Was ist die Sichelzellenkrankheit?

Die Sichelzellkrankheit ist eine erbliche Erkrankung des Blutes, die die roten Blut-
korperchen betrifft. Der rote Blutfarbstoff (Hamoglobin) ist krankhaft verandert, die Blutkor-
perchen von Menschen mit Sichelzellkrankheit enthalten vorrangig Hamoglobin S, eine
Variante des normalen Blutfarbstoffes.

Wie unterscheidet sich das Hamoglobin S von den normalen Hamoglobintypen?
Das HbS entsteht aufgrund einer Punktmutation im B-
> 3 Globinkomplex des Chromosom 11.
Diese Mutation fiihrt in der 6. Aminosaurenposition der 3-Kette
zum Austausch der Aminosaure Glutamat (HbA) gegen Valin
(HbS).
Dieser veranderte rote Blutfarbstoff, das HbS, macht aus den
runden, glatten, weichen und gut im Blutstrom beweglichen
roten Blutkdrperchen spitze, harte, lange Zellen, die wie Si-
cheln aussehen und die deshalb den Namen Sichelzellen be-
kommen haben.

Wie aul3ert sich die Sichelzellkrankheit?

Sichelzellen zerfallen schneller als gesunde rote Blutkdrperchen, dies fuihrt zur Blutarmut
(Anamie). Die Sichelzellen sind nicht so rund und beweglich wie normale Blutkérperchen
und kénnen daher in Gefal3en vieler Organe hdngen bleiben und die Gefal3e verstopfen.

In die Geféal3e, die durch Sichelzellen verstopft werden, kommt kein Sauerstoff mehr. Der
Sauerstoffmangel fuhrt zur Gewebszerstérung und es werden Stoffe freigesetzt, die
Schmerzen auslosen.

Besonders héaufig verstopfen Sichelzellen die Gefal3e der Milz, die dann ihre Abwehrfunk-
tion gegen bekapselte Erreger nicht mehr richtig ausiiben kann. Auch in anderen Organen
konnen die Sichelzellen zu einer Verstopfung der Blutgefalie fuhren. Besonders geféahrlich
sind Gefallverschlisse im Gehirn (Schlaganfall), in der Lunge (Thoraxsyndrom) und im
Darm (Darmlahmung).

Wie bekommt man die Sichelzellkrankheit?

Die Sichelzellkrankheit wird vererbt. Wenn man von Vater und Mutter das Gen flr das
HbS, den verédnderten Blutfarbstoff geerbt hat, erkrankt man an der Sichelzellanamie.

Wird nur von einem Elternteil das Gen fir die Sichelzellkrankheit vererbt, vom anderen
Elternteil das Gen fur den normalen Blutfarbstoff, das Hamoglobin A, ist der Betroffene
Trager der Sichelzellkrankheit ohne Krankheitssymptome.

Wo gibt es die Sichelzellkrankheit?

Die Sichelzellmutation ist innerhalb Afrikas mindestens dreimal und in Asien mindestens
einmal unabhéangig voneinander entstanden und hat sich nach allen Richtungen ausge-
breitet.

Heute finden wir die Sichelzellerkrankungen im 6stlichen Mittelmeerraum (Griechenland,
Suditalien, Tarkei), im Mittleren Osten (Libanon, Syrien, Iran, Irak, Arab. Halbinsel), Indien,
Afghanistan, Pakistan, Nord-und Stidamerika.

In Nordeuropa, d. h. in Deutschland, Frankreich, England, Holland, Belgien, Skandinavien
gab es die Erkrankung friher nicht. Sie ist durch Einwanderer aus dem Mittelmeerraum,
Afrika und Asien zu uns gekommen.



Was ist Farbenblindheit?

Ein genetischer Defekt ist schuld, dass 180 Millionen Menschen weltweit farbenblind sind.
Arzte unterscheiden verschiedene Schweregrade.

Viele Menschen missen mit einer Farbsehsehstérung leben. Am haufigsten begegnen
uns Betroffene, die die Farben Rot und Grin nicht sicher unterscheiden kénnen. Wir spre-
chen hier von Farbschwéche oder der — gliicklicherweise seltenen — Farbenblindheit. Wer
darunter leidet, ist lediglich imstande, verschiedene Graustufen voneinander zu trennen.
Das Leiden ist erblich bedingt. Brille und Kontaktlinsen helfen hier nicht.

Normalerweise sieht ein Mensch durch bestimmte Sinneszellen, die sogenannten Zapfen,
farbig. Es existieren drei verschiedene Sorten von Zapfen: Rot-, Griin- und Blauzapfen.
Jede dieser drei Sorten reagiert auf einen eigenen Farbbereich empfindlich — entweder
Rot, Grun oder Blau. Werden die Zapfen durch Licht einer bestimmten Wellenlange ange-
regt, wandeln sie diesen Reiz in elektrische Impulse um. Die gelangen in das Gehirn, wo
die eigentliche Farbempfindung stattfindet.

Liegt eine angeborene Farbsehschwache oder teilweise Farbenblindheit vor, handelt es
sich meist um eine Rot-Grinstdrung. Die Gene fir die Rot- und Grunzapfen liegen auf
dem X-Chromosom (dem weiblichen Geschlechtschromosom). Da Manner nur ein X-
Chromosom besitzen, tritt bei lhnen eine Farbsinnstérung auf, wenn eines der ,Farbgene”
auf dem betreffenden Chromosom nicht funktioniert. Frauen haben dagegen zwei X-
Chromosome. Ist bei ihnen nur eines der Gene defekt, dann sehen sie — aufgrund des
zweiten gesunden Gens auf dem anderen X-Chromosom — trotzdem normal farbig.



https://www.google.ch/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwiHtsSxhOvLAhVIuRQKHSY8A0oQjRwIBw&url=https%3A%2F%2Fwww.dr-gumpert.de%2Fhtml%2Ffarbenblind.html&psig=AFQjCNHNmobq8o0krTdS4G-twqME68Q4sA&ust=1459517437805633

Was ist Trisomie 217

Manchmal kommt es wéahrend der Entwick- .

lung der Ei- oder Samenzelle zu Fehlern in i‘ f

der Verteilung der Chromosomen. Nach der "i l i r !
2 3 4 5

Befruchtung sind dann nicht 2 sondern 3 Ko- 1

pien des betreffenden Chromosoms vorhan-  } Bs .3
den. lf' i l ' [ i ‘4 'ii
& 7 g8 o " 2

1o

In der Regel bringt eine zusatzliche Kopie ei- l ' 4 ! H i i 3 i
nes ganzen Chromosoms die Entwicklung des 13 14 15 16 1

? 18
Embryos so durcheinander, dass er bereits '[
vor der Geburt stirbt. Es gibt aber Ausnah- L] i LR
men: 10 20 \ =2 A

Chromosom 21 kann in dreifacher Ausfuhrung vorliegen. Wir sprechen
von Trisomie 21. Die ausserlichen Merkmale von Menschen mit drei Kopien des Chromo-
soms 21 werden als Down-Syndrom bezeichnet, nach dem britischen Arzt John L. H.
Langdon-Down. Er hat das Syndrom 1855 zum ersten Mal beschrieben.

Menschen mit Trisomie 21 leben weitgehend gesund. Die kdrperlichen Merkmale, die dem
Kind das Leben erschweren oder gar ein Uberleben verhindern konnten, sind heute in der
Regel gut zu behandeln. Bei Menschen mit Trisomie 21 ist die kérperliche und geistige
Entwicklung beeintrachtigt. Das fuhrt dazu, dass sie mehr Zeit brauchen als andere Men-
schen, um Dinge zu lernen und zu verstehen.

Die Chromosomen des werdenden Kindes kdnnen im Fruchtwasser der Mutter nachge-
wiesen und gezahlt werden, so dass Trisomien bereits vor der Geburt festgestellt werden
kénnen. Durch den Eingriff fir diese Untersuchung entsteht jedoch pro 100 Geburten eine
unerwunschte Fehlgeburt.

Seit 2012 gibt es Bluttests, welche ab der zehnten Schwangerschaftswoche eine Trisomie
des Fotus im Blut der Mutter feststellen kénnen. Frauen tber 35 Jahren wird eine Unter-
suchung empfohlen, weil Trisomien mit dem Alter der werdenden Mitter zunehmen. Im
Durchschnitt gibt es bei 20-jahrigen Mittern ein Kind mit Down-Syndrom pro 2300 Gebur-
ten, bei 40 jahrigen Muttern ist es eines pro 100 Geburten.

Das Wissen, ein Kind mit Trisomie 21 zu erwarten, stellt Eltern vor eine grosse Herausfor-
derung und die Frage, ob sie ein Kind mit Down-Syndrom durchs Leben begleiten kénnen
und wollen.



http://www.google.ch/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwj0rb6vhevLAhUDVRQKHdR_DLwQjRwIBw&url=http%3A%2F%2Fwww.paedagogik.net%2Fwochenthemen%2Fvererbungslehre%2Ftrisomie21.html&bvm=bv.118353311,d.bGs&psig=AFQjCNEFFJbadCSNbVd57lJ1zanV2_8otQ&ust=1459517721447773
https://www.google.ch/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwiru6HGhevLAhXLOBQKHUkIChwQjRwIBw&url=https%3A%2F%2Fprezi.com%2Fapiaxa94ycbv%2Ftrisomie-21-down-syndrom%2F&bvm=bv.118353311,d.bGs&psig=AFQjCNEizhx0TNtRHEdxpWvN8WSa-eF6rA&ust=1459517747108795

Weshalb gibt es Zwillinge?

Im Ultraschall zeigt sich, ob es sich um eineiige, die sich in einer Fruchtblase oder um
zweieiige Zwillinge handelt, die sich in zwei vollkommen getrennten Fruchtblasen entwi-
ckeln.

Als Mehrlinge werden zwei (Zwillinge) und mehr Babys bezeichnet, die gemeinsam zur
gleichen Zeit in einer Gebarmutter heranwachsen. Dabei unterscheidet man eineiige (mo-
nozygote) und zweieiige Zwillinge (dizygote). Bei Drillingen und mehr kdnnen verschiede-
ne Kombinationen von eineiigen und zweieiigen Babys auftreten.

Ob Mehrlinge entstehen oder nicht, hangt von der Mutter ab. Der Vater kann dazu gar
nichts beitragen, jedenfalls nicht bewusst.

Eineiige Zwillinge (monozygotisch)

Eineiige Zwillinge sind ein reines Zufallsprodukt der Natur. Sie kdonnen nicht durch
menschliches Zutun geschaffen werden. Eineiige Zwillinge entstehen, wenn sich eine ein-
zelne befruchtete Eizelle in zwei Zellkerne mit identischem Erbmaterial teilt. Meistens fin-
det diese Teilung kurz nach der Befruchtung statt (dichoriale Zwillinjlinge).

Zweieiige Zwillinge (dizygotisch)

Rund zwei Drittel aller Zwillinge sind zweieiig, das heisst: Jedes von ihnen hat eine eigene
Embyrohtlle und Plazenta. Zweieiige Zwillinge entstehen, wenn zwei Eizellen befruchtet
worden sind und sich unabhéngig voneinander einnisten. Es kann sein, dass zwei Eier
gesprungen sind.

Zweieiige Zwillinge haben immer eine eigene Fruchthéhle und eine eigene Plazenta und
sie kbnnen verschiedene Geschlechter haben. Sie haben auch nicht dieselben Erbanlagen
und werden sich kdrperlich und charakterlich wie ganz normale Geschwister verhalten.

Ein- oder zweieiig?

Ob Sie Zwillinge bekommen oder nicht, das lasst sich bereits bei der ersten Ultraschallun-
tersuchung feststellen. Ebenso lasst sich zwischen SWW 8 und 12 sehen, ob es sich da-
bei um eineiige oder zweieiige Zwillinge handelt. Denn zu dieser Zeit kann Ihre Arztin/lhr
Arzt oder Ihre Hebamme im Ultraschall sehen, ob sich in Ihrer Gebarmutter zwei oder eine
Embryonalhille (Chorion) entwickeln.

Haben Sie zwei Embryonalhillen, werden Sie wahrscheinlich zweieiige Zwillinge bekom-
men. Das heisst, es kdnnen zwei Jungs oder zwei Madchen oder ein Junge und ein Mad-
chen sein. Sind beide von einer gemeinsamen Hille umgeben, sind es hochstwahrschein-
lich eineiige Geschwister — also entweder zwei Jungs oder zwei Madchen. Das gilt auch,
wenn beide von einer gemeinsamen Plazenta versorgt werden.

Ab der SSW 16 lasst sich nicht mehr beurteilen, ob es ein- oder zweieiige Zwillinge sind,
da dann die Embryonalhille zu nahe an der Gebarmutterwand liegt und nicht mehr genau
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