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Die Fanconi-Anämie (FA) ist eine extrem sel-
tene, teilweise noch immer tödlich ve r l a u f e n-
de Erberkrankung. Die mit Abstand lebens-
bedrohlichste A u swirkung des jeweiligen die
Fanconi-Anämie auslösenden Gendefekts
(acht Untergruppen wurden bisher festge-
stellt) ist die fortschreitende Rückbildung des
Knochenmarks, die meist zwischen dem
4. und 6. Lebensjahr beginnt. 

Das auf ein Minimum zurückgedrängte
Knochenmark kann die erforderliche A n z a h l
roter und weißer Blutkörperchen sowie die
benötigte Menge an Blutplättchen nicht mehr
ständig nachbilden. Nur in den we n i g s t e n
Fällen steht ein HLA-ko m p a t i bles Geschwi-
sterkind für eine Knochenmarktransplan-
tation zur Verfügung. Knochenmarkübert r a -
gungen von unve r wandten Spendern sind
speziell bei der Fanconi-Anämie bisher in der
Mehrheit leider noch tödlich ve r l a u f e n .

B e t r o ff e n e n - Familien und Ärzte hoffen, daß
schon bald ve r b e s s e rte Tr a n s p l a n t a t i o n s p r o -
t o kolle oder auch eine deutlich und sicher
funktionierende Fa n c o n i - A n ä m i e - G e n t h e r a -
pie zur Verfügung stehen. Doch solange diese
Ziele noch nicht erreicht sind, muß ve r s u c h t
werden, die Mehrzahl der akut behandlungs-
bedürftigen Patienten mit A n d r og e n p r ä p a r a -
ten, und wo diese nicht ausreichend helfen,
mit Erythrozyten- und T h r o m b o z y t e n t r a n s -
fusionen sowie bei besonders starke r
I m m u n r e d u z i e rung auch mit Zytokinen am
Leben zu erhalten.

Leider ist es unter den durch unseren Betrof-
f e n e nverband betreuten Fa n c o n i - A n ä m i e -
K i n d e rn und jungen Erwachsenen in den ve r-
gangenen Jahren infolge zu später oder unter-
lassener Thrombozytentransfusionen immer
wieder zu Todesfällen infolge innerer
Blutungen (insbesondere Hirn bl u t u n g e n )

g e kommen. Auf der einen Seite
möchten die behandelnden Ärzte
Fa n c o n i - A n ä m i e - Patienten zu häu-
fige Transfusionen ersparen, auf der
anderen Seite ist es oft schwierig,
bei dem einzelnen Erkrankten
genau vorauszusehen, we l c h e
M i n d e s t we rte an Thrombozyten er
noch problemlos toleriert, und we l-
che We rte (besonders bei zusätzli-
chen Faktoren wie z. B. Infektionen
und Fieber) bereits tödliche Fo l g e n
haben können.

Jeder erfahrene Arzt, der Fa n c o n i -
A n ä m i e - Patienten betreut, we i ß ,
daß die im Labor gemessenen
T h r o m b o z y t e n we rte vor allem bei
We rten unter 20.000/mm3 nur rela-
t iv grobe Anhaltspunkte erg e b e n
können. Selbst die Hersteller sehr hochwe rt i-
ger hämatologischer A n a lysensysteme we i-
sen darauf hin, daß in der Regel bei
M e ß e rgebnissen unter 20.000/mm3 m a n u e l l e
Kontrollen in der Zählkammer zu empfehlen
s i n d .

Nach den Erfa h rungen unserer Betroff e n e n -
familien sieht die Praxis allerdings anders
aus. Im Routinealltag deutscher Klinike n
wird von seiten vieler Ärzte den Meßerg e b -
nissen der Geräte auch bei stark ern i e d r i g t e n
T h r o m b o z y t e n we rten in der Regel ve rt r a u t ,
ohne daß z. B. bei der so wichtigen Frage, ob
eine Thrombozytentransfusion gegeben we r-
den sollte oder nicht, Kontrollen angefordert
we r d e n .

Um für jeden Arzt und jede Ärztin nachvo l l-
ziehbar zu belegen, wie relativ stark die
M e ß s c h wankungen zumindest bei einem Te i l
der FA - Patienten mit niedrigen bzw. ex t r e m
niedrigen T h r o m b o z y t e n we rten ausfa l l e n
können, haben wir als Ve rtreter unserer
Deutschen Fanconi-Anämie-Hilfe e.V. die
Fi rma B e ckman Coulter in Krefeld besucht

und gebeten, für uns Probemessungen durch-
zuführen. Mit im Gepäck hatten wir jeweils
3 bis 5 ml (bei konstant 37 Grad Celsius
gehaltene) Probenröhrchen mit Vo l l blut, das
innerhalb der letzten 3 Stunden vor dem
Besuch fünf verschiedene Fa n c o n i - A n ä m i e -
K i n d e rn mit niedrigen T h r o m b o z y t e n we rt e n
im Einverständnis mit deren Eltern abgenom-
men worden wa r. 

Für die Probemessungen zur Verfügung stan-
den die drei Beckman-Coulter- G e r ä t e
„O N Y X“, „HmX“ und „GEN•S“. Zuvo r
wurden von einer der Patientinnen im
Krankenhaus des Wohnortes die Blutwerte
parallel auch mehrfach mit einem neuwerti-
gen Gerät eines anderen Herstellers gemes-
sen.

Die abschließende A u swe rtung der Meß-
s c h wankungen (bei allen Geräten To l e r a n z e n
von 5.000 bis 20.000) belegt eindeutig die
N o t we n d i g keit der Nachkontrolle bei ex t r e m
niedrigen T h r o m b o z y t e n we rten. 

Die abschließenden probeweisen Ve rg l e i c h s -

Meßtoleranzen zwischen 5.000 und 20.000/mm3 bei den Thrombozyten von 5 Fanconi-Anämie-Patienten, Messungen aus jeweils den gleichen Blutproben: (rot: COULTER® HmX®

gelb: COULTER® ONYX, türkis: COULTER® GEN•S, braun: COULTER® EPICS® XL, blau: anderer Gerätehersteller). Keine Unterschiede bei Hb und WBC. 

Jürgen Standfuß, Vorstandsmitglied der Deutschen Fanconi-Anämie-
Hilfe e.V. und Sarah Ninja Dietrich (20 Jahre, Patientin mit bisher 450
Thrombozytentransfusionen) betrachten interessiert die Thrombozyten-
v e rg l e i ch s m e s s u n gen am „GE N•S“ durch Elfriede Heller, bei
Beckman Coulter in Kre feld 



untersuchungen mit einem Coulter- E P I C S -
D u r c h f l u ß z y t o m e t r i egerät, in dem die
Thrombozyten zuvor mit einem speziellen
M a r ker angefärbt wurden, zeigten uns ein-
d ru c k s voll, in welche Richtung sich zuve r-
lässige Thrombozytenmessungen, zumindest
bei Patienten mit chronisch niedrigen We r-
ten, in Zukunft entwickeln könnten.

Die leider noch immer verbreitete A u ffa s -
sung, Thrombozytentransfusionen erst dann
zu geben, wenn der Patient bereits erke n n b a-
re Blutungsanzeichen hat, hat sich zumindest
für die an inneren Blutungen ve r s t o r b e n e n
FA - Patienten als extrem ve r h ä n g n i s voll her-
ausgestellt. 

Aus Sicherheitsgründen sollte man den
Erkrankten deshalb immer eine gew i s s e
T h r o m b o z y t e n „ r e s e rve“ zugestehen und eher
e t was früher Thrombozyten transfundieren

(z. B. immer bei We rten unter 10.000/mm3) ,
als zu spät. Leider gibt es auch bei Pa t i e n t e n ,
die bereits mehrfach T h r o m b o z y t e n we rt e
von nur noch 6.000 oder 8.000/mm3 t o l e r i e rt
haben, nicht die Garantie, daß es auch bei der
nächsten Situation mit extrem niedrigen
Thrombozyten zu keinen Zwischenfällen
kommt. 

Vor allem mit Hilfe HLA-angepaßter
T h r o m b o z y t e n konzentrate von ausgew ä h l t e n
E i n z e l s p e n d e rn können FA - Patienten inzwi-
schen zuverlässig auch über Jahre mit
wöchentlichen (oder noch häufi g e r e n )
Thrombozytentransfusionen am Leben
erhalten we r d e n .

Solange sich zuverlässigere Te c h n o l og i e n ,
wie zum Beispiel die spezielle T h r o m b o -
zytenmessung mit Durchflußzytometrie,
noch nicht durchgesetzt haben, werden wir

auch weiterhin Eltern von Fa n c o n i - A n ä m i e -
Patienten dringend empfehlen, in den
K l i n i ken darauf zu drängen, daß bei T h r o m -
b o z y t e n we rten unter 20.000/mm3 e n t we d e r
N a c h kontrollen von Hand oder aber mehrfa-
che Gerätemessungen durchgeführt werden. 

Für die freundliche Unterstützung möchten
wir uns auch an dieser Stelle noch einmal
recht herzlich bei der Geschäftsleitung der
Beckman Coulter GmbH in Krefeld und ins-
besondere bei Frau Heike Lahnor, Herrn
H e r b e rt Gabrisch, Frau Ulrike Endres und
Frau Elfriede Heller bedanken. 
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