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Sichelzellkrankheit 

Pathophysiologie, Genetik und Versorgung 
 



Rees et al. Lancet 2010	



Die Anämie: meist das geringste Problem 



Geschichte von Entdeckungen 

Rees et al. Lancet 2010	





Rees et al. Lancet 2010	





Die Sichelzellmutation 

HbS	


Huisman & Schröder, 1971	

 Kleihauer et al. 1996	







Die Sichelzellerkrankung ist eine Multiorgankrankheit 

Blut 
hämolytische Anämie 
aplastische Krise 
Milz 
Sequestrationskrise 
functionelle Asplenie 
Knochen 
Schmerzkrisen 
Dactylitis 
Osteomyelitis 
aseptische Nekrose 
Lunge 
akutes Thoraxsyndrom 
pulmonaler Hochdruck 

Darm 
Gürtelsyndrom (paralytischer Ileus) 
ZNS 
Schlaganfall 
Retinopathie 
Urogenital 
Chronisches Nierenversagen 
Hyposthenurie 
Priapismus 
Haut 
Ulcera cruris 



Wann stirbt der Sichelzellpatient? 
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Lebensjahr 
aus: Thomas et al. 1982, Br Med J 285(6342): 633-635 



Woran stirbt der Sichelzellpatient? 

 
Milzsequestration  10% 
Sepsis/Meningitis  13% 
Schlaganfall     7% 
Thoraxsyndrom  25% 
 

aus: Thomas et al. 1982, Br Med J 285(6342): 633-635 



Komplikationen der Sichelzellkrankheit 
sind vermeidbar. 

 
Milzsequestration   

 Elternschulung senkt Risiko um 75% 
 (Emond et al. 1985, J Pediatr 107(2): 201-206) 

Sepsis/Meningitis    
 Penicillinprophylaxe senkt Risiko um 85%  
 (Gaston et al. 1986, N Engl J Med 314(25): 1593-1599) 

Schlaganfall 
 Transfusion von Risikopatienten senkt Risiko um 90% 
 (Adams et al. 1992, N Engl J Med 326(9): 605-610) 

Thoraxsyndrom 
 Hydroxycarbamid senkt Risiko um 64% 
 (Wang et al. 2011, Lancet 377(9778): 1663-1672)   



Sichelzellscreening verringert die Mortalität 

Vichinsky et al. 1988, Pediatrics 81(6) 749-755 

Diagnose durch Neugeborenenscreening 

Diagnose aufgrund von Symptomen 





Kulozik et al. Am. J. Hum. Genet. 1986	
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HbF 12-22 % 
85 % Gγ-chains 

Kulozik et al. Blood 69: 1742 (1987)	







Thein et al. Hum. Mol. Genet. 2009	





Hydroxycarbamid vermindert Komplikationen von 
Kindern und Erwachsenen mit Sichelzellkrankheit 

Charache et al. N. Engl. J. Med. 332: 1317 (1995) 

Before after 

Hb 8,2 ± 1,0 9,5 ± 1,5 g/dl 

HbF 6,9 ± 6,2 15,2 ±  9,8 % 
 

Bili 2,5 ± 0,8 1,6 ± 0,4
 

mg/dl 
 

Hospital 2,5 ± 0,8 1,1 ±  2,1 Days/mth 
 

7,0 ± 2,4 1,1 ±  2,1 Adm/year 

Scott et al. J. Pediatrics, 128:820 (1996) 



Prävention eines ersten 
Schlaganfalls durch 
Identifikation von 
Risikopatienten durch  
transcranielle Doppler 
Sonographie (TCD) 

Adams et al., N. Engl. J. Med. 339: 5-11 (1998)	





Basisversorgung von Patienten mit einer 
Sichelzellerkrankung 

•  Diagnostik 
– Neugeborenenscreening 
– Palpation der Milz durch die Eltern 
– Jährliche Fundoscopie ab 10 Jahre 
– 6 monatliche Urinanalyse mit quantitativem 

Albumin ab 15 Jahre 
– TCD ab 2 Jahre (bis 16 Jahre? oder 

länger?) 



Basisversorgung von Patienten mit einer 
Sichelzellerkrankung 

•  Behandlung 
–  Penicillinprophylaxe mindestens bis 6 Jahre 
–  Impfungen gegen Pneumokokken, HIB und 

Meningokokken 
–  Hydroxycarbamid >2 years unabhängig vom Auftreten 

von Symptomen 
–  Regelmäßige Transfusionen von Pat. mit path. TCD 
–  ACE Inhibitoren bei Pat. mit Proteinurie 
–  SZT bei Verfügbarkeit eines MSD 
–  Schulung von Patienten und Eltern 
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