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Sehr geehrte Patientin, sehr geehrter Patient, liebe Eltern,

bei Thnen oder Threm Kind ist ein Mangel des Faktors VII (Faktor 7, VIL ist die romische Zahl fur 7) festgestellt
worden. Dieses Ergebnis hat bei Ihnen vielleicht Besorgnis und viele Fragen ausgelost. Diese Broschure soll
Thnen helfen, sich Uber den Faktor VII-Mangel zu informieren und dazu beitragen, Ihre wichtigsten Fragen zu
beantworten. Darlber hinaus steht Ihnen Ihr*e Arzt*Arztin gerne flr Fragen zur Verfligung.




Beschreibung Faktor VII-Mangel

Was ist tiberhaupt ein Faktor VII-Mangel?

Der Faktor VII-Mangel ist eine seltene angeborene Stérung
der Blutgerinnung, bei der ein Gerinnungsfaktor im Blut
vermindert ist. Der Faktor VII-(FVII-)Mangel ist die haufigste
der sogenannten seltenen angeborenen Gerinnungs-
stérungen. Die schwere Form der Erkrankung kommt etwa
bei einer Person von 300.000-500.000 Menschen vor.">
FVII-Mangel wurde erstmals 1951 von dem amerikani-
schen Arzt Benjamin Alexander aus Boston beschrieben.®

Ist ein FVII-Mangel geféhrlich?

Viele Betroffene haben lebenslang wenige Probleme
damit. Angeborener FVII-Mangel kommt mit unterschied-
lichen Auspragungen vor: keine Anzeichen bis hin zu einer
starken Blutungsneigung. Da es in manchen Situationen,
zum Beispiel bei Unfallen oder operativen Eingriffen, zu
verstarkten Blutungen kommen kann, ist es wichtig, dass

Sie selbst gut Uber Ihre Krankheit informiert sind und Ihre
Arzt*innen umgehend tber Thren FVII-Mangel informieren.
Dies ist auch der Grund, weshalb Sie einen Notfall-Ausweis
ausgehandigt bekommen, den Sie immer mit sich fihren
sollten.

Was ist ein Gerinnungsfaktor?

Im Falle einer blutenden Verletzung beim Menschen fangt
das Gerinnungssystem im Blut an zu arbeiten, um die
Blutungsstelle zu verschlieBen und weiteren Blutverlust

zu verhindern. Im menschlichen Blut befinden sich dazu
verschiedene Stoffe (aus Eiweil3), die sogenannten Gerin-
nungsfaktoren. Die Gerinnungsfaktoren kdnnen eine
gerinnungsfordernde oder gerinnungshemmende Funktion
ausuben.



Schweregrade und Vererbung

Gibt es verschiedene Formen oder Schweregrade

des FVII-Mangels?

Ja.Je nach der im Blut vorliegenden Menge an FVII und
deren Funktionstuchtigkeit, der sogenannten FVII-Rest-
aktivitat, unterscheidet man einen leichten, mittelschweren
oder schweren FVII-Mangel. Bei leichten und mittelschweren
Fallen ist es durchaus moglich, dass die Betroffenen nie
Probleme mit Blutungen haben.

Wie bekommen Menschen einen FVII-Mangel?

Es handelt sich um eine angeborene Erkrankung, die von
den Eltern auf die Kinder vererbt wird. FVII-Mangel trifft
Manner und Frauen gleichermafen.” Damit ein Kind zur
Welt kommt, das einen FVII-Mangel hat, mUssen beide
Elternteile das betroffene Gen haben. Wie die Abbildung
zeigt, liegt in diesen Fallen das Risiko fur ein Kind, den
FVII-Mangel zu erben, bei 25%.8
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Notfallsituation

Bekommt jeder Patient mit FVII-Mangel einen
Notfall-Ausweis?

Ja. Auch wenn bei Ihnen ein leichter FVII-Mangel vorliegt,
erhalten Sie einen Notfall-Ausweis. Oft ist die Blutungs-
neigung nicht eindeutig vorhersehbar. Es hangt von der
Art und Schwere des geplanten Eingriffs, von der FVII-Rest-
aktivitat, aber auch von personlichen Eigenheiten wie
zum Beispiel der Art der vererbten FVII-Genveranderung
und der Vorgeschichte ab, ob mit verstarkten Blutungen
zu rechnen ist oder nicht. Deshalb ist es wichtig, dass Sie
Ihren Notfall-Ausweis bei sich tragen und Ihre Arzt*innen
Uber Ihren FVII-Mangel informieren.
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Neigung zu Blutungen

Wann habe ich eine erh6hte Neigung

fur eine Blutung?

Die Neigung zu Blutungen ist abhangig von der ,Gerinnungs-
aktivitat”, also davon, wie wirksam die Blutgerinnung arbeitet.
Ist die ,Gerinnungsaktivitat” erniedrigt, dann besteht eine
Neigung zu blauen Flecken (Hdmatomen) ohne erkennbare
Ursache und ein erhohtes Risiko, dass Blutungen mit hohem
Blutverlust auftreten. Eine starke Blutungsneigung ist weiter-
hin gegeben bei Unfallen und Operationen sowie bei der
Geburt fur die Mutter und wahrend der Periode.®

Besteht bei Frauen eine héhere Blutungsneigung?

Bei jungen Madchen mit FVII-Mangel kann die erste Monats-
blutung langer und schwerer verlaufen als normal. Dies gilt
auch fur die Periode generell. Es ist zu beachten, dass sich
durch den regelmaRligen und starken Blutverlust langsam
ein Eisenmangel mit der Folge einer Blutarmut (Eisenmangel-
anamie) entwickeln kann. Deswegen ist manchmal auf Eisen-
zufuhr bzw. Eisensubstitution zu achten.!

Welche Blutungen treten denn héufig auf?
Neben den genannten verstdrkten Perioden und Blutungen
bei Operationen treten vor allem Schleimhautblutungen



(Nasenbluten, Zahnfleischbluten), Einblutungen in Muskeln
und Gelenke, Blutungen im Magen-Darm-Trakt, Blut im
Urin und Blutungen im zentralen Nervensystem bei Menschen
mit starkem FVII-Mangel auf."®

Was ist bei einer Schwangerschaft zu beachten?

Oft verlaufen Schwangerschaften bei Frauen mit FVII-Mangel
problemlos. Allerdings kann es bei ausgepragterem
FVII-Mangel wahrend des Geburtsvorgangs zu verstarkten
Blutungen kommen, die fur Kind und Mutter gefahrlich
werden konnen. Je nach Schweregrad der Erkrankung kann
die Gabe eines FVII-haltigen Praparats vor bzw. wahrend der
Geburt notwendig sein. Bei Blutungen wahrend der Schwanger-
schaft ist es zudem maglich, durch vorbeugende Gabe des
Gerinnungsfaktors die Blutungsneigung zu vermindern.

Die Entscheidung, ob bei einer Schwangerschaft einer
FVII-Mangel-Patientin ein FVII-haltiges Produkt eingesetzt
wird, muss in jedem Fall von einem*r erfahrenen Arzt*Arztin
(Gerinnungsspezialist*in) getroffen werden. Der Nutzen der
Behandlung bezlglich einer verminderten Blutungsneigung
muss gegenuber einer moglicherweise erhohten Neigung zu
Blutgerinnseln (Thrombosen) in der Schwangerschaft sorg-
faltig abgewogen werden.




Diagnose

Wie kann FVII-Mangel festgestellt werden?

Oft ist der angeborene FVII-Mangel ein Zufallsbefund. Das
bedeutet, dass im Rahmen der allgemeinen Vorsorge oder
vor einer Operation, ohne dass bei Ihnen eine Blutung
bestand, in der Blutuntersuchung ein auffalliger Blutwert
gefunden wird. Bei manchen Patient*innen fallt auch
zuerst eine Blutungsneigung oder Neigung zu blauen
Flecken auf und in der Arztpraxis wird dann der FVII-Mangel
festgestellt.*

Mit welcher Blutuntersuchung kann der FVII-Mangel
festgestellt werden?

Der FVII-Mangel fallt durch eine Erniedrigung eines Labor-
wertes (Quick-Wert) auf. Nachfolgend kann die Aktivitat

der Gerinnungsfaktoren wie Faktor VII durch einen
weiteren Labortest bestimmt werden. Durch einen
Gentest, mit dem das Erbmaterial zum FVII untersucht
wird, kann die zugrundeliegende genetische Veranderung
herausgefunden werden.'o'
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Was bringt eine Untersuchung des
FVII-Erbmaterials?

Die Neigung zu Blutungen ist bei
Menschen mit FVII-Mangel sehr
unterschiedlich. Die Untersuchung
der Gene dient einerseits dazu, die fur
den FVII-Mangel verantwortliche Gen-
veranderung zu finden. Andererseits
kann die genetische Untersuchung
vieler Betroffener und das begleitende
Aufschreiben von Blutungen zum
besseren Verstandnis der Erkrankung
und schlief3lich eines Tages auch zur
Vorhersagbarkeit der Blutungsneigung
aufgrund bestimmter Genverande-
rungen beitragen.'-12




Behandlung

Gibt es eine Behandlung fiir meinen FVII-Mangel?
Ja. Die Behandlung besteht im Ersatz des fehlenden
Gerinnungsfaktors, einer sogenannten Substitutions-
behandlung.* Die Gerinnungsfaktoren mdssen in eine
Vene gespritzt werden, man kann sie nicht als Tabletten
geben. Je nach Restspiegel kann eine Faktorgabe evtl.
auch vorbeugend bei zu erwartenden Blutungen
(Operationen) erforderlich werden. Weil die Blutungs-
neigung bei FVII-Mangel sehr unterschiedlich ist, bendtigen
manche Menschen mit FVII-Mangel keine Gabe des
Gerinnungsfaktors.

Was ist im Falle einer Blutung zu tun?
In jedem Fall sollten Sie ein Krankenhaus aufsuchen.

Mit welcher Art von Substanzen kann FVII-Mangel
behandelt werden?

Es gibt zwei Mdglichkeiten, den fehlenden FVII zu ersetzen.

Eine Moglichkeit ist ein gentechnologisch hergestelltes
Produkt (man sagt rekombinant). Es ist frei von Bestand-
teilen aus menschlichem Spenderblut und damit sicher
vor Ansteckungen mit fremden Viren oder Bakterien. Die
zweite Moglichkeit wird aus menschlichen Blutspenden
hergestellt; das Produkt ist plasmatischen Ursprungs.*'3

Gibt es Gefahren bei der Gabe von
Gerinnungsfaktoren?

Zwei wichtige Gefahren sind zu beachten: zum einen die
Gefahr einer zu starken Gerinnung mit der Folge eines
unerwunschten Blutgerinnsels, einer sogenannten Throm-
bose, und zum anderen die Gefahr der Entstehung von
Antikdrpern gegen den zugefuhrten Gerinnungsfaktor,
sogenannten Inhibitoren oder Hemmkaorpern. Die Gefahr
einer Thrombose als auch die Mdglichkeit einer Hemm-
korperentstehung ist bei FVII-Mangel gering.241314

1
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Alltagsbewaltigung

Kann ein Kind mit FVII-Mangel an den Aktivitaten

in Kindergarten und Schule teilnehmen?

Ja. Der FVII-Mangel beeintrachtigt in der Regel nicht den
Alltag. Die Erzieher*innen bzw. Lehrer*innen sollten aller-
dings informiert sein, dass bei Ihrem Kind ein FVII-Mangel
vorliegt, so dass sie im Notfall richtig reagieren kénnen.
Das Kind kann auch am Schulsport normal teilnehmen
bzw. Sport treiben.

Was ist beim Zahnwechsel oder beim Zahneziehen
zu beachten?

Ist eine starke Blutungsneigung bei Verletzungen bekannt,
sollte die vorbeugende Gabe eines FVII-haltigen Praparates
vor zahnmedizinischen Eingriffen erwogen werden. Kommt
es bei Kindern mit FVII-Mangel wahrend des Zahnwechsels
zu haufigen schweren Blutungsereignissen, sollte mit
einem*r Gerinnungsexpert*in die vorbeugende Behand-
lung mit dem Gerinnungsfaktor besprochen werden.

Kann ich mein Medikament auf Reisen mitnehmen?
Fragen Sie in der Arztpraxis nach einer Zollbescheinigung,
mit deren Hilfe Sie problemlos Ihr Medikament mit auf
Reisen nehmen koénnen.
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