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Kasuistik / Casuistry

EsD-Gendefekt im Myokard eines 33jihrigen Mannes
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EsD Gene Defect in the Myocardium of a 33-year-old Man

Summary. While establishing normal EsD patterns in human body tissues,
one exception was found among 253 samples (23 different tissues from each of
11 cadavers). No EsD activity could be established in the zymogram for the
myocardium extract from a 33-year-old man although the other tissues,
erythrocyte hemolysate, and spermatocystic secretion were characteristic for
the type 2-1.
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Zusammenfassung. Bei der EsD-Typisierung humaner Korpergewebe fand
sich unter 253 Proben (je 23 verschiedene Gewebe von 11 Leichen) eine Aus-
nahme. Aus dem Myokardextrakt cines 33jihrigen Mannes war keine EsD-
Aktivitdt im Zymogramm darstellbar, wihrend die tibrigen Gewebe, Erythro-
zytenhdmolysat und Samenbldschensekret einen regelrechten Typ 2-1 auf-
wiesen.

Schliiisselworter: EsD-Gendefekt, im Myokard ~ EsD, in Kérpergeweben

Defektvarianten des genetischen Materials sind offenbar nicht seiten: 4 bis 5%
aller Kinder in Mitteleuropa kommen damit zur Welt, ein GroBteil von ihnen
stirbt daran (Witkowski und Prokop 1974) und moglicherweise werden bei jedem
Menschen durch ein individuelles Defektgenmosaik Individualitdt, Vitalitdt, Reak-
tivitat, Krankheit und Tod wesentlich mitbestimmt.

Gendefekte, die sich klinisch oder/und laborchemisch in charakteristischer
Weise prasentieren und die Krankheitswert besitzen, sind von verschiedener Seite
relativ gut untersucht, wihrend jene, die zu Lebzeiten weder durch einen
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Abb.1. 4 Methylumbelliferylacetat-Esterasen menschlicher Kérpergewebe: 1 Hoden, 2 Niere,
3 Herz, 4 Lunge, 5 Nebenniere, 6 Milz, 7 Leber, 8 Skelettmuskel; vom Myokardextrakt (3) wird
keine EsD angezeigt
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Abb. 2. a—Naphthylacetat-Esterasen des glelchen Gelblocks
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klinischen noch parakiinischen Befund in Erscheinung treten, als Zufallsbefunde
in ihrer Hiufigkeit und Bedeutung weniger iberschaubar sind.

Bei der im Hinblick auf Spurenkunde und Identifikation durchgefiihrten
EsD-Typisierung menschlicher Kdrpergewebe fanden wir unter 253 Proben (von
11 Leichen je 23 Proben verschiedener Gewebe und Organe) eine Defektvariante.

Material und Methode

Gewebeaufbereitung nach StShlmacher und Haferland (im Druck), Kurzzeitstirkegelelektro-
phorese der Extrakie nach Bargagna et al. (1975) im diskontinuierlichen Tris-Zitrat-Borat-
Lithiumhydroxid-Puffer nach Edwards et al. (1971), Detektion der EsD-Aktivitat mit 4-Methyl~
umbelliferylacetat nach Hopkinson et al. {1973), der a-Naphthylacetat-Esterasen nach Tan
(1976).
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Ergebnisse und Diskussion

Alle untersuchten Gewebe cines Obduktionsfalles zeigten, wie zu erwarten
(Hopkinson et al. 1973) iibereinstimmend den gleichen EsD-Phinotyp, der stets
dem des Blutes entsprach — mit einer Ausnahme.

Aus dem Myokardextrakt eines 33jdhrigen Mannes, der infolge schwerer
kombinierter Verletzungen nach einem Verkehrsunfall zu Tode gekommen war,
konnte auch durch variierte Wiederholungsuntersuchungen keine EsD-Aktivitit
im Zymogramm nachgewiesen werden, wihrend die tibrigen Organe, Erythro-
zytenhdmolysat und Samenbldschensekret regelrecht typisiert waren (Abb.1).
Die routinemiBig mituntersuchten a-Naphthylacetat-Esterasen zeigten keine
Abweichungen (Abb. 2). Das Myokard war makroskopisch und lichtmikrosko-
pisch unauffillig. Erginzende Erhebungen zur Vorgeschichte ergaben keine
Abstriche an Gesundheit und Leistungsfihigkeit seit der frithen Kindheit.

Im vorliegenden Fall handelt es sich vermutlich um eine Defektvariante, die
fiir den Tréger hinsichtlich Krankheit und Tod unbedeutend gewesen ist. Offen-
bar sind in vivo andere ortsstindige Enzyme in der Lage, die Liicke weitest-
gehend zu schliefen.

Theoretisch jedoch kénnte ein myokardialer EsD-Gendefekt einen Locus
minoris resistentiae darstellen. Es wire immerhin denkbar, daB3 sich u.U.
bestimmte alimentire oder aerogene Stoffe, im Organismus bei Infektionen und
Intoxikationen pridsente Substanzen, die vorwiegend oder ausschlieBlich durch
Esterase D metabolisiert werden kénnen, im Myokard anreichern, dieses toxisch
schiadigen und dadurch evtl. zur Ursache eines ,unklaren Todesfalles” werden.
Entsprechendes wire bei einem gleichartigen Defekt anderer lebenswichtiger
Organe, z.B. des Gehirns in Erwigung zu zichen.

Uber das Vorkommen stummer Gene im erythrozytiren EsD-System haben
Marks et al. (1977) sowie Patscheider und Dirnhofer (1979) berichtet.
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