Der besondere Fall:
Antl-E bal einem FPatienten mit der
Rhesusformel ccD ke

Im Mai 2006 erhielten wir von einem
Krankenhauslabor Untersuchungs-
material eines 75-jahrigen Patienten
zur Abklarung eines positiven Anti-
korpersuchtests. Dem Patienten wa-
ren aufgrund seiner renalen Grund-
erkrankung in der Vergangenheit
mehrfach  Erythrozytenkonzentrate
transfundiert worden. Die immunhé-
matologische Diagnostik ergab fol-
gende Befunde: Blutgruppe: A Rh
positiv (ccD.Ee), Kell neg. Irregulére
Antikorper: Anti-C und Anti-Lu®. Der
Patient wurde in der Folgezeit mit C-
negativen, Lu® negativen Erythrozy-

tenkonzentraten transfundiert.

Im August 2007 erhielten wir noch-
mals Untersuchungsmaterial dieses
Patienten, da nun auch unter Be-

rdcksichtigung der oben genannten

Antikdrper positive Kreuzproben auf-
traten. In dieser Probe konnte der
bekannte irregulare Antikdrper Anti-
C weiterhin nachgewiesen werden.
Der aus dem Vorbefund bekannte
irregulare Antikorper Anti-Lu® war
nicht mehr nachweisbar, zusétzlich
war nun jedoch ein Antikdrper mit
dem Reaktionsverhalten eines Anti-
E nachweisbar. Kreuzproben mit E-
positiven Erythrozytenkonzentraten
reagierten positiv (++), Kreuzproben
mit ee-Erythrozytenkonzentraten wa-
ren negativ. Unter BerUcksichtigung
der bis dahin nur serologisch be-
stimmten Rhesusformel (ccD.Ee)
konnte es sich auf den ersten Blick
um einen Autoantikdrper handeln.
Die Eigenkontrolle, der direkte
Coombstest und das Eluat waren al-

lerdings negativ.

Es bestand somit der Verdacht auf
das Vorliegen eines Allo-Antikdrpers
gegen das Rhesusmerkmal E bei
einer Variante des E-Antigens auf
den Patientenerythrozyten. Daher
fUhrten wir zur weiteren Abklérung
eine molekularbiologische Bestim-
mung der Rhesusformel durch. Zu-
nachst wurde ein kommerzielles
Testkit, basierend auf der Sequence
Specific Primer (SSP)-PCR Technik
verwendet. Dabei ergab sich jedoch
noch kein Hinweis auf eine Variante
des E-Merkmals, vielmehr wurde
das Ergebnis der serologischen
Bestimmung mit ccD.Ee bestétigt.
Die mit diesem Testkit Uberpruften
Bereiche des RHCE Gens waren bei
dem Patienten vorhanden. Somit

war die bestehende Diskrepanz noch

nicht aufgeklart.
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Da mit dem kommerziellen PCR Test
nur ein geringer Teil der moglichen
Varianten der Rhesusmerkmale (ge-
nauer gesagt: des RHD und des
RHCE Gens), der aber flr viele Kli-
nischen Fragestellungen schon aus-
reicht, erfasst wird, veranlassten wir
eine weiterfihrende molekularbio-
logische Diagnostik (Multiplex-PCR
mit fluoreszenz-markierten, sequenz-
spezifischen Primern flr verschie-
dene weitere Exone bzw. Polymor-
phismen des RHCE Gens, DRK-
Blutspendedienst NSTOB, Oldenburg,

Frau Dr. rer. nat. A. Doescher).

Durch diese weiterfUhrende moleku-
larbiologische Untersuchung konnte

nun das Vorliegen einer Variante des

Rhesus Antigens E nachgewiesen

werden. Bei dieser Variante (Typ 1)
liegt eine Punktmutation im Exon 4
des RHCE Gens vor, was zur Folge
hat, dass 2 von 4 Antigen-Epitopen
des Rhesus-Merkmals E auf den
Erythrozyten des Patienten nicht

vorhanden sind (partielles Antigen).

Der Patient hat nach der Transfusion
von Erythrozytenkonzentraten mit dem
Rhesusmerkmal E einen Antikdrper
gegen die ihm fehlenden E-Epitope
gebildet. Es handelt sich also tat-
sachlich um einen Allo-Antikdrper.
Da die monoklonalen Anti-E Test-
seren, die bei der routinemaBigen
Bestimmung der Rhesusformel ver-
wendet wurden, mit den restlichen
auf den Patientenerythrozyten vor-
handenen E-Epitopen reagierten, war
der serologische Befund unaufféllig
und zeigte keine Reaktionsabschwa-
chung der Agglutionationsreaktion.
Auch die zunachst verwendete
PCR-Methode konnte diese RHCE-
Variante nicht nachweisen. Daher
musste eine weitergehende mole-
kularbiologische Diagnostik unter
Verwendung weiterer spezifischer
Primer eingesetzt werden, womit die
Abklarung des Befundes gelang.
Hatte es sich nicht um eine bereits
bekannte Variante gehandelt, dann
hatte sich eine Sequenzierung des
entsprechenden Genabschnittes an-

geschlossen.

Das vorliegende Beispiel zeigt, wie
die Genotypisierung mittels moleku-
larbiologischer Techniken im Bereich
der Blutgruppendiagnostik heute ent-
scheidend zur L&sung klinischer
Fragestellung beitragt. Unser Pati-
ent wird nun aufgrund der vorlie-
genden Befunde kunftig mit Ery-
throzytenkonzentraten der Rhesus-

formel ccD.ee oder ccddee versorgt.
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