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\Was versteht man
unter HAE?

Grundlagen der Erkrankung.

Das hereditdre Angioddem (HAE) ist eine seltene genetische Erkrankung, die schatzungs-
weise zwischen 10 000 und 50 000 Menschen in Europa betrifft." Die wichtigsten Merkmale sind
wiederkehrende Schwellungen (Odeme) der Haut in verschiedenen Bereichen des Kérpers sowie
der Atemwege und der inneren Organe.

Die Hautodeme betreffen gewohnlich Hande und FiiBe, das Gesicht und den Genitalbereich.
Die Hautddeme sind zwar nicht lebensbedrohlich, kdnnen aber derart schmerzhaft und ents-
tellend sein, dass sich Patienten, die unter einer akuten HAE-Attacke leiden, haufig aus
dem gesellschaftlichen Leben zurlckziehen.

Fast alle Patienten mit HAE? leiden an Anfallen mit starken Bauchschmerzen,
Ubelkeit, Erbrechen und Durchfall aufgrund der Anschwellung der Darmwand.

Odeme des Rachens, der Nase oder der Zunge sind besonders gefihrlich und
kénnen lebensbedrohlich sein. Sie verursachen eine Verengung der Atemwege.

Es gibt derzeit keine bekannte Heilungsmdoglichkeit fir HAE, aber es ist
méglich, die Symptome zu behandeln, die bei den Odemattacken auftreten.

Sprechen Sie mit lhrem Arzt — er kann lhnen
weitere Informationen zu den Behandlungsmaéglichkeiten
beim HAE geben.



Warum bekommen manche
Menschen HAE?

Genetische Ursachen und die Rolle von Bradykinin.

HAE wird durch ein fehlerhaftes Gen verursacht, das ein bestimmtes EiweiB3 im Blut kontrolliert, den sogenannten C1-Esterase-
Inhibitor (C1-INH). Normalerweise reguliert C1-INH die koérpereigene Produktion von Bradykinin. Bradykinin ist ein Hormon, das
eine wichtige Rolle bei der Erweiterung und Durchlassigkeit der BlutgefaBe spielt - z.B. als Folge einer Verletzung

oder Infektion.

HAE-Patienten haben entweder eine zu geringe Konzentration an C1-INH oder ein C1-INH-
Protein, dessen Funktion herabgesetzt ist. Wahrend einer HAE-Attacke kann das C1-INH-Protein
die Bradykininfreisetzung nicht mehr in ausreichendem MaB kontrollieren; es kommt zu einer
Erhéhung der Bradykininspiegel im Blut. Bei einer hohen Bradykinin-Konzentration werden
die BlutgefaBe durchlassiger und es kann Flussigkeit in das umgebende Gewebe austreten.

Dadurch kommt es wahrend einer HAE-Attacke zu Schwellungen, Schmerzen und
manchmal auch zu einer Verengung der Atemwege.

Der genetische Fehler, der HAE verursacht, ist erblich. Das bedeutet, dass ein
Kind mit einer 50%igen Wahrscheinlichkeit diese Krankheit bekommt, wenn
entweder die Mutter oder der Vater HAE haben.

Wenn in einer Familie bisher noch kein HAE aufgetreten ist, kann die
Diagnose HAE trotzdem nicht ausgeschlossen werden. Bis zu 25 %
der diagnostizierten HAE-Félle beruht auf einer neuen Veranderung
(Spontanmutation)' des C1-INH-Gens. Betroffene Patienten kénnen das
fehlerhafte Gen jedoch an ihre Kinder vererben.



Wie kann HAE
festgestellt werden?

Die Diagnose ist einfach, aber es ist schwierig,
die Krankheit zu erkennen.

Da HAE selten und relativ unbekannt ist, wird es oft falsch diagnostiziert. Es ist daher
nicht ungewohnlich far Patienten, dass die Diagnose viele Jahre nicht gestellt wird.

Der Grund, warum HAE oft falsch diagnostiziert wird, liegt darin, dass die Symptome
denen ahneln, die auch bei vielen anderen bekannten Erkrankungen, wie Allergien oder
Blinddarmentziindung, auftreten kénnen. Es ist daher auch besonders schwierig, HAE
bei Patienten zu erkennen, die hauptsachlich an Magen-Darm-Attacken leiden. Bei

manchen Patienten wird sogar wegen der falschen Diagnose und Behandlung eine

unnétige Operation durchgefihrt.

Die Patienten wissen oft nichts Uber friihere HAE-Falle in der eigenen Familie.
Wenn bei Patienten HAE neu festgestellt wird, sollten sie ihre Familiengeschichte
auf HAE Uberprifen, damit andere Familienmitglieder oder entfernte
Verwandte gefunden werden kénnen, die ebenfalls betroffen sein kénnten.

Das Alter, in dem die Schwellungen erstmals auftreten, kann sehr
unterschiedlich sein, aber die meisten Patienten haben ihre erste Attacke in
einem Alter von unter zwanzig Jahren.'

Ein erster wichtiger Schritt zur Diagnose von HAE ist es, den Unterschied zu
einer allergischen Reaktion aufzudecken (z.B. Nahrungsmittelallergien, Heu-
schnupfen). Im Gegensatz zu einer allergischen Schwellung sprechen HAE-
Attacken nicht auf eine antiallergische Behandlung mit sogenannten Antihista-
minika oder Kortison an.

Wenn bei einem Patienten immer wieder Odeme auftreten, kénnen verschiedene
Laboruntersuchungen durchgefihrt werden, um die Diagnose HAE zu bestatigen.



Was passiert wahrend

einer HAE-Attacke?

Héaufig auftretende Symptome.

Normalerweise entwickeln sich die Schwellungen wahrend
einer HAE-Attacke langsam Uber mehrere Stunden. Wahrend
der ersten 12 bis 36 Stunden werden die Schwellungen langsam
starker und nehmen nach zwei bis finf Tagen wieder ab.’

Die Attacken kdnnen aber auch mit plétzlichen und starken
Schmerzen beginnen, ohne erkennbare Anzeichen von Odemen.

Odeme der Haut betreffen normalerweise die Hande und die
FlBe, das Gesicht und den Genitalbereich. Die Schmerzen und
die Entstellungen, die bei diesen Odemen auftreten, sind nicht
lebensbedrohlich, kdnnen aber doch belastend und traumatisch
sein. Odeme in den GliedmaBen kénnen auch Beeintrachti-
gungen mit sich bringen, da die Schwellungen der Hande und

FUBe normale Aktivitaten schwierig oder gar unméglich
machen.
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Bei Magen-Darm-Attacken kénnen Schmerzen, Krampfe,
Erbrechen und Durchfall auftreten. Da diese Symptome haufig
auch bei anderen Erkrankungen auftreten, wird bei HAE-
Patienten, die an Magen-Darm-Attacken leiden, oft eine falsche
Diagnose gestellt.

Odeme im Rachenraum, der Nase oder der Zunge sind
am gefahrlichsten. Diese Attacken kénnen im Extremfall
todlich verlaufen, da die Schwellungen in diesen Bereichen
die Atemwege soweit verengen, dass es zum Erstickungstod
kommt.2 Patienten, bei denen diese Odeme auftreten, sollten
unverziglich arztliche Hilfe aufsuchen.

Die Haufigkeit, Dauer, Schwere und Lokalisation der HAE-
Attacken ist sehr unterschiedlich. Es kann fur eine HAE-Attacke
nicht vorhergesagt werden, an welcher Stelle ein Odem
auftreten wird. Die Anzahl der HAE-Attacken ist von Patient zu
Patient ebenfalls sehr unterschiedlich: 30 % der Patienten leiden
an mehr als 12 Attacken pro Jahr und weitere 30 % haben nur

i' manchmal Symptome.




Wie konnen Sie das Auftreten
einer HAE-Attacke vorhersehen?

Warnzeichen fiir eine Attacke

Warnzeichen, die
kurz vor einer Attacke
auftreten kénnen*

HAE-Attacken kénnen plé6tzlich und ohne Vorwarnung
auftreten. Aber viele Patienten bemerken spezifische
Symptome, die unmittelbar vor einem Anfall auftreten. So
kénnen 30 Minuten bis zu 24 Stunden vor einer Attacke
Abgeschlagenheit und grippeahnliche Symptome auftreten
oder Kribbeln und Spannungsgefiihl an der spateren Stelle der
Schwellung. Manche HAE-Patienten weisen vor und wahrend
der Attacke einen flachen, nicht-juckenden, roten Ausschlag
auf.

Allgemein Abgeschlagenheit, grippeahnliche Symptome
. . Symptome, die unmittelbar vor einer Attacke im Rachen
Haut Krlbbeln,.Spar.mungsgefuhl auftreten, sind unter anderem Schluckbeschwerden, eine
Flacr\e.r: nlfht-ju.fkender LUBLIE raue Stimme, ein Pfeifen oder Keuchen beim Atmen, eine
LB RETL) geschwollene Zunge, Husten oder Kurzatmigkeit. Patienten,
Rachen- Schluckbeschwerden bei denen diese Symptome auftreten und die den Beginn einer
raum Geschwollene Zunge Attacke vermuten, sollten sofort notérztliche Hilfe in Anspruch
Raue Stimme nehmen. Odeme im Rachen kénnen die Atemwege blockieren
Keuchen, Atemprobleme und sind daher potenziell lebensbedrohlich.
Husten Andere Symptome wie Ubelkeit, Veranderungen der
Bauchraum Ubelkeit Darmtéatigkeit, kolikartige Symptome oder plotzliche Schmerzen
Krimpfe kénnen vor und wéhrend einer Magen-Darm-Attacke auftreten.

Veranderte Darmtatigkeit

* Warnzeichen kénnen von Patient zu Patient verschieden
sein und auch gar nicht auftreten!



Werden Attacken durch bestimmte ;
Aktivitaten oder Medikamente verursacht?

Vermeidung von méglichen Auslosern.

Die meisten HAE-Attacken treten pl6tzlich auf, konnen
aber auch durch eine Verletzung oder durch emotionale oder
korperliche Stresssituationen ausgeldst werden. Von betroffenen
Patienten wurden Operationen, Angstzustande, Erkrankungen
wie Erkaltung oder Grippe, Insektenstiche und auch bestimmte
Nahrungsmittel als Ausloser fur ihre Attacken angegeben.

Eine Verletzung im Mund durch eine zahnarztliche Behand-
lung stellt fur einen HAE-Patienten ein Risiko dar, da sie eine
Attacke im Rachenraum auslésen kann. Bei manchen Patienten
traten nach Tatigkeiten wie Maschinenschreiben, langerem
Schreiben, Hdmmern, Sport und anderen kérperlichen Betatigun-
gen auch Schwellungen an den Handen auf.

Bei Frauen scheint die Monatsblutung oder eine Schwanger-
schaft einen deutlichen Einfluss auf die Haufigkeit und die Starke
der Attacken zu haben. Bei einigen Frauen kommt es wéahrend
der Monatsblutung zu haufigeren Attacken. Auch wahrend
der Schwangerschaft treten bei einigen Frauen die Attacken
haufiger auf, wahrend bei anderen Frauen die Attacken seltener
werden. Die Einnahme der Antibabypille und eine Hormoner-
satztherapie scheinen ebenfalls zu hdufigeren und starkeren
Attacken zu fuhren. Frauen, die die ,,Pille” einnehmen, sollten
daher auf jeden Fall ihren Arzt fragen, bevor sie ihre Medika-
menteneinnahme andern.

Von den blutdrucksenkenden Medikamenten sind die
so-genannten ACE-Hemmer (Hemmstoffe des Angiotensin-
Konversionsenzyms)? fir HAE-Patienten nicht geeignet, da die
Einnahme gezeigt hat, dass sie bei manchen Patienten eine
HAE-Attacke auslésen kdnnen. HAE-Patienten sollten daher mit
ihrem Arzt Gber die Moglichkeit

einer anderen blut-
drucksenkenden
Behandlung
sprechen.

Korperliche
Verletzungen

Emotionaler
Stress

Hormone

Medikamente

Mogliche Ausléser
einer Attacke

Operationen, Erkrankungen,
zahnarztliche Eingriffe, Insektenstiche,
Infektionen, Uberanstrengung

Angstgefiihl, Furcht, Freude, Arger

Monatsblutung, Schwangerschaft, “Antibabypille”,
Hormonersatztherapie in den Wechslejahren

ACE-Hemmer
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Konnen HAE-Attacken
verhindert werden?

Moaoglichkeiten zur vorbeugenden Behandlung.

Es gibt derzeit keine Heilung fiir Patienten, die an HAE-Attacken leiden, und auch keine Therapie, um diese Attacken vollstandig
zu verhindern. Um die bestmégliche Behandlung fur den Patienten auszuwahlen, sollte die Anzahl der Attacken, die der
Patient erfahrt, bertcksichtigt werden.

Flir manche Patienten, die sehr haufig und/oder an schweren Symptomen leiden, wird eine vorbeugende Therapie in
Erwagung gezogen. Bitte fragen Sie lhren Arzt nach solchen Therapieoptionen.

Eine kurzzeitige, vorbeugende Therapie wird Patienten empfohlen, bei denen ein zahnérztlicher Eingriff oder
eine Operation geplant ist, die eine Attacke ausldsen konnten. Bitte fragen Sie Ihren Arzt nach Méglichkeiten zur
kurzfristigen Vorbeugung vor solchen Eingriffen.



Wie werden ;
HAE-Attacken behandelt?

Méglichkeiten zur akuten Behandlung.

Das Ziel bei der Behandlung einzelner Schwellungs- oder Schmerzattacken ist es, das Fortschreiten des
Odems zu verhindern und eine rasche Linderung der Symptome herbeizufiihren. Bei Patienten mit Odemen
im Rachenraum ist es am wichtigsten, die Atemwege freizuhalten. Bei Odemen der Haut und bei Magen-
Darm-Attacken sind oft zusatzliche MaBnahmen, wie Medikamente gegen die Schmerzen und eine
Therapie zum Ersatz von FlUssigkeit, notig.

Da nicht alle Arzneimittel zur Behandlung von HAE in allen Landern zugelassen sind, gibt
es unterschiedliche Behandlungsansatze. Bitte fragen Sie Ihren Arzt nach den geeigneten
Therapieoptionen fir Sie.



Wie konnen HAE-Patienten
ihre normalen Aktivitaten, wie Arbeit
und Reisen, beibehalten?

Tipps fiir einen normalen Alltag trotz HAE.

Es besteht kein Zweifel: HAE kann die Lebensqualitat von Betroffenen stark beeintrachtigen.
Aber: ein genaues Wissen Uber die Erkrankung und die Behandlungsoptionen ermdglicht
es den HAE-Patienten und deren Familien, Situationen genau zu planen.

So ist es zum Beispiel wichtig fur HAE-Patienten, fur Reisen eine Abdeckung durch
eine entsprechende Krankenversicherung zu haben. HAE-Arzte und auch nationale
Patientenorganisationen kénnen den Patienten entsprechende Informationen,
Ratschlage und Unterstitzung geben, um die Risiken und Belastungen durch die
Krankheit auf Reisen in andere Landern moéglichst gering zu halten.

Da HAE so selten ist, fiihlen sich viele Betroffene isoliert und anfallig.
Zuséatzlich zur Unterstltzung durch die Familie und durch Freunde kann es sehr
hilfreich sein, Kontakte zu anderen HAE-Patienten zu knlupfen. Ein Erfahrungs-
und Gefuhlsaustausch mit anderen Menschen, die wissen, was es heif3t, mit
HAE zu leben, kann sowohl beruhigend als auch ermutigend sein.




Madglichkeiten .
fur die Patienten

Beitritt zu Selbsthilfegruppen.

HAE ist zwar eine seltene Krankheit, aber es gibt eine Vielzahl von Patientenorganisationen, sowohl national
als auch international, an die sich jeder, der an der Krankheit interessiert ist, fur weitere Informationen wenden
kann. Bei Zusammenkulnften auf regionaler, nationaler oder sogar internationaler Ebene besteht die Mdglichkeit,
andere Betroffene mit HAE und Fachleute in der Behandlung von HAE zu treffen.

Patientenorganisationen werden normalerweise von Menschen gegriindet und organisiert, die wissen,
was es bedeutet, mit HAE zu leben - von Mitbetroffenen und deren Familien.
Weitere Informationen fiir Betroffene in Deutschland erhalten sie bei der HAE-Vereinigung e.V. unter
www.angiooedem.de.
Weitere Informationen fiir Osterreich erhalten sie bei der HAE-Selbsthilfegruppe Austria unter
www.hae-austria.at.



Notizen
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