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Das hereditdare Angioddem (HAE) —
Krankheitsbild und Diagnose

Das hereditare Angioddem ist eine seltene, aber schwerwie-
gende Erkrankung, die vererbt wird. Manner und Frauen sind zu
gleichen Teilen betroffen. Jeder Tréager der Erbanlage kann die
Krankheitsanzeichen (Symptome) von HAE entwickeln. Eine ver-
deckte Form, die bei der Vererbung eine Generation tbersprin-

gen kann, gibt es nicht.

Das Krankheitsbild wurde erstmals 1882 von dem Kieler Inter-
nisten Heinrich Irendaus Quincke beschrieben. In der alteren Lite-
ratur findet sich auch die Bezeichnung ,hereditares angioneuro-
tisches Odem”, kurz HANE. Da jedoch die Krankheitsentstehung
(Pathogenese) nicht neurologisch beeinflusst ist, hat sich die Be-
zeichnung , hereditares Angioddem” (engl.: hereditary angioe-
dema), kurz HAE, durchgesetzt.

HAE (hereditdres Angio6dem) ist eine Erb-
krankheit. Charakteristische Zeichen der
Erkrankung sind Schwellungen, die episodisch
auftreten. Die Erkrankung wird oft erst nach
einem langen Leidensweg richtig diagnosti-
ziert.



Die Ursachen von HAE

Bei HAE liegt ein Gendefekt vor. Typischerweise sind daher auch
andere Familienmitglieder von der Erkrankung betroffen. Die Ver-
erbung ist ,autosomal dominant”, d. h. dass die Erkrankung bei
Frauen und Méannern gleich haufig vorkommt und von beiden wei-
tervererbt werden kann (autosomal). Leidet ein Elternteil an HAE,
kann das Gen demzufolge mit gleicher Wahrscheinlichkeit sowohl
auf einen mannlichen als auch einen weiblichen Nachkommen tber-
tragen werden. Es ist aber ebenso moglich, dass das Gen nicht wei-

tergegeben wird.
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Klinisches Bild des hereditaren Angio6dems

Charakteristische Krankheitszeichen (Symptome) des HAE sind epi-
sodisch auftretende Schwellungen. Diese bilden sich in der Regel
nach zwei bis funf Tagen zurtick. Sie sind typischerweise farblos bis
weiB oder leicht gerdtet und nicht juckend, was eine Fehldiagnose
als Nesselsucht oder allergische Hautreaktion (Urtikaria) ausschlieB3t.
Den Schwellungen geht gelegentlich ein Prickeln auf der Haut vo-

raus, oft treten sie aber ohne Vorwarnung auf.

Meistens treten diese Schwellungen im Gesicht, am Hals, an Ar-
men und Beinen, aber auch im Magen-Darm-Trakt, an Ge-
schlechtsorganen und GesaB auf. Die Flussigkeitsansammlung
kann schmerzhafte Spannungen hervorrufen. Uber 70 Prozent
der Odeme sind Schwellungen der Schleimh&ute an inneren Or-
ganen, die sich in kolikartigen Schmerzen, Erbrechen und Durch-
fall &uBern und zu Kreislaufbeschwerden (Blutdruckabfall bis hin
zur Ohnmacht) fuhren kénnen. Diese Schwellungen im Verdau-
ungstrakt werden nicht selten als Erkrankung der Bauchhohle
(,akutes Abdomen”) fehlgedeutet, was zu unnoétigen opera-

tiven Eingriffen fuhren kann.

Kehlkopf-Schwellung
Besonders geféhrlich fiir die Betroffenen
und verantwortlich fiir 30 bis 50 Prozent

der Todesfille bei unbehandelten Patienten
sind akute Erstickungsanfélle aufgrund einer

Schwellung im Kehlkopfbereich, die bereits
durch zahnarztliche Eingriffe oder die Ent-
fernung der Mandeln, aber auch spontan
ausgelost werden kann.



Die Symptome des hereditare




Die Ausloser von HAE
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Es gibt nach heutigem Stand der Wissenschaft keine eindeutig

verantwortlichen Ausloser fur die Schwellungsattacken. Von Betrof-

fenen werden aber zum Beispiel positiver und negativer Stress, kor-

perliche Anstrengung, Infektionen, Verletzungen (verursacht durch

Operationen oder Zahnentfernung), Insektenbisse oder -stiche und

bestimmte Nahrungsmittel als auslésende Faktoren benannt.

Bei Frauen kénnen die Regelblutung, der Eisprung und die Einnahme
einer ostrogenhaltigen Antibabypille, bei Kindern der erste Zahn-
durchbruch Odemattacken verursachen. Ebenfalls bekannt ist, dass
der Genuss von Alkohol, aber auch die Einnahme von Medikamen-
ten zur Blutdrucksenkung (z. B. ACE-Hemmer) sowie von weiblichen
Geschlechtshormonen (Ostrogenen) zur Hormonersatztherapie in

den Wechseljahren Odeme auslésen kénnen.



Haufigkeit und Krankheitstypen

Die Erstmanifestation des hereditdren Angioddems tritt bei der tberwiegenden Zahl der Patienten
vor dem 20. Lebensjahr auf, wobei die Starke der Attacken meist bis zum Erwachsenenalter zuneh-
men kann. Die Haufigkeit der Attacken variiert sehr stark: Ein Drittel der Patienten erlebt mindestens
eine oder mehr Attacken pro Monat. In Extremfallen kénnen die Attacken sogar mehrmals in der
Woche auftreten. Eine erhohte Anfallshaufigkeit kann bei Frauen in der Pubertat und im gebar-
fahigen Alter auftreten.
In Deutschland gibt es etwa 1.600 diagnostizierte HAE-Patienten,
weshalb die Erkrankung als selten bezeichnet wird. Internationale
Vergleiche legen jedoch die Vermutung nahe, dass die Dunkelziffer
hoher sein muss. Ingesamt rechnen Experten mit bis zu 3.000 Be-
troffenen in Deutschland.

Man unterscheidet zwischen zwei Typen des hereditdren Angio-
o6dems: Der HAE-Typ | stellt mit ca. 85 Prozent aller bekannten
Falle die haufigste Form dar. Dieser Typ ist durch eine verminder-
te Produktion bzw. ein vélliges Fehlen des C1-Esterase-Inhibitors
gekennzeichnet. Beim HAE-Typ Il ist die Menge des C1-Esterase-
Inhibitors normal oder erhoht, jedoch ist das gebildete Protein

nicht funktionsfahig.

Typische Schwellungen
an Handen und im Gesicht.

Im Prinzip kénnen alle
Organe betroffen sein.




Diagnostik des hereditaren Angioddems

Das hereditdre Angioddem ist mit einem Mangel oder einer ver-
minderten Funktion des Plasmaproteins C1-Esterase-Inhibitor ver-
bunden und unterscheidet sich dadurch von anderen deutlich
haufigeren Angioddemen. Ihr Arzt kann mit Hilfe von Blutunter-
suchungen den Mangel an C1-Esterase-Inhibitor feststellen.

Die Messung der C1-Esterase-Inhibitor-Aktivitat und der C1-Este-
rase-Inhibitor-Proteinmenge (Antigen) kann die Verdachtsdiagnose
HAE nahezu eindeutig bestdtigen: Die Aktivitat betragt im gesun-
den Organismus 80 bis 120 Prozent, bei HAE-Patienten liegt diese
in der Regel jedoch unter 50 Prozent. Zur ndheren Bestimmung
des Krankheitstyps wird Ihr Arzt in der Regel auch die Werte des
C1-Esterase-Inhibitor-Antigens und ggf. weitere Komplementpara-

meter wie die Komplementfaktoren C3 und C4 bestimmen.




Neben einer arztlichen Gesellschaft (Deutsche Gesellschaft fiir
Angioddeme e.V.), die sich mit der wissenschaftlichen Erforschung
der Angio6deme befasst, gibt es in Deutschland die Selbsthilfe-
gruppe HAE-Vereinigung e.V., die sich besonders um die Belange
der Betroffenen kiimmert (www.schwellungen.de).

Sie m6chten mehr tiber HAE wissen? Der HAE-Infodienst und

das Internet bieten lhnen zahlreiche Informationsmaoglich-
keiten:

HAE-Infodienst Links:
Postfach 11 06 17 www.hae-erkennen.de
60041 Frankfurt www.schwellungen.de

www.angioedema.de
www.hae-info.net
www.hae-notfall.de




Sie wiinschen weiterfiihrende Informationen?
Dann empfehlen wir die folgenden CSL Behring-Broschtiren:

e Das hereditare Angio6dem (HAE) —
Krankheitsbild und Diagnose

e Die Therapie des hereditéren Angioédems (HAE)

e Das hereditdre Angio6dem bei Frauen
und in der Schwangerschaft

e Leben mit dem hereditaren Angioédem (HAE) —
eine Patientin erzéhlt

e Leben mit dem hereditdren Angioédem (HAE) —
ein Patient erzahlt

e Leben mit HAE — zwei Patienten im Gesprach

e Unser Leben mit HAE — Zwillingsschwestern erzahlen
e Mein Kind hat HAE

® HAE und Reisen? Warum nicht?

e Arzneimitteleinnahme bei HAE

® Hirndeme bei HAE — was Patienten wissen sollten

e Schwangerschaft und Stillzeit trotz HAE —
Antworten auf haufig gestellte Ffragen

e Vorsicht bei Kehlkopfédemen —
Antworten auf hidufig gestellte Fragen

o Arztlich kontrollierte Heimselbsttherapie —
auch bei Kindern bewéhrt

e Medizinische Eingriffe bei HAE —
eine richtige Vorbereitung ist wichtig

e Nutzliche Tipps zur Venenpflege fir HAE-Patienten

e Anleitung zur intravendésen Injektion von humanem C1-INH
(Broschire und DVD)

o Fakten Uber HAE auf einen Blick

CSL Behring respektiert und schiitzt die Privatsphare aller Personen, mit
denen das Unternehmen zu tun hat. Weitere Informationen zum Daten-
schutz von CSL Behring finden Sie unter http://www.cslbehring.com/privacy.
Auf Anfrage senden wir Ihnen auch gerne eine Druckversion zu.
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