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Akutes Abdomen der besonderen Art

Multiple endokrine Neoplasie
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Fallbericht

Ein 15 Jahre junger Patient mit bekannter chronischer
Obstipation stellte sich mit einem extrem gebldhten,
akuten Abdomen in unserer Kinderklinik vor. Die
Ubersichtssonographie des Abdomens zeigte eine
massive Erweiterung des Kolons, das den gesamten
Bauchraum einnahm. Weiterhin lag eine starke Atem-
not vor. In der Blutgasanalyse wurde eine respiratori-
sche Globalinsuffizienz nachgewiesen, die wir auf das
abdominale Kompartmentsyndrom zuriickfihrten.
Eine notfallmassige, perkutane Nadeldekompression
war frustran, es liess sich nur Stuhl aspirieren. Rek-
tale Abfihrmassnahmen waren ebenfalls erfolglos.
Sogleich erfolgte die Indikation zur explorativen La-
parotomie. Nach Einleitung einer Vollnarkose mit
«Rapid Sequence Induction» wurde eine Langslaparo-
tomie durchgefiihrt. Bei Eingehen ins Abdomen
zeigte sich neben wenig serdsem Aszites eine mas-
sivste Erweiterung des Kolons: ein Megakolon. Als
erstes erfolgte daher eine Dekompression des Kolons
mit dem Ileus-Sauger. Erst nach einer Stunde Operati-
onsdauer und Absaugen von 15 Litern sehr zahen,
schaumigen Stuhlgangs (Abb. 1) liess sich das Kolon
aus dem Abdomen herausluxieren.

Der geblihte Kolonabschnitt wurde nun als Sigma
(Abb. 2-3) identifiziert.

Auch nach proximal zeigte sich das Kolon bis zum Colon
transversum stark erweitert, sodass eine Sigmaresek-
tion mit Anlage eines Descendostoma durchgefiihrt
wurde. Zudem wurde eine transmurale Biopsie des Co-
lon transversum entnommen.

Postoperativ wurde der Patient intubiert auf die Inten-
sivstation verlegt. Am Folgetag konnte er extubiert
werden. Das Stoma férderte auf Anhieb, der postopera-
tive Verlauf war regelrecht. Das Abdomen zeigte sich
rosig und schlank, der Patient wurde zehn Tage post-
operativ in gutem Allgemeinzustand entlassen.

Anamnestischer Hintergrund

Dabei dem Vater eine multiple endokrine Neoplasie Typ
IIb bekannt war, erfolgte bei dem Patienten im Alter von
zwei Jahren eine genetische Untersuchung, wobei wie
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bei dem Vater eine M918T-Keimbahnmutation des RET-
Protoonkogens gefunden wurde. Somit wurde die Dia-
gnose einer multiplen endokrinen Neoplasie (MEN) IIb
gestellt. Der Vater gab an, eine frithere genetische Unter-
suchung initial nicht gewollt zu haben, da er einerseits
schlecht informiert gewesen sei und andererseits nicht
habe wahrhaben wollen, dass sein Kind die gleiche
Erkrankung haben konnte. Eine ebenso bestehende
Sprachbarriere bei damals schlechten Deutschkennt-
nissen wurde vom Vater weiterhin als Grund fir die
eher spate Diagnosestellung genannt. Nach genetischer
Bestdtigung der Diagnose erfolgte eine Thyreoidekto-
mie. In der Histologie zeigte sich ein medulldres Schild-
driisenkarzinom im Frithstadium. Weiterhin bestand
ein marfanoider Habitus und seit dem zweiten Lebens-
jahr machte sich eine Obstipationsneigung bemerkbar.
Diese wurde mit Laxantien sowie Einlaufen zweimal
wochentlich durch die Mutter therapiert. Insbesondere
die chronischen Verstopfungen und der resultierende
Meteorismus belasteten den Patienten und sein soziales
Leben seit der Adoleszenz sehr. In der Schule fiihrte dies
dazu, dass er die Flatulenz oft unterdriickte und dann
uber Mittag jeweils eine Stunde lang unter starken
Bauchkrampfen litt. Vier Jahre vor der Operation stellte
sich der Patient bereits einmal mit einem paralytischen
Ileus in der Klinik vor, damals fiihrten konservative
Therapiemassnahmen zur Besserung der Symptome.
Im Vorfeld der Operation hatte der Patient insgesamt
vier Wochen keinen Stuhlgang mehr gehabt, es erfolg-
ten mehrere drztliche Vorstellungen, wobei jeweils me-
dikamentdse abfiihrende Massnahmen angeordnet,
aber bei schlechter Compliance nicht oder nur reduziert

durchgefiihrt wurden. Leider waren diese Massnahmen

Abbildung 1: Abgesaugter Stuhlgang.
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Abbildung 3: Operationspraparat perioperativ (A) und nach Fixation in 4% gepuffertem
Formalin (B).

insgesamt letztlich frustran, sodass es zu einem opera-
tionsbediirftigen akuten Abdomen mit respiratori-
schem Versagen kam.

Diskussion

Die MEN Typ Il ist eine seltene, autosominal dominant
vererbte Erkrankung, bei der das medulldre Schilddri-
senkarzinom die Leiterkrankung und auch héaufigste
Todesursache darstellt. Die verantwortliche Keimbahn-
mutation liegt auf dem RET-Gen, das ein Protoonkogen
ist und auf dem Chromosom 10q11.2 liegt. Das Gen ko-
diert fiir einen Tyrosinkinase-Rezeptor. Es wird autoso-
mal dominant vererbt, was bedeutet, dass bereits bei
Mutation von einem Allel eine Aktivierung des Rezep-
tors erfolgt. Dieser fiihrt als Onkogen iiber mehrere
Zwischenstufen zu einem Wachstum von Tumorzellen
und somit zu bosartigen Tumoren [1]. Es besteht eine
Geno-Phdnotyp-Korrelation mit unterschiedlich ag-
gressiven Verlaufsformen je nach exakter Lokalisation
der Mutation auf dem Gen, was auch unterschiedliche
Verldufe der Patientinnen und Patienten erklaren kann.
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Neben der MEN zeigen auch 50% der Hirschsprung-Be-
troffenen eine Mutation des RET-Gens. Zudem finden
sich bei 30% der Patientinnen und Patienten mit einem
papilliren Schilddriisenkarzinom chromosomale
Translokationen, die das RET-Gen aktivieren [2].

Bei der MEN Typ Ila fiihren entsprechende unterlie-
gende Mutationen zu einem obligaten medulldren
Schilddriisenkarzinom, zudem leiden 50% der Betroffe-
nen unter Phdochromozytomen und zirka ein Drittel
unter einem primidren Hyperparathyreoidismus [2].
Mit einer Pravalenz von 1:500 000 ist die MEN vom Typ
IIb deutlich seltener als der Typ Ila und besteht aus Neu-
romen der Mukosa, Phdochromozytomen und medul-
laren Schilddrisenkarzinomen. Ein komplettes Bild
zeigen etwa 50% der Betroffenen, 40% haben medulldre
Schilddriisenkarzinome und Neurome, wenige Patien-
tinnen und Patienten Neurome und Phdochromozy-
tome. Typischerweise besteht auch ein marfanoider
Habitus [3]. Bei Verwandten ersten Grades wird eine ge-
netische Untersuchung im Sauglingsalter empfohlen.
In der Regel wird nach Diagnosestellung eine prophy-
laktische Thyreoidektomie vorgenommen. Zur Ent-
scheidung des korrekten Zeitpunkts muss jedoch der
entsprechende Genotyp in Betracht gezogen werden.
Erste klinische Zeichen sind oft Neurome auf Lippen,
Zunge oder der bukkalen Mukosa. Hiufig sind auch Sto-
rungen der gastrointestinalen Motilitét, die durch eine
intestinale Ganglioneuromatose ausgelost werden.
Somit zeigen sich bei unserem Patienten typische Aus-
pragungen des MEN-IIb-Syndroms. Bisher wurde
gliicklicherweise kein Phdaochromozytom diagnosti-
ziert, obschon die unterliegende Mutation einen ag-
gressiven Verlauf der Erkrankung vermuten lasst. Es
erfolgen jahrliche Kontrollen der Metanephrine und
Normetanephrine aus dem Plasma im Rahmen der
Vorsorgeuntersuchungen durch den behandelnden
Endokrinologen. Vor chirurgischen Interventionen
sollten prinzipiell immer die Katecholamine bestimmt
werden, um ein Phdochromozytom auszuschliessen.
Bei unserem Patienten konnte aufgrund der Schwere
der akuten Symptomatik mit respiratorischem Versa-
gen praoperativ lediglich eine Blutgasanalyse durchge-
fihrt werden [2].

Gastrointestinale Symptome

Zwei Drittel aller Patientinnen und Patienten mit MEN
IIb leiden unter einem Megakolon. Gemadss aktueller
Literatur sollte auf den Nachweis eines Megakolons
immer auch eine MEN IIb in Betracht gezogen werden
[4]. Alle Patientinnen und Patienten in zwei aktuellen
Veroffentlichungen berichteten von Verdauungssto-
rungen, am hdufigsten hierbei Obstipation und Meteo-
rismus [4, 5]. Eine konservative Therapie und regelmas-
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Abbildung 4: Proliferation von Ganglienzellen, Schwann-Zellen und perineuralen Stromazellen im Plexus myentericus (A) und
zum Vergleich unauffalliger Plexus myentericus (B). Farbung: Hamatoxylin-Eosin, Vergrosserung: 100x.

sige klinische Kontrollen gehoéren bereits heute zum
Standard der MEN-IIb-Therapie. Uber chirurgische In-
terventionen und insbesondere Notoperationen bei
MEN IIb ist weniger bekannt. Generell ist ein konserva-
tives Vorgehen einem chirurgischen wenn moglich
vorzuziehen. In einer 2002 veroffentlichten Arbeit be-
notigten 4 von 28 Patientinnen und Patienten (14,3%)
eine chirurgische Intervention, wobei es bei allen zu
einem akuten Abdomen durch Perforation oder Ob-
struktion durch Ganglioneurome respektive einem
grossen intestinalen Neurom kam. Alle Patientinnen

Korrespondenz:

Dr. med. Silvan Himmerli
Zeughausstrasse 55
CH-8004 Ziirich
silvan.haemmerli[at]glkn.de

und Patienten berichteten von Besserungen der gas-
trointestinalen Symptome postoperativ [4].

Die histologische Untersuchung in unserem Fall zeigte
dann auch bei intakter Mukosa eine ausgepragte Gan-

Das Wichtigste fur die Praxis

Die haufigste Todesursache der multiplen endokrinen Neoplasie (MEN)
Typ Il ist das medullare Schilddriisenkarzinom. Die anderen Erkrankun-
gen sind weniger haufig.

Gastrointestinale Symptome sind bei der MEN IlIb sehr haufig. Die regel-
rechte Aufrechterhaltung der Magen-Darm-Passage ist flir die Lebens-
qualitat mitentscheidend.

Bei therapieresistenter Obstipation kdnnte eine elektive chirurgische In-
tervention zur Besserung der Symptomatik flihren.

Zu den praoperativen Vorbereitungen gehort bei allen Patientinnen und
Patienten mit einer MEN Il die Bestimmung der Katecholamine zum Aus-
schluss eines Phaochromozytoms.

MEN:-II-Betroffene sollten zwingend von spezialisierten Endokrinologin-
nen/Endokrinologen betreut werden.
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glioneuromatose, insbesondere des Plexus submuco-
sus und des Plexus myentericus mit einer ausgeprag-
ten Hypertrophie von mesenterialen Nerven (Abb. 4)
als Ursache fiir die chronische Motilitdtsstorung des
Kolons. Auch der Appendix und die entnommene
transmurale Biopsie im Colon transversum waren von
der Ganglioneuromatose betroffen. Ein Ileus mit aku-
tem Abdomen und chirurgischer Interventionsbedirf-
tigkeit
Obstruktion oder Perforation ist eine sehr seltene
Komplikation der MEN Typ IIb und bisher in der Litera-
tur, soweit uns bekannt, nicht vorbeschrieben. Die

aufgrund einer Motilitdtsstorung ohne

Ganglioneuromatose kann prinzipiell im gesamten
Gastrointestinaltrakt vorkommen. Die Hypertrophie
der mesenterialen Nerven fiihrt zu einer Hypofunktio-
nalitdt der Darmmotilitdt und ist damit verantwort-
lich fiir die chronische Obstipation der Patienten [4].
Nach gut sechs Monaten konnte das Descendostoma
erfolgreich zurtickverlegt werden. Aktuell bestehen
kaum mehr Obstipationsbeschwerden.
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