Der schmale Grat zwischen Uberleben und

Tod

Vertreter der Patientenvereinigung ,,Deutsche Fanconi-Anamie-Hilfe e. \.* fir verglei-
chende Thrombozytenmessungen zu Gast im Hause Beckman Coulter in Krefeld

Ralf Dietrich, Jurgen Standful3, Sarah Ninja
Dietrich

Die Fanconi-Ané&mie (FA) ist eine extrem sel-
tene, teilweise noch immer tddlich verlaufen-
de Erberkrankung. Die mit Abstand lebens-
bedrohlichste Auswirkung des jeweiligen die
Fanconi-Andmie auslésenden Gendefekts
(acht Untergruppen wurden bisher festge-
stellt) ist die fortschreitende Ruickbildung des
Knochenmarks, die meist zwischen dem
4. und 6. Lebensjahr beginnt.

Das auf ein Minimum zuriickgedréangte
Knochenmark kann die erforderliche Anzahl
roter und weiler Blutkdrperchen sowie die
bendtigte Menge an Blutplattchen nicht mehr
stdndig nachbilden. Nur in den wenigsten
Féllen steht ein HLA-kompatibles Geschwi-
sterkind flr eine Knochenmarktransplan-
tation zur Verfiigung. Knochenmarkiibertra-
gungen von unverwandten Spendern sind
speziell bei der Fanconi-Anamie bisher in der
Mehrheit leider noch tddlich verlaufen.

Betroffenen-Familien und Arzte hoffen, dai
schon bald verbesserte Transplantationspro-
tokolle oder auch eine deutlich und sicher
funktionierende Fanconi-Andmie-Genthera-
pie zur Verfuigung stehen. Doch solange diese
Ziele noch nicht erreicht sind, muf versucht
werden, die Mehrzahl der akut behandlungs-
bedurftigen Patienten mit Androgenprapara-
ten, und wo diese nicht ausreichend helfen,
mit Erythrozyten- und Thrombozytentrans-
fusionen sowie bei besonders starker
Immunreduzierung auch mit Zytokinen am
Leben zu erhalten.

Leider ist es unter den durch unseren Betrof-
fenenverband betreuten Fanconi-Anémie-
Kindern und jungen Erwachsenen in den ver-
gangenen Jahren infolge zu spater oder unter-
lassener Thrombozytentransfusionen immer
wieder zu Todesfallen infolge innerer
Blutungen (insbesondere Hirnblutungen)

gekommen. Auf der einen Seite
mochten die behandelnden Arzte
Fanconi-Anémie-Patienten zu hau-
fige Transfusionen ersparen, auf der
anderen Seite ist es oft schwierig,
bei dem einzelnen Erkrankten
genau vorauszusehen, welche |*
Mindestwerte an Thrombozyten er
noch problemlos toleriert, und wel-
che Werte (besonders bei zusétzli- |
chen Faktoren wie z. B. Infektionen Fi
und Fieber) bereits tédliche Folgen
haben konnen.

Jeder erfahrene Arzt, der Fanconi-

Anémie-Patienten betreut, weif, Jirgen Standfug, Vorstandsmitglied der Deutschen Fanconi-Anamie-
dal die im Labor gemessenen Hilfee.V.und Sarah Ninja Dietrich (20 Jahre, Patientin mit bisher 450
Thrombozytenwerte vor allem bei Thrombozytentransfusionen) betrachten interessiert die Thrombozyten-

Werten unter 20.000/mm? nur rela-
tiv grobe Anhaltspunkte ergeben
kdnnen. Selbst die Hersteller sehr hochwerti-
ger h@matologischer Analysensysteme wei-
sen darauf hin, dal in der Regel bei
Mefergebnissen unter 20.000/mm? manuelle
Kontrollen in der Z&hlkammer zu empfehlen
sind.

Nach den Erfahrungen unserer Betroffenen-
familien sieht die Praxis allerdings anders
aus. Im Routinealltag deutscher Kliniken
wird von seiten vieler Arzte den MeRergeb-
nissen der Gerate auch bei stark erniedrigten
Thrombozytenwerten in der Regel vertraut,
ohne dal} z. B. bei der so wichtigen Frage, ob
eine Thrombozytentransfusion gegeben wer-
den sollte oder nicht, Kontrollen angefordert
werden.

Um fiir jeden Arzt und jede Arztin nachvoll-
ziehbar zu belegen, wie relativ stark die
MefRschwankungen zumindest bei einem Teil
der FA-Patienten mit niedrigen bzw. extrem
niedrigen Thrombozytenwerten ausfallen
konnen, haben wir als Vertreter unserer
Deutschen Fanconi-Andmie-Hilfe e.\V. die
Firma Beckman Coulter in Krefeld besucht

vergleichsmessungen am ,,GENeS*“ durch Elfriede Heller, bei
Beckman Coulter in Krefeld

und gebeten, fur uns Probemessungen durch-
zufithren. Mit im Gepéck hatten wir jeweils
3 bis 5 ml (bei konstant 37 Grad Celsius
gehaltene) Probenrdhrchen mit Vollblut, das
innerhalb der letzten 3 Stunden vor dem
Besuch fiinf verschiedene Fanconi-Anamie-
Kindern mit niedrigen Thrombozytenwerten
im Einverstandnis mit deren Eltern abgenom-
men worden war.

Fir die Probemessungen zur Verfugung stan-
den die drei Beckman-Coulter-Gerate
LONYX“, HmX*“ und ,,GENeS“. Zuvor
wurden von einer der Patientinnen im
Krankenhaus des Wohnortes die Blutwerte
parallel auch mehrfach mit einem neuwerti-
gen Gerét eines anderen Herstellers gemes-
sen.

Die abschlieRende Auswertung der MeB-
schwankungen (bei allen Geréten Toleranzen
von 5.000 bis 20.000) belegt eindeutig die
Notwendigkeit der Nachkontrolle bei extrem
niedrigen Thrombozytenwerten.

Die abschlieBenden probeweisen Vergleichs-

Meftoleranzen zwischen 5.000 und 20.000/mm? bei den Thrombozyten von 5 Fanconi-Anamie-Patienten, Messungen aus jeweils den gleichen Blutproben: (rot: COULTER® HmX®
gelb: COULTER® ONYX, turkis: COULTER® GENeS, braun: COULTER® EPICS®XL, blau: anderer Gerétehersteller). Keine Unterschiede bei Hb und WBC.

Fakai &,

L Yok wrw ¥ 4 “aierd i . Falaprl & 4 P B ™ 'k i
mrseren
W ] b1 - - w -
o a 36 * -
T 4 r\.
- 40 —
T8 o TH il Ll 15 o
i - n
1" 14 15 " 184
18 - 1
| ] i 4 " -
-] L] -] [} ]

IN VITRO



untersuchungen mit einem Coulter-EPICS-
DurchfluRzytometriegerat, in dem die
Thrombozyten zuvor mit einem speziellen
Marker angeférbt wurden, zeigten uns ein-
drucksvoll, in welche Richtung sich zuver-
lassige Thrombozytenmessungen, zumindest
bei Patienten mit chronisch niedrigen Wer-
ten, in Zukunft entwickeln konnten.

Die leider noch immer verbreitete Auffas-
sung, Thrombozytentransfusionen erst dann
zu geben, wenn der Patient bereits erkennba-
re Blutungsanzeichen hat, hat sich zumindest
fur die an inneren Blutungen verstorbenen
FA-Patienten als extrem verhangnisvoll her-
ausgestellt.

Aus Sicherheitsgriinden sollte man den
Erkrankten deshalb immer eine gewisse
Thrombozyten,,reserve* zugestehen und eher
etwas friher Thrombozyten transfundieren

(z. B. immer bei Werten unter 10.000/mm?),
als zu spat. Leider gibt es auch bei Patienten,
die bereits mehrfach Thrombozytenwerte
von nur noch 6.000 oder 8.000/mm? toleriert
haben, nicht die Garantie, daf} es auch bei der
ndchsten Situation mit extrem niedrigen
Thrombozyten zu keinen Zwischenféllen
kommt.

Vor allem mit Hilfe HLA-angepalter
Thrombozytenkonzentrate von ausgewahlten
Einzelspendern kénnen FA-Patienten inzwi-
schen zuverldssig auch Uber Jahre mit
wdchentlichen (oder noch hé&ufigeren)
Thrombozytentransfusionen am Leben
erhalten werden.

Solange sich zuverléssigere Technologien,
wie zum Beispiel die spezielle Thrombo-
zytenmessung mit DurchfluBzytometrie,
noch nicht durchgesetzt haben, werden wir

auch weiterhin Eltern von Fanconi-Andmie-
Patienten dringend empfehlen, in den
Kliniken darauf zu dréngen, daf} bei Throm-
bozytenwerten unter 20.000/mm?® entweder
Nachkontrollen von Hand oder aber mehrfa-
che Geratemessungen durchgefiihrt werden.

Fur die freundliche Unterstiitzung méchten
wir uns auch an dieser Stelle noch einmal
recht herzlich bei der Geschéaftsleitung der
Beckman Coulter GmbH in Krefeld und ins-
besondere bei Frau Heike Lahnor, Herrn
Herbert Gabrisch, Frau Ulrike Endres und
Frau Elfriede Heller bedanken.
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