
DER BESONDERE FALL Forum Med Suisse   No 13   28 mars 2001 349

Fallbeschreibung

Die notfallmässige Zuweisung des 38jährigen
Patienten erfolgte zur Abklärung von akuten
krampfartigen Abdominalschmerzen. 

Anamnestisch war zu erfahren, dass der Pa-
tient bereits seit seinem 12. Lebensjahr in Ab-
ständen von Wochen bis Monaten unter akuten
kolikartigen Bauchschmerzen gelitten hatte,
für welche man keine Erklärung fand und wel-
che jeweils spontan sistierten. Später beobach-
tete er indolente Weichteilschwellungen an
Armen und Beinen, die den Abdominal-
schmerzen nicht selten zusammen mit einem
unspezifischen Unwohlsein vorausgingen. Im
Rahmen der abdominellen Beschwerden kam
es jeweils zu Nausea und Erbrechen. Aus-
lösende Faktoren konnte der Patient nicht
nennen. Allerdings war zu erfahren, dass er im
Alter von 29 Jahren wegen einer massiven Ge-

sichtsschwellung im Rahmen eines kieferchir-
urgischen Kleineingriffs bereits einmal hospi-
talisiert werden musste, ohne dass damals eine
Diagnose gestellt wurde. 
Eine 1993 durchgeführte Gastroskopie zeigte
eine Antrum-Bulboduodenitis mit spastischem
Duodenum. Die im Intervall durchgeführte Ab-
domensonographie erbrachte Normalbefunde.
Da der Patient zeitweise weniger die Weichteil-
schwellungen als vielmehr ein Taubheitsgefühl
beschrieb, wurde er auch fachärztlich neurolo-
gisch beurteilt, erneut ohne spezifische Dia-
gnose. 
Die Familienanamnese war weitgehend un-
verdächtig: Die Kinder im Alter von 2, 7 und 11
Jahren waren beschwerdefrei. Die Mutter habe
unter nicht näher spezifizierbaren «Magenpro-
blemen» gelitten. 
Die klinische Untersuchung bei Eintritt 8
Stunden nach Einsetzen der Symptomatik 
war unergiebig: Weichteil- oder einsehbare
Schleimhautschwellungen waren anlässlich
dieser Episode nicht zu verzeichnen, das Ab-
domen war bei bereits abnehmender Sympto-
matik noch leicht diffus druckdolent, die Darm-
geräusche spärlich. Der übrige Körperstatus
fiel, abgesehen von den Zeichen einer Peri-
arthropathie der Kniegelenke, altersentspre-
chend aus.
Das Abdomen-CT zeigte ödematös verdickte
Dünndarmschlingen sowie Aszites perihepa-
tisch, perisplenisch und im kleinen Becken
(Abb. 1). 
Labormässig fielen rotes und weisses Blutbild
sowie Natrium, Kalium, Kreatinin, GPT, alkali-
sche Phosphatase und C-reaktives Protein nor-
mal aus. Die C1-Esterase-Inhibitor-Konzentra-
tion war mit 0,38 g/L leicht über der Norm
(0,22–0,34 g/L), hingegen betrug die photome-
trisch bestimmte funktionelle Aktivität lediglich
7% der Norm. Komplement-Faktor C3 war nor-
mal, C4 deutlich erniedrigt. 

Kommentar

Das hereditäre Angioödem (HAE) wird als eine
autosomal dominante Krankheit mit irregulä-
rer Penetranz vererbt, wobei nur heterozygote
Individuen bekannt sind (geschätzte Häufigkeit
1:10 000 bis 1:150 000, davon 20% Neumuta-
tionen). Inzwischen sind über 100 verschie-
dene Gen-Mutationen auf dem Chromosom 11
bekannt [1], welche entweder zu einem parti-
ellen Mangel an C1-Inhibitor-Protein oder zur
Synthese eines fehlerhaften Proteins mit ver-
minderter Aktivität führen. Der C1-Inhibitor ist
ein aus 478 Aminosäuren bestehendes Glyko-
protein, welches zu den Serinproteaseninhibi-
toren (sog. Serpine) gehört [2]. Seine wichtig-
ste Rolle spielt der C1-Inhibitor in der (hem-
menden) Regulation des Komplement-Systems
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Abbildung 1.
Darmwandverdickung einzelner
Dünndarmschlingen und 
Infiltration des umgebenden
mesenterialen Fettgewebes. 
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(klassischer Weg: C1r, C1s) und des Kontaktak-
tivierung-Systems (Faktor XIIa, Plasma-Kalli-
krein, Bradykinin-Bildung). Als Ausdruck der
C1-Inhibitor-Fehlfunktion wird entsprechend
im akuten Schub des HAE ein erhöhter Brady-
kinin-Spiegel beobachtet. Der C1-Inhibitor
spielt aber auch eine wichtige Rolle in anderen
Mediatorsystemen wie dem fibrinolytischen Sy-
stem, dem Gerinnungssystem und dem Angio-
tensin-Renin-System [3]. Seine pathophysiolo-
gische Rolle bei der Sepsis und mögliche the-
rapeutische Konsequenzen wurden kürzlich
diskutiert [4]. 
Es werden zwei Krankheitstypen des here-
ditären Angioödems unterschieden: Der Typ I
mit verminderter Synthese von C1-Inhibitor und
der Typ II mit normaler C1-Inhibitor-Konzen-
tration, jedoch verminderter Funktion. Klinisch
unterscheiden sich die verschiedenen Typen
nicht: Klassischerweise kommt es – oft ab der
2. Lebensdekade – zu rezidivierenden Episoden
mit schmerzlosen, nicht-juckenden, scharf be-
grenzten subkutanen Schwellungen von Ge-
sicht und Extremitäten, zu Abdominalkoliken
und allenfalls Larynxödem. Eine Urtikaria wird
nie beobachtet, jedoch gelegentlich ein
Erythema gyratum. Unspezifische Prodromi
wie Unwohlsein und Müdigkeit werden be-
schrieben. Im Rahmen der abdominellen Koli-
ken kann es zu Nausea und Erbrechen, manch-
mal zu wässrigen Diarrhoen kommen. Die An-
fälle sind selbstlimitierend und klingen nach
12–72 Stunden ab. Ohne Prophylaxe oder The-
rapie starben allerdings bis zu 30% der Patien-
ten an einer laryngealen Asphyxie. Als begün-
stigende oder auslösende Faktoren werden
Stress, Traumen, Eingriffe (insbesondere auch
zahnärztliche), Insektenstiche, Nahrungsmit-
tel, Medikamente (ACE-Hemmer), Viren (z.B.
EBV) und orale Kontrazeptiva und Menstrua-
tion beschrieben. Hingegen wird eine Fre-
quenzabnahme in der zweiten Schwanger-
schaftshälfte beobachtet. Die Diagnose wird oft
mit einer Latenz von Jahren gestellt.
Werden zum Ausschluss anderweitiger Patho-
logien bildgebende Verfahren eingesetzt, so
zeigen sich computertomographisch – wie bei
unserem Patienten – freie peritoneale Flüssig-
keit, perihepatische Effusionen und eine um-

schriebene Verdickung der Darmschleimhaut.
Makroskopisch wurde in einem Fallbericht
eine erythematöse und ödematöse Magen-
schleimhaut gefunden, die sich als Ausdruck
des massiven submukösen Ödems in das Ma-
genlumen vorwölbte; histologisch lag ein un-
spezifisches entzündliches Infiltrat der Lamina
propria vor [5]. Diese Befunde wurden auch bei
unserem Patienten in der 1993 durchgeführten
Gastroskopie erhoben. 
Labormässig bestätigte sich bei unserem Pa-
tienten ein hereditäres Angioödem Typ II mit
einem leicht erhöhten C1-Inhibitor-Antigen-
Spiegel, jedoch deutlich verminderter C1-Inhi-
bitor-Aktivität und erniedrigter C4-Konzentra-
tion. Angesichts der wahrscheinlich negativen
Familienanamnese könnte es sich um eine
Neumutation handeln. 
Therapeutisch wurde der Patient im Anfall mit
2000 E eines virusinaktivierten C1-Inhibitor-
Präparates (Berinert®) i.v. behandelt. Im Falle
einer Operation wäre auch eine perioperative
Prophylaxe vorzunehmen. Wegen der Anfalls-
frequenz und der z.T. starken Symptomatik
wurde eine Langzeitprophylaxe mit einem at-
tenuierten Androgen (Danazol®) begonnen (in-
itial 3 � 200 mg pro Tag, nach Wirkungseintritt
auf 200 mg täglich zu reduzieren). Die Neben-
wirkungen dieser Therapie, v.a. Erhöhung der
Leberwerte, Bildung von Lebertumoren, Poly-
globulie oder Sehstörungen, müssen im Einzel-
fall gegen den Benefit abgewogen werden. Falls
die Kinder während oder nach der Pubertät
Symptome entwickeln, wären sie selbstredend
ebenfalls abzuklären. 

Schlussfolgerung

Patienten mit hereditärem Angioödem präsen-
tieren sich nicht selten unter dem Bild eines
akuten Abdomens. Die Diagnose wird oft
verpasst oder mit erheblicher Latenz gestellt.
Falls die Beschwerden episodisch auftreten,
krampfartigen Charakter haben und insbeson-
dere wenn sie mit Weichteilschwellungen ver-
gesellschaftet sind, muss die Diagnose mittels
Bestimmung der C1-Inhibitor-Konzentration
und deren Aktivität gesucht werden.
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