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Prader-Willi-Syndrom

Die Anziehungskraft des Essens

Alina Bosshard?, dipl. Arztin; Dr. med. Samuel Morf?; Dr. med. Martina Jaggi®; Patrick Bindschadler®, dipl. Arzt;
Dr. med. Christopher Soll5; Dr. med. Alexander Maurer?; Prof. Dr. med. Peter E. Ballmer?

Kantonsspital Winterthur

@ Klinik fur Innere Medizin, Departement Medizin; ® Zentrum fir Intensivmedizin; ¢ Klinik fur Viszeral- und Thoraxchirurgie, Departement Chirurgie;
9 Institut fur Radiologie und Nuklearmedizin

Alina Bosshard

Hintergrund

Ublicherweise entscheiden die Anamnese und die
Klinik Uber die weiteren Abklarungen bei Patienten
mit Abdominalschmerzen. In gewissen Fillen lohnt es
sich jedoch, sich auch bei unspektakuldrer Anamnese,
einem unauffilligen Abdomenstatus und Laborpara-
metern im Referenzbereich fiir eine konventionelle
Bildgebung zu entscheiden.

Fallbericht

Anamnese

Die notfallmaéssige Vorstellung des 17-jahrigen Patien-
ten mit Prader-Willi-Syndrom (PWS) in Begleitung der
Eltern erfolgte aufgrund diffuser Bauchschmerzen seit
wenigen Stunden. Die Schmerzen wurden als krampf-
artig beschrieben, mit Lokalisation im Oberbauch
ohne Ausstrahlung, die Schmerzintensitdt lag auf der
visuellen Analogskala (VAS) bei 5/10. Laut den Eltern
klage der Patient tiblicherweise nicht tiber Schmerzen,
er habe — wie beim PWS iiblich [1] — eine hohe Schmerz-
toleranz. Der letzte Stuhlgang am Vortag sei normal
geformt und gefarbt gewesen, der Windabgang war
zum Zeitpunkt der Vorstellung erhalten. Erbrechen
und Ubelkeit wurden verneint. Die personliche Ana-
mnese sowie die Erndhrungsanamnese waren bland.
Die Mutter des Patienten erwdahnte nur den Hang zur
Obstipation, die unter Macrogol gut eingestellt war.

Status

Der Patient prasentierte sich in einem guten Allge-
meinzustand, er wirkte etwas eingeschiichtert, inter-
agierte jedoch aufgeschlossen. Die im Ohr gemessene
Korpertemperaturlag bei 36,9 °C. Der Blutdruck betrug
im Liegen 145/90 mmHg beidseits, der Puls war rhyth-
misch mit einer Frequenz von 68/min. Die Herztone
waren rein, iber allen Lungenfeldern auskultierten
wir vesikuldre Atemgerdausche. Das Abdomen wies in
der Auskultation sparliche, nicht hypersonor klingende
Darmgerausche auf, zeigte sich palpatorisch weich mit
einer leichten Druckdolenz periumbilical ohne Abwehr-
spannung und ohne Loslassschmerz.
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Befunde und Diagnose

Laboranalytisch fand sich eine leichte normochrome,
normozytare Andmie mit einem Hamoglobin von
13,6 g/dl, die Leukozyten lagen mit 8,28 x 10°/1im Refe-
renzbereich, ebenso das C-reaktive Protein (<1 mg/l).
Bis auf eine grenzwertig erhohte alkalische Phospha-
tase (156 U/]l, am ehesten im Rahmen des noch nicht
abgeschlossenen Wachstums) waren die Leber-, Galle-
und Pankreasparameter unauffallig.

Zur weiteren Diagnostik fithrten wir eine konventio-
nelle Abdomeniibersichtsaufnahme durch (Abb. 1). In
dieser zeigte sich liberraschend ein ca. 22 cm langer
und 1,4 cm breiter, rontgendichter Fremdkorper verti-
kal auf das Abdomen projiziert, mit einer Ausdehnung
von Hohe Brustwirbelkorper 11 bis Lendenwirbelkorper
4. Es fand sich keine freie Luft, ein Zeichen, dass keine
Perforation vorlag. Auch unter Vorweisen des radio-
logischen Befundes bekannte der Patient erst nach
mehrmaligem Nachfragen, 24 Stiick Magnete im Ver-
lauf des Nachmittages beim Aufhingen eines Bildes
verschluckt zu haben.

Abbildung 1: Konventionell-radiologisch zeigte sich ein ca.
22 cm langer und 1,4 cm breiter, rontgendichter Fremdkorper.
Dass die Magnete sich im Magen und im Zékum befanden,

war hier noch nicht bekannt.
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Abbildung 2: Laparoskopisch zeigte sich das Zékum aufgrund der Anziehungskraft zwischen den Magneten an den Magen
adharent (Pfeil).

Therapie und Verlauf

Der Patient wurde auf unsere Intensivstation verlegt,
wo eine Gastroskopie unter Intubation durchgefiihrt
wurde mit dem frustranen Versuch, die extrem starken
Magnete zu entfernen. Es folgte die diagnostische
Laparoskopie, bei der sich das Z6kum am Magen adha-
rent zeigte (Abb. 2). Wegen der starken Anziehungs-
kraft zwischen Laparoskopieinstrumenten und Ma-
gneten mit Gefahr einer Darm- oder Magenldsion
wurde zur Laparotomie gewechselt. Die Serosa zeigte
sich im Bereich der Adhédsionsstellen intakt. So konn-
ten die 20 im Magen und vier im Zokum liegenden
Magnete mittels einer Gastro- und Kolotomie mit an-
schliessendem Direktverschluss geborgen werden. Der
postoperative Verlauf gestaltete sich problemlos und
der Patient konnte am fiinften postoperativen Tag in
gutem Allgemeinzustand nach Hause entlassen werden.

Diskussion

Beim Patienten besteht ein Prader-Willi-Syndrom (PWS),
auch bekannt als Prader-Labhard-Willi-Fanconi-Syn-
drom, Urban-Syndrom oder Urban-Rogers-Meyer-Syn-
drom. Es handelt sich dabei um eine genetische Er-
krankung durch einen mutationsbedingten Fehler in
Kombination mit dem genomischen Pragungsmecha-
nismus (Imprinting) des Chromosoms 15 und wurde
erstmals 1956 von den Ziircher Kinderdrzten Andrea
Prader und Heinrich Willi sowie dem Internisten und
Endokrinologen Alexis Labhart beschrieben [2]. Die
Inzidenz liegt bei 1:10000 bis 1:15000 Kindern mit
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gleicher Verteilung auf die Geschlechter, weltweit sind
ca. 400000 Personen betroffen [2].

Bei ca. 70% der Patienten mit PWS besteht eine Unvoll-
standigkeit des vom Vater stammenden Chromosoms
15 (Chromosomenabschnitt 15q11-13), das miitterliche
Chromosom wird durch das Imprinting methyliert
und abgebaut. Das Genprodukt fehlt folglich aufgrund
einer paternalen Deletion, einer maternalen uniparen-
talen Disomie, eines Imprintingdefekts oder einer
paternalen chromosomalen Translokation [2].

Im Neugeborenenalter besteht die Hauptsymptomatik
aus einer ausgepragten Muskelhypotonie (sogenanntes
«floppy infant»), Hypogonadismus und syndromtypi-
schen Gesichtsziigen (Dolichozephalie, mandelférmige
Augen, schmale Oberlippen) [2]. Im Verlauf der Kind-
heit werden Entwicklungsverzogerung und Intelligenz-
minderung deutlich. Ein Kardinalsymptom des PWS
ist der unstillbare Hunger, der durch das Fehlen des
Sattigungsgefiihls aufgrund einer Dysfunktion hypo-
thalamischer Zentren zustande kommt. Verhiltnis-
massig (im Vergleich zu anderen Patienten mit Adi-
positas gleichen Grades) resultieren daraus selten
Sekundarerkrankungen wie Adipositas, Diabetes mel-
litus und Herz-Kreislauf-Krankheiten. McCandless et
al. [3] beschrieben 2012 ein 12-fach erhohtes Risiko fur
das Verschlucken toxischer Substanzen bei Kindern
mit PWS im Vergleich zu gesunden Kindern in der ent-
sprechenden Altersgruppe.

In unserem Fall wurden wir durch die Eltern des Pa-
tienten auf die besonderen Verhiltnisse bei Magen-
beschwerden bei PWS-Patienten aufmerksam gemacht.
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Sie bezogen sich auf einen Artikel («<PWS und Kompli-
kationen des Magen-Darm Traktes») von PD Dr. med.
Udo Meinhardt des Padiatrisch-Endokrinologischen
Zentrums Zirich [1], der vor der Gefahr von verkann-
ten Perforationen und akuten Mageniiberblahungen
bei PWS-Patienten warnte. Die Kernaussagen, dass
Patienten mit PWS die Beschwerden weniger gut erkla-
ren konnten und weniger schmerzempfindlich seien,
filhrten zur Empfehlung, bei abdominalen Beschwer-
den bei PWS-Patienten mindestens eine Abdomen-
iibersichtsaufnahme durchzufiihren.

Weltweit ist es in den vergangenen Monaten zu drei
Todesfédllen von Betroffenen mit PWS aufgrund von
Komplikationen des Magen-Darm-Traktes gekommen.
Auch in den Niederlanden wurde eine Fallbeschrei-
bung von Smorenberg et al. [4] verdffentlicht, in der

Das Wichtigste fur die Praxis

e Leidet ein Patient mit Prader-Willi-Syndrom (PWS) - oder anderen Syn-
dromen mit geistiger Entwicklungsstorung — an Bauchschmerzen, sollten

die Beschwerden auch bei milder Klinik und blanden Laborresultaten

mindestens mittels Abdomentibersichtsaufnahme abgeklart werden. Im

Zweifelsfall sollte man den Patienten zur Uberwachung kurz hospitali-

sieren.

e Man kann nicht davon ausgehen, dass der Patient in der Anamnese alle

wichtigen Informationen dussern kann — moglicherweise verschweigt er

diese.

e Das Beispiel zeigt auch die Wichtigkeit der Kommunikation mit den Eltern,

wenn es sich um seltene Stérungen und Patienten mit geistiger Entwick-

lungsstérung handelt.
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sich ein PWS-Patient mit Regurgitation und Appetitlo-
sigkeit notfallméssig vorstellte und letztlich an einem
septischen Schock aufgrund einer Magenwandnekrose
als Folge von «binge eating» verstarb. Diese Todesfélle
motivierten die PWS-Selbsthilfegruppe Schweiz, den
angesprochenen Artikel [1] zu publizieren.

Unser Patient verhielt sich, wie im Artikel von PD Dr.
med. U. Meinhardt beschrieben, sehr indolent. Dazu
kam die diskrete Klinik im Abdominalstatus: bei
weichem Abdomen waren die einzigen Hinweise eine
leichte periumbilikale Druckdolenz ohne Abwehr-
spannung und die spdrlichen, sonst unauffélligen
Darmgerdusche. Da der Patient verschwiegen hatte,
die Magnete eingenommen zu haben, hitte es auch in
unserem Fall zu einer Entlassung nach Hause mit fata-
len Folgen wie einer intestinalen Perforation kommen
konnen. Selbst nach Erhalt der Rontgenbilder und
unter Vorlegen dieser verneinte der Patient vehement
eine Einnahme von Fremdkorpen und gab erst nach

wiederholter Nachfrage das Verschlucken zu.
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