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Die hereditäre TTP (hTTP) wird durch einen autosomal-
rezessiv vererbten, schweren Mangel an ADAMTS13, 
der von Willebrand Faktor (VWF)-spaltenden Protease, 
verursacht. Die Krankheit ist selten, ihre Prävalenz wird 
auf 0,5–2 Fällen pro Million geschätzt (5, 6).

Fehlt ADAMTS13 bleiben die VWF-Multimere groß und kleb-
rig, Blutplättchen binden spontan, und es entstehen Thromben 
in den kleinen Gefäßen (5, 6). Klinisch manifestiert sich eine 
akute TTP-Episode durch eine schwere Thrombopenie, eine 
mikroangiopathische Hämolyse mit Fragmentozyten im Aus-
strich sowie Zeichen der Endorgan-Ischämie wie Herzinfarkt, 
Hirnschlag oder Nierenversagen (4, 6). Der Verlauf kann sehr 
unterschiedlich sein, allerdings erleiden viele hTTP-Patienten 
häufige Rückfälle, das heißt neue akute Episoden, die zu erheb-
licher Morbidität und frühzeitigem Tod führen können. 

Erstmanifestation oft in der Schwangerschaft
Die hTTP kann sich in jeder Lebensphase manifestieren, häufig 
treten Erstmanifestationen aber in der früheren Kindheit und in 
einer ersten Schwangerschaft auf. Schwere Schwangerschaftskom-
plikationen in einer TTP-Familie wurden erstmals 1976 beschrie-
ben (5). Weitere Berichte folgten und belegten das hohe Risiko von 
Fehlgeburten, intrauteriner Wachstumsverzögerung oder Tod des 
Fetus sowie die hohe Morbidität und Mortalität bei den werden-
den Müttern mit noch nicht diagnostizierter hTTP (2, 7, 8, 10). 

Zur Veranschaulichung seien hier die komplizierten Schwan-
gerschaften zweier Schwestern in den 1970er Jahren angeführt 

(2). Ihre Schwangerschaften waren durch eine schwere Prä-
eklampsie gekennzeichnet und mussten zwischen der 28. und 
32. Schwangerschaftswoche vorzeitig beendet werden. Keiner der 
Feten überlebte, und der Tod einer der Schwestern in ihrer zweiten 
Schwangerschaft konnte nicht verhindert werden. In ihrer Aut-
opsie fand sich eine ausgedehnte Thrombosierung ihrer Plazenta 
sowie aller Organe, inklusive großem Myokardinfarkt. Bei der 
überlebenden Schwester wurde 35 Jahre später hTTP diagnosti-
ziert. Obwohl keine der beiden Schwestern eine typische akute 
TTP-Episode hatte, fand sich bei ihr eine schwere ADAMTS13-
Defizienz ohne ADAMTS13-Hemmkörper. Die Analyse des 
ADAMTS13-Genes bestätigte die Verdachtsdiagnose, indem 
zwei ADAMTS13-Mutationen nachgewiesen wurden, u.a. die in 
Europa häufige p.R1060W-Mutation, welche sehr oft bei hTTP-
Patientinnen, deren Krankheit während einer ersten Schwanger-
schaft manifest wird, nachzuweisen ist (1, 2, 7, 9, 10). 

Heute hat sich die Prognose für eine erfolgreiche Schwanger-
schaft nach der Diagnose von hTTP deutlich verbessert (9). So 
berichtete Hamroun et al. (3) kürzlich über acht erfolgreiche 
Schwangerschaften bei fünf Patientinnen nach komplizierten 
Erstschwangerschaften und erfolgter Diagnose einer hTTP. 

Kontakt zum hTTP-Register
Am hTTP-Register (www.ttpregistry.net) (Abb. 1) nehmen bis-
her 71 Patientinnen teil. Zusammen hatten sie 68 Schwanger-
schaften, davon sind vier aktuell und 44 (69 %) endeten positiv. 
Obwohl Schwangerschaften bei Frauen mit hTTP immer noch 
mit einem hohen Risiko verbunden sind, können sie heute mit 
prophylaktischen Plasmagaben ab dem ersten Trimester sicher 
und erfolgreich verlaufen (5, 9).

Falls Sie sich um mögliche hTTP-Patienten kümmern oder mit 
uns über ihre Therapie diskutieren möchten, zögern Sie nicht, uns 
unter support@ttpregistry.net zu kontaktieren. Wir unterstützen 
Sie bei der Bestätigung der Diagnose und bieten im Rahmen des 
hTTP-Registers alle ADAMTS13-Parameter in unserem Labor 
kostenlos an. Wir helfen auch bei der Aufnahme ins Register, denn 
nur durch vereinte Anstrengungen können wichtige Erkenntnisse 
über äußerst seltene Krankheiten gewonnen werden. 

Der Beitrag beruht auf einem Vortrag bei der 64. Jahrestagung  
der GTH vom 18.-21.02.2020 in Bremen.
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Abb. 1: hTTP-Register (www.ttpregistry.net).


