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Einfiihrung

Die geographische Verbreitung von Thalassamien und
Hadmoglobinopathien deckt sich mit jener der Malaria vor
der Einfihrung von Malaria-Medikamenten. Die Selektion
ist zurtckzufuhren auf eine erhohte Resistenz gegen
Plasmodium falciparum, die wiederum das Ergebnis
aufeinanderfolgender Mutationen ist, die die Produktion
oder Funktion des Hdmoglobins betreffen.

Hamoglobinopathien und Thalasséamien

Verminderte Alpha Thalassamie | Mikrozytose +

Produktion der Alpha- Beta-Thalassamie Andmie

oder Beta-Ketten

Beeintrachtigung HbS, instabile Hamolyse,
der physikalisch- Hamoglobine Polyzythamie,
chemischen Hb mit erhéhter Zyanose
Eigenschaften Affinitat

Proteinkristallisation = HbC
(des Hdmoglobins)

Mikrozytose +
Anamie

Hb E, Hb Constant
Spring, Hb Lepore

Mischformen Mikrozytére

Anamie

In der Schweiz sind  Einwanderer aus Landern mit
Thalassédmien und Hamoglobinopathien relativ zahlreich.
Die genetische Abklarung von heterozygoter Hamoglobin
sind wichtig zur Vermeidung von schweren Erkrankungs-
formen (homozygoter Zustand) bei Nachkommen.
Uberflussige oder gar schadliche Behandlungen vermieden
werden.

Indikationen

Laboruntersuchungen sind in folgenden Féllen angebracht:

e Bei positiver familidrer Anamnese fur Thalassémie oder
fir eine Hdmoglobinanomalie

e Chronische Mikrozytose mit oder ohne Andmie, die
selbst auf eine intensive Behandlung nicht anspricht

e Ethnische Herkunft aus der sogenannten Thalassamie-
Zone und/oder dem Verbreitungsgebiet fur Hamo-
globinopathien  (Mittelmeerraum,  Afrika, Indien,
Stdostasien usw.)

Geographische Verbreitung von Thalasséamien und
Malaria

Quelle: Antonio Targarelli, Anna Piro, Guiseppe Tagarelli
http:/lwww.area.cs.cnr.itlimseb/malarialtalassemialindex_ing.htm/

Probenentnahme und Untersuchungen

Blutprobe 6 ml EDTA-Ro6hrchen (1 ml fur die Padiatrie)

Formular Verwendet wird das Spezialformular
LAuftrag fir eine Hamoglobinuntersuchung”.
Die klinischen Angaben sind zwingend
notwendig.

Laborunter- | Ferritin, Serumeisen,

suchungen  kl. Blutbild (ohne Thrombozytenzahlung)
Morphologie der Erythrozyten
(bei schwerer Andmie Ermittlung
des Retikulozytenindex)

Laborunter- | ¢ Screening Hamoglobindefekte /

suchungen B-Thalassamie (HbF, HbA2, HPLC,

isoelektrischeFokussierung des Hamoglobins)

* Hamoglobin-Elektrophorese im sauren
pH-Bereich

e Sichelzelltest

e Untersuchung auf Einschlusskorperchen

e |sopropanol-9-Stabilitatstest

e Untersuchung auf a-Thalassamie mittels
Polymerase-Kettenreaktion (PCR)

e Untersuchung auf a-, f-, 8-Thalassémie Gber
DNA-Sequenzierung (alpha, beta, delta)

e |dentifikation von Hamoglobinopathien durch
DNA Sequenzierung (alpha, beta, delta)
DNA-Extraktion und Aufbewahrung fur
spatere Untersuchungen
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Laborbefunde
Je nach Ergebnis des Screenings eempfehlen wir weitere
Untersuchungen nach Ruicksprache mit dem behandelnden
Arzt.

Die Laborbefunde werden von unseren Facharzten in
Form eines Spezialbefunds Ubermittelt, dieser umfasst
eine Synthese mit Auswertung, Empfehlungen, eine
genetische Beratung und Literaturhinweise und wird in
elektronischer Form oder als Papierausdruck geliefert. Sie
konnen lhre Patienten fir eine spezielle hdmatologische
Untersuchung auch direkt zu uns schicken. Sie erhalten von
uns einen detaillierten Arztbericht mit Therapiehinweisen.

Patienten, bei denen wir eine Hamoglobinopathie
nachweisen, erhalten von Unilabs kostenlos einen
personlichen .Hamoglobinopathien-/  Thalassamie
Syndrom” Ausweis, ahnlich dem Blutgruppenausweis .

Tarife
e Screening (siehe oben) 219 CHF
e Zusatzuntersuchungen: Abrechnung nach dem BSV-Tarif
e Fachérztliche Privatuntersuchung nach dem Tarmed-Tarif
e Schriftliche Auswertung der Befunde ohne Beisein
des Patienten: Tarmed-Tarif
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