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Das primére Lymphodem (PL) ist eine genetisch be-
dingte Erkrankung des Lymphgefasssystems und fiihrt
zu Schwellungen einer oder mehrerer Extremitaten.
Der Zeitpunkt des Auftretens, das klinische Bild und
der Schweregrad sind heterogen und variieren je nach
Genveranderung. Da syndromale Formen bekannt
sind, ist eine genetische Diagnostik essentiell. Um
einer Progression moglichst entgegenzuwirken, ist
eine zeitgerechte Therapieeinleitung wichtig.

Grundlagen

Lymphddeme werden eingeteilt in primare und sekun-
dare Formen. Im Unterschied zu den Erwachsenen tritt
das sekundare Lymphédem (nach Lymphknotenexzi-
sionen, Radiatio, etc.) bei Kindern viel seltener auf?.

Beim PL kommt es durch eine angeborene, gene-
tisch bedingte Fehlentwicklung des Lymphgefass-
systems zu einer Flissigkeitsansammlung im Gewebe
und somit zur Odembildung. Das klinische Bild, der
Verlauf und Schweregrad sind abhéngig von der Gen-
mutation.® Meistens sind die unteren Extremitaten be-
troffen, es gibt aber auch systemische Formen mit
Hydrops fetalis, Chylothorax, pulmonalen oder intes-
tinalen Lymphangiektasien. Gemass aktueller Klassi-
fikation wird das PL in flinf Gruppen eingeteilt (siehe
Abbildung 1):

1. Kongenitale Lymphédeme (1)

2. Late-onset Lymphodeme (Auftreten nach dem
ersten Lebensjahr) (2)

3. Syndromale Krankheitsbilder (3a und 3b)

4. Lymphddeme mit systemischer Beteiligung (5a und
5b)

5. Erkrankungen mit somatischem Mosaik und seg-
mentaler Wachstumsstoérung (6a und 6b)®.

Aktuell sind tiber 30 verschiedene Mutationen be-
schrieben inklusive syndromale Formen. Es ist von
grosser Bedeutung, relevante genetische Mutationen
frihzeitig zu erkennen, um eine mogliche Beteiligung
anderer Organe einschéatzen zu kdnnen. Eine geneti-
sche Beratung ist auch beziiglich Wiederholungsri-
siko wichtig.

Die haufigste Form des angeborenen Lymphddems
ist die Milroy-Erkrankung, bedingt durch eine hetero-

zygote Mutation im VEGFR-3 Gen (= FLT4)®. Typischer-
weise ist das Lymphodem bilateral am Fussriicken und
unterhalb der Knie, mannliche Betroffene zeigen eine
Hydrozele. Da der betroffene Rezeptor auch in der An-
giogenese der Venen beteiligt ist, kommt es im fri-
hen Erwachsenenalter nicht selten zu einer
Varikosis.

Eine weitere klinisch relevante Form ist die Muta-
tion in GATA2 (Emberger Syndrom), die neben dem
Lymphddem einhergeht mit einer sensineuralen
Schwerhdrigkeit sowie einer zellvermittelten Immun-
defizienz, die sich mit ausgedehnten Warzen manifes-
tiert (siehe Abbildung 1.4a)®. Die Patient:innen haben
ein erhohtes Risiko fiir ein Myelodysplastisches
Syndrom und eine akute myeloische Leukamie, es sind
deshalb regelméassige Knochenmarkspunktionen
indiziert.

Bei weiblichen Neugeborenen kann das kongeni-
tale Lymphoédem Hinweis sein fiir ein Turner Syndrom
(XO) (siehe Abbildung 1.4a).

Klinik und Verlauf

Die Odeme kénnen bereits pranatal auffallen, aber
auch erst im Laufe der Kindheit oder Adoleszenz auf-
treten?®. Im Gegensatz zum sekundaren Lymphodem
kann der spontane Verlauf der PL unterschiedlich sein,
von Progression bis zu einer spontanen Regression,
wobei wir letzteres vor allem beim Turner Syndrom
sehen.

Das PL betrifft am haufigsten die untere Extremi-
tat, wobei zunachst der Fuss betroffen ist und das
Odem im Verlauf dann nach proximal fortschreitet.
Passenderweise findet sich im klinischen Status ein
positives Stemmer-Zeichen (fehlende Abhebbarkeit
der Haut proximal der zweiten Zehe), vertiefte Haut-
furchen Gber den Zehengelenken und Kastenzehen.
Auch die Nagel kdnnen mitbetroffen sein, beispiels-
weise in Form von «Ski-Jump»-Zehennagel©10),

Management des Primdren Lymphédemes

Meistens ist das Lymph&dem chronisch progredient,
im Verlauf kommt es zu einem irreversiblen Stadium
mit Fibrosierung der Haut, Fetteinlagerungen und zu-
nehmenden Bewegungseinschrénkungen. Eine kura-
tive Behandlung ist bis anhin nicht bekannt. Bisher
wurde die konservative Therapie tibernommen von
den Therapiegrundlagen bei erwachsenen Betroffe-
nen mit sekundaren Lymphodemen. Grundsatzlich
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Abbildung 1. Klassifikation der Primaren Lymphédeme mit Beispielen
1. 13 Monate alter Knabe mit kongenitalem PL an beiden Fiissen mit typischer Schwellung von Fussriicken und Unterschen-
keln, mit nachgewiesener Mutation im VEGFC-Gen im heterozygoten Zustand (Milroy-dhnliche Erkrankung).
2. 14-jahriger Patient mit late-onset PL des linken Beins aufgetreten im Alter von 13 Jahren.
3a. 4 Monate altes M&dchen mit kongenitalem Lymphddem bei Turner Syndrom.
3b. Hochstehende («ski-jump») Zehennégel beim Turner Syndrom, kénnen auch bei anderen Formen auftreten.
4a,b,c. Madchen mit Emberger-Syndrom (GATA-2-Mutation),
(4a) ausgedehnte, therapieresistente Verrucae vulgares;
(4b) beidseitige Schwerhdrigkeit mit Cochleaimplantaten; (
4c) priméres Lymphédem mit rezidivierenden Erysipelen.
5a. 10-jahriges Madchen mit Generalized lymphatic anomaly (GLA), mit primdrem Lymphédem am rechten Bein und
5b. Skelettbeteiligung.
6a. 7-jéhriges Mé&dchen mit ausgedehnten kapilldren Malformationen im Rahmen von PROS (PIK3CA-related overgrowth
syndrome) und einem PL des linken Beins mit rezidivierenden Erysipelen.
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ist eine frihzeitige Behandlung prognostisch ent-
scheidend, um irreversible Gewebeveranderungen zu
verhindern@v,

Die Grundpfeiler der komplexen Entstauungsthe-
rapie sind in der Tabelle 1 abgebildet(?:

Die Kompression sollte dem Alter angepasst wer-
den: ein massgefertigter Flachstrickstrumpf ist erst
ab dem Alter von circa 18 Monaten sinnvoll, da die
Wirkung des Strumpfes insbesondere beim Gehen er-
folgt. Die manuelle Lymphdrainage sollte altersgerecht
und spielerisch angepasst werden. Es ist ratsam, die
Eltern in die Durchfiihrung der Lymphdrainage zu in-
struieren: durch regelmassige kurze Massageeinhei-
ten im Alltag beobachten wir einen positiven Effekt
auf den Verlauf des Odem:s.

Da die lokale Immunabwehr durch das Lymphédem
gestort ist, besteht ein erhdhtes Risiko fur das Auftre-
ten eines Erysipels. Es ist wichtig, auf eine ausreichend
lange Dauer der antibiotischen Behandlung zu achten
(14-21 Tage). Durch das Erysipel kann es zu einer Ver-
schlechterung des Lymphédems kommen; bei drei oder
mehr Episoden pro Jahr ist deshalb eine Antibioti-
ka-Prophylaxe indiziert®®, Um Eintrittspforten fiir Bak-
terien moéglichst zu vermeiden, sollte die Hautpflege
mittels Emollienzien routinemassig erfolgen. Durch das
Tragen der Kompressionsstrimpfe wird die Haut zu-
satzlich beansprucht und ist haufig sehr trocken. Durch
Insektenstiche kann es zu einer Verschlechterung des
Odems kommen, deshalb ist ein Schutz vor solchen
wichtig, ebenfalls eine niederschwellige Behandlung
mit lokalen Steroiden. Die betroffenen Kinder sollten
zu Sport und Bewegung motiviert werden, da es durch
die Muskelkontraktion zu einem interstitiellen Druck-
anstieg und damit zur Steigerung der Lymphangiomo-
torik kommt. Dieser Effekt wird bei gleichzeitiger Kom-
primierung von aussen verstarkt. Insbesondere
Schwimmen hat durch den Druck der Wassersaule
nachweislich einen positiven Effekt auf das Lympho-
dem. Eine Adipositas wirkt sich negativ auf das Lympho-
dem aus und sollte méglichst vermieden werden. Die
psychosoziale Unterstiitzung ist bei dieser stigmatisie-
renden Erkrankung wichtig. Eine Vernetzung unter be-
troffenen Familien wird haufig sehr geschatzt. In der
Schweiz wird die Behandlung des PL (iber die Invali-
denversicherung GGV 312 abgerechnet.

Die rekonstruktive Lymphchirurgie ist beim sekun-
daren Lymphodem bei Erwachsenen mittlerweile gut
etabliert®. Die Anwendung mikrochirurgischer Tech-
niken zur Behandlung des PLs, inshesondere im Kindes-
alter, befindet sich noch in den Anfangen mit unter-
schiedlichen Resultaten®1), Wir haben seit mehreren
Jahren eine Lymphédem-Sprechstunde etabliert mit
einem multidisziplindren Team, um den individuellen
Patientenbedtrfnissen gerecht zu werden@1,
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Fazit fiir die Praxis:

® Primares Lymphddem: heterogene Gruppe mit un-
terschiedlichen Verlaufen

® An syndromale Formen denken

® Genetische Diagnostik wichtig

e Grundpfeiler der Behandlung ist die komplexe
Entstauungstherapie

¢ Ein Erysipel soll rasch und genutigend lange behan-
delt werden

e Multidisziplinares Setting am Zentrumsspital

Fiir das Literaturverzeichnis verweisen wir auf
unsere Online Version des Artikels.
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Grundpfeiler der komplexen Entstauungstherapie

Hautpflege « 1-2x/Tag Anwendung von Emollientien
« Vorsichtige Nagelpflege
« Schutz vor Insektenstichen

Kompression » Massangefertigte, flachgestrickte Kompressionsstriimpfe, teils mit
Zehenkappe

+ Und/oder Bandagierung

« Aufgrund des Wachstum im Kindesalter regelmassig anpassen lassen

« Vielfaltiges Angebot nutzen (farbige Strimpfe, Motive)

* Anziehhilfen

Manuelle Lymphdrainage | - Altersgerechte Durchfuhrung
* Frequenz und Dauer abhangig vom Alter und Schweregrad
* Schulung der Eltern

Bewegung/Sport « Erhéht den Lymphabfluss
« Schwimmen positiver Effekt durch Druck der Wassersaule
+ Adipositas vermeiden

Selbstmanagement «Stigmatisierung ansprechen
*Vernetzung mit anderen Betroffenen
+Psychosoziale Unterstitzung

Tabelle 1.
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