Blickpunkt Hamatologie

Thalassamie versus Eisenmangel

Bei hypochrom-mikrozytarem Blutbild
sind in einem ersten Schritt Eisen-
mangel und Thalassdmia minor von-
einander abzugrenzen. Hilfreich kann
hier die Berechnung des ,,Mentzer-
Index“ sein. Dieser darf jedoch nur
bei Vorliegen einer Mikrozytose
(vermindertes MCV) berechnet bzw.
interpretiert werden:

Mentzer Index (MI)
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Ml > 13
Ml <13

eher Eisenmangel
eher Beta-Thalassamie

Wird im Labor ein Eisenmangel nach-
gewiesen, kann eine Thalassamie erst
nach erfolgter Korrektur des Eisen-
mangels ausgeschlossen werden.

Thalassamie und Kinderwunsch

Es ist wichtig, dass Menschen mit
Thalassamie informiert sind iiber die
Vererbungsmoglichkeit und die damit
verbundenen Risiken.

So tragen beispielsweise die Kinder
einer Mutter und eines Vaters mit
Thalassaemia minor ein 25%-iges
Risiko an einer Thalassaemia major
zu erkranken.

Bei bestehendem Kinderwunsch ist

deshalb eine vorgangige genetische
Abklarung und Beratung des Paares
wichtig.
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Einleitung

Die Thalassdmien sind genetisch bedingte Anomalien der quantitativen Globinketten-
synthese des Hamoglobins. Je nach betroffener Kette werden Sie in Alpha- und Beta-
Thalassamien aufgeteilt. Die Beta-Thalassamien sind vor allem im Mittelmeerraum
verbreitet. Je nach genetischem Defekt und klinischer Auspragung unterscheidet man
die Thalassaemia minima, minor, intermedia und major. Die dazugehorigen Krankheits-
bilder variieren zwischen v6llig symptomlosen Tragern ohne Therapiebedarf bei der
Thalassaemia minima/minor bis hin zur Thalassaemia major mit bereits im Sauglingsalter
auftretender transfusionsbediirftiger Anamie und Skelettanomalien.

Bei Mikrozytosen stehen Eisenmangel und Thalassamien an erster Stelle der Diffe-
rentialdiagnose. Meist kann bereits anhand der quantitativen Blutwerte ein Verdacht
gedussert werden. Unser Ringversuchspraparat 2012-01 stammt von einer 50-jahrigen
Patientin mit einer Beta-Thalassaemia intermedia (nach Splenektomie).

Pathogenese

Das menschliche Himoglobin besteht aus zwei Komponenten, der eisenhaltigen und
sauerstoffbindenen Hamgruppe und den Globinen (Proteine), welche aus unterschied-
lich kombinierten Ketten (a, B, v, d) aufgebaut sind. Bei der Beta-
/y | Thalassaemia fiihrt ein genetischer Defekt dazu, dass wenig oder gar
s keine [3-Ketten produziert werden. Die dadurch relativ vermehrten
4| a-Ketten sind instabil und verklumpen (Prézipitate). Diese Prézi-
pitate fithren zum friithzeitigen Untergang von Erythroblasten im
Knochenmark bzw. zum beschleunigten Abbau reifer Erythrozyten
in der Peripherie (ineffektive Himatopoese, Hamolyse).
Der Korper versucht diesen Verlust durch eine verstéarkte Stimulation der Erythropo-
ese mit Erythropoetin auszugleichen. Die massive Uberstimulation fiihrt bei der Tha-
lassaemia intermedia und major zur Ausweitung des blutbildenden Knochenmarks
auf das 20-30fache (Gefahr: Skelettdeformitaten) und zur vermehrten Resorption von
Eisen aus der Nahrung (Gefahr: Eisenablagerungen in Leber, Herz, Pankreas). Weitere

Komplikationen ergeben sich aus der Erkrankung selbst aber auch aus therapeu-
tischen Interventionen.

Quantitative Hamatologische Befunde im Vergleich

Parameter Eisenmangel B-Thalassaemia B-Thalassaemia B-Thalassaemia
minor intermedia major
Erythrozyten | normal bis ¥ /N bis normal N2 NZ
Hamoglobin N normal bis NZ NZ
Thalassaemia intermedia | Thalassaemia major
Eigenproduktion > 80 Eigenproduktion < 80
g/1, gelegentlicher g/l, regelmassiger Trans-
Transfusionsbedarf fusionsbedarf
MCVY N2 V(<781 N N
MCH? N% V(<27 pg) v NE
RDW N normal bis N N 0
Blutbild - Hypochromie - Mikrozytose wie Th.minor + wie Th.minor +
allgemein - Mikrozytose - Hypochromie - deutliche Aniso- - deutliche Aniso-
- Aniso-, Poikilo- zytose zytose
zytose - Poikilozytose - Poikilozytose
Blutbild - Ovalozyten - basophile Tiipfelung | - basophile Tiipfelung | - basophile Tiipfelung
typische haufig grob 4 aufi
Merkmale haufig grob haufig grob
Blutbild - Targetzellen - Targetzellen - Spharozyten - Spharozyten
fakultative - Anulozyten nicht beweisend - Tranenformen - Tranenformen
Veranderungen | i uphangigkeit | - Anisozytose - Pappenheim-Kérper | - Pappenheim-Kérper
des MCH - Polychromasie - Polychromasie
Postsplenektomie: Postsplenektomie:
- Akanthozyten - Akanthozyten
- Howell-Jolly-Korper | - Howell-Jolly-Korper
Erythro- keine keine meistens immer
blasten?)
1) normochrom-normozytare Ec-Indices sind selten moglich: z.B. seltene genetische Konstellationen (,,silent Thalassamie),
gleichzeitiger Folsauremangel, ausgepragte Polychromasie (Retikulozytose), St.n. Bluttransfusionen.
2) Im Blutbild > 4 Erythroblasten auf 100 Lc: manuelle Korrektur des Gerateleukozytenwertes erforderlich!
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Korrektur der Leukozytenzahlung
bei Ausschwemmung von Erythro-
blasten

Da Erythroblasten kernhaltige Zellen sind,
werden sie von Hamatologiegeraten bei
den Leukozyten mitgezahlt. Bei einem An-
teil von > 4 Erythroblasten (Ebl.) auf 100
Leukozyten (Lc) muss die Leukozytenzahl
deshalb manuell korrigiert werden:

100 x Lc Zahl Geréat

700+ Anz. Ebl. pro 100 Lo ~ L€ korrigiert

Hier das Berechnungsbeispiel fiir unsere
Thalassamie-Patientin:

Lc Gerdt 15.65 G/l
Erythroblasten auf 100 Lc 138

100 x 15.65

100 + 138 6.58 G/l Leukozyten

Fotos aus Ringversuch 2012-01
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Morphologische Befunde der Thalassamie im Blutbild

Mikrozytose (MCV)

Die Mikrozytose ist bei der Thalassaemia minor der Hauptbe- mi
fund. = -

Hypochromasie (MCH)

Die ausgepragte Hypochromasie der Erythrozyten lasst sich 3 >
auch in der Mikroskopie gut erkennen. Die zentrale Aufhellung / /
der Erythrozyten ist nimmt deutlich mehr als 1/3 des Erythro-

zytenein. Auch Targetzellen werden als hypochrom beurteilt.

Anisozytose (RDW)

Unter einer Anisozytose versteht man eine Zunahme der Grossenvariabilitat der
Erythrozyten eines Patienten. Morphologisch finden sich gleichzeitig sowohl Nor-
mo-, Mikro- und Makrozyten.

Poikilozytose
Als Poikilozytose wird das gleichzeitige Vorkommen unterschiedlicher, nicht
runder Erythrozytenformen in einem Blutausstrich bezeichnet.

Spezielle Erythrozytenformen und Erythrozyteneinschlusse

1. Targetzellen
Erythrozyten mit Hamoglobinring und zentralem Hamoglobinpunkt.

2. Akanthozyten
Beinahe runde Zellen an deren Oberflache sich 2 bis 20 unregelmassig verteilte Stacheln unter-
schiedlicher Lange finden.

3. Sphéarozyten
Kleine, kugelige und dunkelrot erscheinende Erythrozyten ohne zentrale Aufhellung.

4. Tranenformen
Tranenformige Erythrozyten. Der auslaufende Teil dieser Zelle ist an seinem Ende rund oder
abgestumpft.

5. Ovalozyten (Elliptozyten)
Langliche, ovale bis stabchenformige Erythrozyten.

6. Basophile Tuipfelung (fein, grob)
Die basophile Tiipfelung (Punktierung) kann fein und regelmassig oder grob und unregelmassig
sein. Bei der Beta-Thalassamie entsprechenden sie den Prazipitaten der instabilen Alpha-Ketten.

7. Pappenheim-Korperchen

Sind (hell-)basophile eisenhaltige Einschliisse in den Erythrozyten. Sie liegen haufig paarweise
(Dupletts) oder in Aggregaten (Cluster) an der Zellperipherie. Der Eisengehalt dieser Einschluss-
korper kann iiber die Berliner-Blau-Farbung bestatigt werden.

8. Howell-Jolly-Korper

Dunkelbasophile, runde Erythrozyteneinschlisse die einzeln meist an der Zellperipherie liegen.
Es handelt sich um verbleibende Zellkernfragmente aus den Erythroblasten. Typischerweise fin-
det man sie nach Splenektomie.

9. Polychromatische Erythrozyten (Polychromasie)
Rotlich-blau (hellviolett) gefarbte Erythrozyten. Sie entsprechen noch unreifen Erythrozyten,
welche kurz zuvor das Knochenmark verlassen haben (entsprechen mehrheitlich Retikulozyten).
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