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PRESSEMITTEILUNG

Plötzliche Schwellungen und starke Schmerzen: Wenn es keine Allergie ist, sondern ein hereditäres Angioödem

Anlässlich des Welt-HAE-Tages bringt eine Veranstaltung in Mailand Expertinnen und Experten aus ganz Europa zusammen, um das Bewusstsein für Diagnose und Behandlung einer seltenen, aber nicht unsichtbaren Erkrankung zu schärfen.

Mailand/Berlin, 13. Mai – Plötzliche Schwellungen, starke Schmerzen, keinerlei Vorwarnung: Das hereditäre Angioödem (HAE) tritt unvorhersehbar auf. Häufig werden die Attacken mit einer einfachen Allergie verwechselt, wenn Gesicht und Hände betroffen sind, oder mit Stress und Magen-Darm-Beschwerden, wenn sie den Bauchraum betreffen. Doch hinter diesen Symptomen verbirgt sich eine deutlich komplexere Realität: HAE ist eine seltene genetische Erkrankung, von der etwa 1 von 50.000 Menschen betroffen ist¹. Da die Symptome deutlich häufigere Erkrankungen „imitieren“, erfolgt die Diagnose häufig erst nach Jahren. Dadurch verzögert sich der Zugang zu geeigneten Behandlungspfaden, während Patientinnen und Patienten vermeidbaren Risiken und erheblichen Einschränkungen ihrer Lebensqualität ausgesetzt sind.
Diese Belastung ist umso größer, da die Symptome häufig bereits in der Kindheit oder Jugend beginnen und die Erkrankung nicht mit den Attacken selbst endet. Auch der Alltag und die Fähigkeit, vorauszuplanen, werden durch die ständige Angst vor der Ungewissheit beeinträchtigt: Wann kommt die nächste Attacke, wo tritt sie auf und wie schwer wird sie sein?
Um das Bewusstsein für die Erkrankung zu stärken, kamen in der Woche des HAE-Tages am 16. Mai führende italienische und europäische Expertinnen und Experten in Mailand zur Veranstaltung „HAELLO, WE’RE HEARE. It’s not what it seems. Decode the rare“ zusammen. Die Initiative wurde von BioCryst Ireland, einem Unternehmen der Neopharmed Gentili-Gruppe, gefördert.
Der Titel der Initiative unterstreicht die Notwendigkeit, die frühzeitige Erkennung einer seltenen, aber nicht unsichtbaren Erkrankung zu fördern. Dies ist entscheidend, damit Patientinnen und Patienten Zugang zu zielgerichteten Therapien erhalten, die ihre Lebensqualität wiederherstellen und ihnen mehr Sicherheit im Alltag geben können. Zur Unterstützung dieses Ziels wurde außerdem ein Motion-Graphic-Video (LINK) entwickelt, das dazu beitragen soll, die Anzeichen der Erkrankung besser erkennbar zu machen.
Hereditäre Angioödem ist durch plötzliche und wiederkehrende Schwellungsattacken, sogenannte Ödeme, gekennzeichnet, die in Schweregrad und Häufigkeit variieren können. Sie können verschiedene Körperregionen betreffen, insbesondere Gesicht, Hände, Füße, den Magen-Darm-Trakt und die Atemwege. In schweren Fällen kann eine Beteiligung des Kehlkopfs lebensbedrohlich sein, da bei ausbleibender rechtzeitiger Behandlung Erstickungsgefahr besteht. Ursache der Erkrankung ist eine genetische Mutation, die zu einem Mangel oder einer Funktionsstörung des C1-Inhibitor-Proteins führt. Dadurch kommt es zu einer übermäßigen Produktion von Bradykinin, das für die Entstehung der Ödeme verantwortlich ist². Die Erkrankung ist erblich: Ist ein Elternteil betroffen, liegt die Wahrscheinlichkeit einer Weitergabe bei 50 Prozent³. In etwa einem Viertel der Fälle tritt HAE jedoch ohne familiäre Vorbelastung auf³, was die Erkennung zusätzlich erschwert.
„Da HAE eine seltene Erkrankung ist und sich ihre Symptome häufig mit denen anderer, deutlich häufigerer Erkrankungen überschneiden – etwa allergischen Schwellungen oder einem akuten Abdomen –, wird sie oft erst sehr spät diagnostiziert. In Deutschland dauert es vom Auftreten der ersten Symptome bis zur korrekten Diagnose nach wie vor durchschnittlich rund zehn Jahre. In dieser Zeit sind Patientinnen und Patienten dem Risiko von Fehldiagnosen und potenziell lebensbedrohlichen Komplikationen ausgesetzt“, sagt Markus Magerl, Professor für Dermatologie und Allergologie an der Charité – Universitätsmedizin Berlin.
“Eine frühzeitige Erkennung“, ergänzt Magerl, „ist daher entscheidend, um die Belastung für Patientinnen und Patienten sowie ihre Familien zu verringern. Dies ist besonders wichtig, da heute langfristige Prophylaxetherapien verfügbar sind, mit denen die Erkrankung wirksam kontrolliert und die Angst vor unvorhersehbaren Attacken reduziert werden kann. Gleichzeitig kann dadurch auch die Therapielast gesenkt werden. Die Steigerung des Bewusstseins bleibt essenziell. Netzwerke wie ACARE – die globalen Angioedema Centres of Excellence and Reference – spielen eine zentrale Rolle, indem sie Forschung, die Schulung von medizinischem Fachpersonal und Aufklärung unterstützen. Die Kombination aus medizinischem Fortschritt und starkem Engagement der relevanten Akteure ebnet den Weg für schnellere Diagnosen und eine bessere Zukunft für Menschen mit HAE.“
Während therapeutische Fortschritte neue Perspektiven für Patientinnen und Patienten eröffnet haben, kann der Zugang zur Versorgung weiterhin herausfordernd sein. Die Leitlinien von WAO/EAACI² zeigen klar den weiteren Weg auf: Ziel ist es, die Erkrankung zu kontrollieren und die Lebensqualität zu verbessern, damit Patientinnen und Patienten frei von der Belastung durch Unvorhersehbarkeit leben können.
„Hinter jeder Diagnose eines hereditären Angioödems steht ein komplexer und häufig unsichtbarer Weg, geprägt von Warten, Unsicherheit und erheblichen Auswirkungen auf den Alltag“, sagt Alessandro Del Bono, CEO von Neopharmed Gentili. „Als Unternehmen, das sich im Bereich seltener Erkrankungen engagiert, möchten wir Patientinnen und Patienten durch innovative Therapien und die Erschließung neuer Versorgungsansätze neue Perspektiven eröffnen. Gleichzeitig unterstützen wir Awareness-Initiativen wie die heutige Veranstaltung, die wesentlich dazu beitragen, ungedeckte Bedarfe sichtbar zu machen und ein wirksameres sowie besser informiertes Krankheitsmanagement zu fördern.“
Ein stärkeres Bewusstsein für das hereditäre Angioödem bleibt der erste Schritt, um Diagnosezeiten zu verkürzen und Patientinnen und Patienten an spezialisierte Zentren zu vermitteln. Anlässlich des HAE-Tages sind in ganz Europa Awareness-Initiativen geplant. Denn bei HAE ist es oft nicht das, wonach es aussieht – und die Erkrankung rechtzeitig zu erkennen, kann Leben verändern.
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