Die B-Thalassamie — eine Krank-
heit der roten Blutzellen beson-
ders bei Personen aus dem Mit-

telmeerraum

Die [-Thalassdmie (beta-Thalassdmie) ist
eine genetische Erkrankung, die hdufig bei
Personen auftritt, die selbst oder deren
Vorfahren aus dem  Mittelmeerraum
stammen.

Dieses Informationsblatt soll (iber die Ge-
netik der p-Thalassédmie und (ber dia-
gnostische Méglichkeiten aufklaren.

Die B-Thalassémie ist eine Erkrankung der
roten Blutzellen, die ihre normale Funktion
— den Sauerstofftransport — nicht mehr
voll erfillen kdnnen. Aus diesem Grund
kommt es zu leichten Symptomen wie
Mudigkeit, Schwindel, Leistungsschwache
und Anfélligkeit fur Infektionen bis hin zur
schwersten lebensbedrohenden Blutarmut
mit Gelbsucht, Milz- und LebervergrdBe-
rung, Eisenablagerungen in den inneren
Organen, Entwicklungs- und Wachstums-
stérungen sowie zu starken Veranderun-

gen der Knochen.

Genetik

Bei der B-Thalassamie betrifft der Defekt
ein Gen, das fir einen Bestandteil des
Blutfarbstoffes Hamoglobin zustandig ist,
das sog. f-Globin. Da im Normalfall zwei
Kopien dieses Gens vorhanden sind,
hangt der Schweregrad der Erkrankung
davon ab, ob nur eine oder beide Kopien
des Gens verandert (mutiert) sind. Man
nennt die Form der Erkrankung, bei der
nur eine Kopie betroffen ist, Thalassae-
mia minor, und die, bei der beide Kopien
betroffen sind, Thalassaemia major. Bei
bestimmten Mutationen in nur einer Kopie
sind die Betroffenen sogar vollkommen
unaufféllig, so dass ein Trager des Gende-
fekts nicht immer erkannt wird.

In bestimmten Bevdlkerungsgruppen ist
bei bis zu 20% aller Personen eine Kopie
des B-Globin-Gens defekt. Wenn Mutatio-
nen in jeweils einer Kopie des Gens bei
beiden Eltern vorkommen, kénnen diese
im ungunstigsten Fall bei einem oder meh-
reren Nachkommen zusammentreffen, so
dass Kinder solcher Eltern schwer betrof-
fen sein konnen. Diese Konstellation findet
man besonders haufig, wenn die Eltern
verwandt sind, z.B. bei einer Verbindung
Cousin/Cousine.

Diagnostik
Die Diagnostik auf B-Thalasséamie beinhal-
tet eine Untersuchung des Blutbildes und
verschiedener anderer Blutwerte. Seit ei-
nigen Jahren ist auch eine genetische
Diagnostik auf B-Thalassdmie madglich.
Diese erlaubt es nicht nur, bei Patienten
mit Blutarmut abzuklaren, ob eine pB-
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Thalassamie vorliegt. In Familien, in de-
nen die Erkrankung vorkommt, kann au-
Berdem z.B. vor der Familienplanung
festgestellt werden, ob eine Person Gen-
trager ist. Damit 1aBt sich auch das Risiko
fir Nachkommen prézisieren. Nicht zuletzt
ist auch eine Diagnostik aus Fruchtwas-
serzellen mdglich. Auf diese Weise kann
schon vor der Geburt des Kindes festge-
stellt werden, ob eine B-Thalasséamie vor-
liegt oder nicht.
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