Schwellungen im ganzen Korper

Das Hereditire Angioodem und andere seltene Erkrankungen stehen nicht oft im Mittelpunkt

(pi). Krebs, Diabetes, Bluthoch-
druck, Multiple Sklerose oder auch
Allergien, Erkaltungen und allge-
meine Leiden des Rickens oder des
Blutes - viele Krankheiten sind im-
mer wieder Thema, auch weil viele
Menschen davon betroffen sind. Um
das Augenmerk auch einmal auf eher
seltene Leiden und Erkrankungen
zu lenken, ibernehmen wir heute im
Nachg ng zum »Europdischen Tag
der Seltenen Erkrankungen« im
Februar ein Interview mit Privatdo-
zent Dr. Wolfhart Kreuz, Leiter der
Gerinnungs- und Immundefektam-
bulanz, Klinikum der Goethe-Uni-
versitdt in Frankfurt (Main). Dabei
geht es um das sogenannte Heredité-
re Angioodem, das Schwellungen im
Korper hervorruft.

Was ist das Hereditdre Angiotdem?

Das Hereditdre Angioodem (HAE) ist ei-
ne seltene, aber schwerwiegende Er-
krankung, die autosomal dominant ver-
erbt wird. Méinner und Frauen sind glei-
chermafen betroffen. Die. Krankheit
wird von Betroffenen mit einer Wahr-
scheinlichkeit zu 50 Prozent an ihre
Kinder weitergegeben. Verursacht wird
HAE durch eine Verénderung des Gens
auf Chromosom 11, welches
dung eines Plasmaproteins — des C1-Es-
terase-Inhibitors (C1-INH) - verant-
wortlich ist. Dadurch kommt es zu ei-
nem Mangel oder einem Fehlen des Pro-
teins. Als Folge kommt es zu einer
Durchlassigkeit der Gefile, die zu epi-
sodisch auftretende Odeme (Schwel-
lung) im Bereich der Haut und der
Schleimhiute fithrt. Betroffen sind hau-
fig Gesicht, Hals, Arme, Beine und auch
innere Organe Besonders gefahrlich
sind Schwellungen im Bereich der
Atemwege und des Darms.

Was sind die Ursachen?

‘Bei Betroffenen fehlt das'Plasmaprotein
C1-INH oder es ist in seiner Funktion
gestort. Dadurch konnen bestimmte Ab-
ldufe nicht gehemmt werden, es kann zu
einer erhohten Geféﬁdurchléssigkeit
und somit zu einer Schwellung kom-
men. Diese Schwellungsattacken kon-
nen ohne erkennbare dufiere Ursachen

ur die Bil-

auftreten. Stress, Angst, Infek-
tionen oder kleinere Verletzun-
gen konnen jedoch das Auftre-
ten von HAE-Attacken beglins-
tigen. Zahnbehandlungen kon-
nen beispielsweise dazu beitra-
en, dass Schleimhautschwel-
ungen in den Atemwegen ent-
stehen.

Konnen HAE-Attacken Ile-
bensbedrohlich sein?

Schwellungen sind besonders
dann gefahrlich, wenn sie im
Bereich der Atemwege auftre-
ten. In diesem Fall kann die
Schleimhaut die Atemwege ver-
schlieBen. Eine unbehandelte
Schleimhautschwellung in der
Luftréhre ist eine der Hauptto-
desursachen bei HAE-Patien-
ten.

Wie erkennen Betroffene die

Symptome?
HAE-Patienten entwickeln in
unregelmaBigen Abstdnden
akut auftretende Schwellungen
an Haut und Schleimhiuten.
Bei Kindern beispielsweise tre-
ten in der Regel gehauft starke
Bauchschmerzen auf. Wahrend
der Pubertiat und im frithen Er-
wachsenenalter scheinen Atta-
cken haufiger aufzutreten. Etwa 75 Pro-
zent der Patienten sind beim Erreichen
des 20. Lebensjahres symptomatisch.
Als auslésende Faktoren kommen
Stress,Verletzungen, Infektionen, Ande-
rungen des Hormonhaushalts (Einnah-
me der Pille, Schwangerschaft etc.) so-
wie Medikamente und bestimmte Nah-
rungsmittel in Frage. Die meisten Pa-
tienten weisen neben den Hautschwel-
lungen auch eine sogenannte gastroin-
testinale Symptomatik auf. Bei den Ma-
gen-Darm-Schwéllungen kommt es zu
sehr schmerzhaften kolikartigen Atta-
cken mit Erbrechen und Durchfall. Da
die HAE-Symptome leicht mit anderen
Symptomen verwechselt werden koén-
nen, ist der wichtigste Teil der Diagnose
die Anamnese der vollstindigen Kran-
kengeschichte.

Wie wird HAE diagnostiziert?

Die typischen Symptome fiir eine HAE-
Erkrankung sind das voriibergehende

werden oft nicht wahrgenommen.

Dle Nadel im Heuhaufen Seltene Krankheiten

(PM)

Auftreten von nicht juckenden Schwel-
lungen im Unterhautgewebe oder akute
Bauchschmerzen ohne erkennbare Ur-
sache. Diese klinischen Zeichen sowie
vergangene episodisch aufgetretene Be-
schwerden begriinden den Verdacht auf
dasVorlle%en einer solchen Erkrankung.
Wenn mehrere Familienmitglieder be-
troffen sind, kann der erbliche Charak-
ter erkannt werden. Daher ist die Fami-
lienanamnese auch so wichtig. Der kli-
nische Verdacht wird durch Tests des
Blutplasmas bestatigt.

Wie wird HAE therapiert?

Eine wirksame Behandlungsmoglich-
keit ist die Gabe eines Cl-Esterase-In-
hibitor-Konzentrats. Das C1-INH-Kon-
zentrat wird aus menschlichem Plasma
sewonnerr und ersetzt somit homolog

as fehlende Plasmaprotein. Bereits ei-
ne halbe Stunde nach Gabe des Konzen-
trates bilden sich die Schwellungen zu-
riick. (PM)



