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AUFLOSUNG AUS
NR. 2/04, S. 50

Aufnahme eines 34jdhrigen Mannes
zur Abkldrung rezidivierender gastro-
intestinaler Blutungen mit positivem
Hamoccult. Auch bei der Mutter des
Patienten treten seit Jahren transfusi-
onspflichtige gastrointestinale Blu-
tungen auf.

AUFLOSUNG

Mutter und Sohn leiden an einer sehr
seltenen, ausschlielich gastrointesti-
nal betonten Variante eines Morbus
Rendu-Osler. Die hereditdre himor-
rhagische Teleangiektasie ist eine
autosomal dominant vererbte Erkran-
kung, die durch eine Mutation im
Endoglin-Gen (Chromosom 9q3)
bedingt ist. Die Erkrankung tritt mit
einer Haufigkeit von 1: 2.500 bis

1: 40.000 (mit starker regionaler Ab-
hédngigkeit) auf und manifestiert sich
typischerweise bereits im Kindesalter
durch rezidivierende, oft unstillbare
Epistaxis.

Der Gendefekt fiihrt zu fokalen Dila-
tationen und Schldngelungen der
postkapilldren Venolen, welche oft
direkt (ohne dazwischenliegendes
Kapillarbett) mit dilatierten Arteriolen
verbunden sind. In Organen wie der
Lunge kommt es zu Ausbildung von
arteriovendsen Aneurysmen, wobei
oft kaliberstarke Gefafle miteinander
verbunden sind.

In seltenen Fdllen manifestiert sich
die Erkrankung mit wiederkehrenden
gastrointestinalen Blutungen, wobei

— wie in den Abbildungen ersichtlich
— sowohl stark dilatierte und ge-
schlidngelte GefdlSe, als auch wie
hier im Rektum typische Osler-Knot-
chen gesehen werden kénnen. Beide
Patienten hatten keine GefalSveran-
derungen an der sichtbaren Haut
oder Schleimhaut, auch die oftmals
sehr diskreten Verdnderungen in der
perioralen Haut-/Schleimhautgrenze
fehlten.

Die Mutter des betroffenen Patienten
hatte eine jahrzehntelange Blutungs-
anamnese, hier wurde die Verdachts-
diagnose des Mb. Osler mittels
Kapselendoskopie gestellt, welche
im gesamten Diinndarm abnorm
dilatierte und geschliangelte Gefal’-
konvolute zeigte. Die histologische
Diagnose der Biopsien aus dem ge-
zeigten Rektum (Abb. 1) ihres Sohnes
erhartete und bestatigte den Verdacht.
Die daraufhin auch bei der Mutter
trotz makroskopisch unauffalliger
Koloskopie durchgefiihrten Biopsien
zeigten auch hier deutlich dilatierte
postkapillare Gefdlte mit direkter
Verbindung zu Venolen, womit auch
bei der Mutter des prasentierten Pati-
enten die Diagnose nach mehr als
zwei Jahrzenten gestellt werden
konnte.
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Abbildung 1: Endoskopischer Aspekt
des Rektums
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Abbildung 3: Endoskopische Sicht in
das Transversum
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