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SANTÉGESUNDHEIT
THEMA I SUJET

Hämophilie

L'hémophilie

ANNE JUANÖS, DENISE ETZWEILER

Die Gerinnungsstörung Hämophilie wirkt sich

insbesondere auf den Bewegungsapparat aus.

Unbehandelt ziehen Blutungen in Gelenken

und Muskeln degenerative Veränderungen

nach sich. Es ist eine Herausforderung, die Balance

zwischen Verletzungsprävention und körperlicher

Aktivität zu finden.

Hämophilie
ist eine Erbkrankheit, bei der die Blutgerin¬

nung gestört ist. Die Vererbung erfolgt X-chromoso-
mal rezessiv, weshalb - mit seltenen Ausnahmen - nur
Männer betroffen sind. Verletzen sich Personen mit Hämophilie,

bluten sie länger als andere Menschen. Die

Gerinnungsfaktoren VIII (Hämophilie A) oder IX (Hämophilie B)

sind in zu geringer Menge oder gar nicht vorhanden.
Dadurch entsteht kein ausreichendes Netz aus Fibrinfäden, um
die Wunde zu schliessen. Je nach Restaktivität des jeweiligen

Gerinnungsfaktors lässt sich eine schwere (<1 Prozent),

moderate (1-5 Prozent) und leichte (5-40 Prozent) Hämophilie

unterscheiden [1], Sogar ein Bagatelltrauma kann - je
nach Krankheitsausprägung - eine Blutung auslösen. Auch

«spontane» Blutungen ohne bekannte Ursachen sind

möglich.
Der fehlende Gerinnungsfaktor ist jedoch substituierbar -

je nach Schweregrad entweder regelmässig als Prophylaxe
oder bei Bedarf insbesondere vor operativen Eingriffen. Das

interdisziplinäre Behandlungsmanagement ist darauf
ausgerichtet, Blutungen möglichst zu verhindern. Etwa 20 bis 30

Prozent der Hämophilie-Patienten entwickeln Antikörper
(«Inhibitoren») gegen den substituierten Gerinnungsfaktor.
Die Betroffenen benötigen eine besonders engmaschige
interprofessionelle Betreuung, bei der vermehrt auch
psychische und soziale Aspekte Aufmerksamkeit erfordern. In

der Schweiz leiden etwa 750 Männer an Hämophilie1. Die

Inzidenz der Hämophilie A liegt bei 1:10000 männliche
Geburten, für Hämophilie B beträgt sie 1:50000 männliche
Geburten [1],

In der Schweiz gibt es erst seit 2015 ein datenschutzkonformes Hämo-

philie-Register. Die aktuelle Zahl ist primär eine Schätzung.

L'hémophilie a un effet particulièrement important

sur le système musculo-squelettique. En l'absence de

traitement, les saignements dans les articulations et

dans les muscles entraînent des changements d'ordre

dégénératif. Trouver l'équilibre entre la prévention

des blessures et l'activité physique constitue un
véritable défi.

L'hémophilie
est une maladie héréditaire qui perturbe la

coagulation du sang. L'héritage est récessif et il intervient

au niveau du chromosome X, c'est pourquoi, à de rares

exceptions près, seuls les hommes sont touchés. Si des

personnes atteintes d'hémophilie sont blessées, elles saignent

plus longtemps que les autres. Les facteurs de coagulation
VIII (hémophilie A) ou IX (hémophilie B) sont présents en trop
faible quantité voire pas du tout. Le filet de fils de fibrine pour
fermer la plaie est donc insuffisant. Selon l'activité résiduelle

du facteur de coagulation concerné, on peut faire la distinction

entre une hémophilie sévère (<1 %), modérée (1-5%) et

légère (5-40%) [1]. Selon la gravité de la maladie, même un

traumatisme mineur peut causer des saignements. Des

saignements «spontanés», sans cause connue, sont également
possibles.

Bei Hämophilie-Betroffenen sind zu wenig oder gar keine Gerinnungsfaktoren

vorhanden. I Chez les personnes hémophiles, les facteurs de

coagulation sont présents en trop faible quantité voire pas du tout.
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Abbildung 1: Entzündete Synovialmembran als Folge einer Blutung
bei Patienten mit Hämophilie. I Figure 1: Une inflammation de la

membrane synoviale à la suite d'un saignement peut survenir chez les

patients atteints d'hémophilie.

Hauptsächlich sind Gelenke und Muskeln betroffen

80 Prozent der Blutungen betreffen den Bewegungsapparat,

vorwiegend Gelenke und Muskeln. Sprung-, Knie- und

Ellbogengelenk sind die häufigsten Lokalisationen [2], Die Einblutung

eines Gelenks betrifft in erster Linie die Synovia. Akuter
Schmerz, Schwellung, Überwärmung, Empfindlichkeit und

eingeschränkte Beweglichkeit sind die häufigsten Symptome.

Durch die Blutung entsteht Hämosiderin2, das den Knorpel

angreift. Der noch unreife Knorpel bei Kindern und

Jugendlichen ist für diese Prozesse besonders empfindlich [3].
Eine Synovitis entwickelt sich und führt zu Wucherungen
(Abbildung 1). Die Blutungsneigung im betroffenen Gelenk

nimmt dadurch nochmals zu. Es entsteht eine «hämophile

Arthropathie» mit akuten und chronischen Phasen. Akute
Gelenk- und Muskelblutungen, Synovitiden, aktivierte Arthrosen
sowie degenerativ veränderte, schmerzhafte Gelenke mit

möglichen Fehlstellungen und eingeschränkter Beweglichkeit

zählen zu den Blutungsfolgen, mit denen Patienten am

häufigsten konfrontiert sind. Dadurch ist ihre Lebensqualität

beeinträchtigt. Ihre physische Aktivität und ihre soziale

Partizipation sind eingeschränkt. Menschen mit Hämophilie weisen

ein erhöhtes Risiko für sekundäre lebensstilbezogene
Erkrankungen wie Osteoporose, Diabetes, Adipositas und

kardiovaskuläre Probleme auf [2],

Therapieansätze

Der Fokus der Physiotherapie liegt primär auf der symptomatischen

Behandlung, der Rehabilitation und dem Wiederaufbau

von Funktion und Aktivität. Studien belegen, dass physi-

Hämosiderin: eisenhaltiger Proteinkomplex,

Abbauprodukt des Hämoglobins.

Cependant, selon la gravité du problème, le facteur de

coagulation manquant peut être remplacé soit régulièrement
en prophylaxie soit de façon ponctuelle, notamment avant

une intervention chirurgicale. L'objectif du suivi interdisciplinaire

du traitement est de prévenir autant que possible les

saignements. Environ 20 à 30% des patients hémophiles
développent des anticorps («inhibiteurs») contre le facteur de

coagulation substitué. Les personnes concernées nécessitent

des soins interprofessionnels particulièrement rigoureux,

au sein desquels les aspects psychologiques et sociaux

bénéficient également d'une attention accrue.
En Suisse, environ 750 hommes sont atteints d'hémophilie1.

L'incidence de l'hémophilie A est de 1:10000 naissances

chez les hommes, celle de l'hémopilie B de 1:50000.

Les articulations et les muscles sont
principalement affectés

80% des saignements affectent l'appareil locomoteur, en

particulier les articulations et les muscles. Les articulations
de la cheville, du genou et du coude sont les localisations les

plus courantes [2], Un saignement au sein d'une articulation
affecte principalement la synovie. Les symptômes les plus

courants sont des douleurs aiguës, des gonflements, une

augmentation de la température, une sensibilité accrue et

une mobilité limitée. Le saignement produit de l'hémosidé-
rine2 qui attaque le cartilage. Le cartilage immature des
enfants et des adolescents est particulièrement sensible à ces

processus [3]. Une synovite peut alors se développer et
entraîner des excroissances (figure 1). La tendance aux saignements

dans les articulations atteintes augmente d'autant

plus, ce qui entraîne le développement d'une «arthropathie

hémophile» avec des phases aiguës et chroniques.
Les saignements articulaires et musculaires aigus, les

synovitides, l'arthrose activée, les altérations dégénératives,
les articulations douloureuses avec des malpositions
possibles et une mobilité limitée constituent les conséquences
les plus fréquentes des hémorragies pour les patients. Cela

nuit à leur qualité de vie. Leur activité physique et leur

participation sociale sont limitées. Les personnes atteintes
d'hémophilie courent un risque accru de maladies secondaires
liées au mode de vie comme l'ostéoporose, le diabète, l'obésité

et les problèmes cardiovasculaires [2],

Approches thérapeutiques

La physiothérapie est principalement axée sur le traitement

symptomatique, la réadaptation et la récupération de la fonction

et de l'activité. Des études montrent que la condition

physique et la physiothérapie active réduisent significative-
ment la fréquence des saignements [4], Dans l'hémophilie,

1 La Suisse ne dispose d'un registre d'hémophilie conforme à la réglementation

sur la protection des données que depuis 2015. Les chiffres

actuels ne sont qu'une estimation.
2 Hémosédérine: complexe protéique contenant du fer, elle est un produit

de dégradation de l'hémoglobine.
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sehe Fitness und aktive Physiotherapie die Blutungshäufigkeit
deutlich reduzieren [4], Bei Hämophilie zählt deshalb die
Balance zwischen Verletzungsprävention und möglichst hoher

physischer Aktivität zu den wichtigsten Therapieaspekten -
sie zu finden, ist eine grosse Herausforderung. Aktivität zu

fördern, trägt zur Prävention von Osteoporose, kardiovaskulären

Erkrankungen und Adipositas bei. Je nach Patientensituation

stehen folgende Therapieansätze zur Auswahl:

Management akuter Blutungen und Synovitiden
Patienten- und Familienedukation (Health Literacy)

Beratung hinsichtlich Aktivität und Sport
Rehabilitation der hämophilen Arthropathie bezüglich
ROM3, lokaler und globaler Ausdauer, Kraft, Stabilisation,
Erarbeiten von Kompensationsmöglichkeiten, Hilfsmittel
sowie Therapie chronischer Synovitiden
Rehabilitation nach chirurgischen Eingriffen

3 ROM range of motion, Bewegungsradius.

l'équilibre entre la prévention des blessures et la pratique
d'une activité physique maximale est donc l'un des aspects
thérapeutiques les plus importants; le trouver représente un

défi majeur. Le soutien de l'activité contribue à la prévention
de l'ostéoporose, des maladies cardiovasculaires et de l'obésité.

Selon la situation du patient, les approches thérapeutiques

suivantes sont disponibles:

Prise en charge des saignements aigus et des synovitides
Éducation du patient et de la famille (health literacy)
Conseils sur les activités et les sports
Réadaptation de l'arthropathie hémophile en ce qui

concerne l'amplitude de la mobilité articulaire, l'endurance

locale et globale, la force, la stabilisation, le développement

des possibilités de compensation, les aides et le

traitement des synovitides chroniques
Réadaptation après une intervention chirurgicale
Drainage lymphatique en cas d'hémorragies articulaires

ou musculaires peu résorbantes

«Ein ausgeprägtes Abhängigkeitsverhältnis zum
Betreuungszentrum»

«Une relation prononcée de dépendance à l'égard du
centre de soutien»

Heinz Vetterli, Vorstandsmitglied der Patientenorganisation
SHG (Schweizerische Hämophilie Gesellschaft), über die
Bedürfnisse von Menschen mit seltenen Krankheiten.

«Ein stabiles Team von Therapeuten und Ärzten ist
für mich sehr wichtig. Häufiger Personalwechsel
kann sich negativ auswirken. Es ist essenziell,
dass die betreuenden Personen interdisziplinär gut
und eng zusammenarbeiten. Sie sollten gut
vernetzt sein mit Fachärzten in anderen Kliniken, aber
auch mit Versicherungen, der Hilfsmittelberatung,
den Arbeitgebern und den Fachstellen, beispielsweise

wenn es um Anpassungen der Wohnsituation

geht.
Patienten mit seltenen Krankheiten stehen in ei-

Heinz Vetterli.
nem ausgeprägten Abhängigkeitsverhältnis zu

ihrem Betreuungszentrum. Das ist nicht unproblematisch. Ein

Wechsel des Betreuungszentrums kann enorm aufwendig sein

und zu langen Anreisen führen.
Nationale und internationale Patientenorganisationen bieten

einen Informationsaustausch durch Publikationen, Tagungen
oder Kurse. Das ist eine wichtige ergänzende Funktion zu den

Leistungen der Referenzzentren. Zudem bieten sie eine
äusserst wichtige Plattform für den Austausch unter den Betroffenen.

Meiner Erfahrung nach decken jedoch weder die Referenzzentren

noch die Patientenorganisationen die Informations- und

Betreuungsbedürfnisse der Betroffenen. Entsprechend sind Patienten

mit seltenen Krankheiten häufig gefordert, sich selbst zu

informieren oder ihre Rechtsansprüche durchzusetzen. Wir dürfen

auch nicht vergessen, dass es sogar in einem Land mit vier

Landessprachen und einer multikulturellen Tradition äusserst

schwierig oder gar unmöglich ist, den Informationsbedürfnissen
von Migranten aus fremden Sprachgebieten und Kulturen
gerecht zu werden.»

Heinz Vetterli, membre du comité de la Société suisse

d'hémophilie (SSH), au sujet des besoins des personnes
atteintes de maladies rares.

«Une équipe stable de thérapeutes et de médecins

est très importante selon moi. Des changements

fréquents de personnel peuvent avoir un

impact négatif. Il est essentiel que les responsables

travaillent bien et étroitement ensemble sur
une base interdisciplinaire. Ils doivent être bien

réseautés avec les spécialistes d'autres cliniques,
mais aussi avec les compagnies d'assurance, le

service de conseil pour les aides médicales, les

employeurs et les bureaux spécialisés, par exemple

lorsqu'il s'agit d'adapter la situation du
logement.

Les patients atteints de maladies rares sont très dépendants
de leur centre de soins. Ceci n'est pas sans poser problème. Un

changement de centre de soins peut prendre beaucoup de

temps et entraîner de longs trajets.
Les associations de patients nationales et internationales

offrent un échange d'informations par le biais de publications, de

conférences ou de cours. Il s'agit d'une fonction complémentaire

importante aux services des centres de référence. Elles

constituent également une plate-forme d'échange extrêmement
importante pour les personnes concernées.

Cependant, selon mon expérience, ni les centres de référence
ni les associations de patients ne répondent aux besoins
d'information et de soins des patients. En conséquence, les

patients atteints de maladies rares sont souvent tenus de

s'informer ou de faire valoir leurs droits sans aide. N'oublions

pas non plus que, même dans un pays qui pratique quatre
langues nationales et une tradition multiculturelle, il est
extrêmement difficile, voire impossible, de répondre aux besoins
d'information des migrants issus de cultures et de zones linguistiques

étrangères.»
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