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Klinische Untersuchung von Neugeborenen

- APGAR-Schema zur Beurteilung der postnatalen Adaptation:

0 Punkte 1 Punkt 2 Punkte
Aussehen blaB oder zyanotisch || Stamm rosig, Akrozyanose rosig
Puls keiner <100/min >100/min
Gesichtsmimik bei Stimulation || keine Grimassieren Schreien

Aktivitat schlaff geringe Extremitatenflexion || aktiv

Respiration keine langsam, unregelmaBig regelmaBig, kraftig

e Der Apgar-Wert wird 1, 5 und 10 Minuten nach der Geburt bestimmt

IHFF Petrussa-Index zur Beurteilung des Reifezustands eines Neugeborenen:

2 Punkte 1 Punkt 0 Punkte
Ohr volle Form, fest Helix nur oben umgeschlagen formlos, weich
Brust Areola >5mm Areola erkennbar roter Punkt
Testes im Skrotum hoch im Skrotum inguinal

Labia maiora

Uberdecken die Labia
minora

gleiche GréBe wie Labia
minora

kleiner als die Labia
minora

Sohlenfalten

auf der ganzen Sohle

auf der distalen Halfte der
Sohle

gering ausgepragt

Haut

rosig

rotlich-6dematos

didnn, rot, 6dematds

e Zur Abschatzung des Gestationsalters werden die erreichten Punkte zusammengezahlt und 30 addiert. Das
Ergebnis ist das ungefahre Gestationsalter in Wochen

Weitere Zeichen von e Flachige Lanugobehaarung
Frithgeburtlichkeit sind: e Schwacher Muskeltonus mit gestreckten Extremitéten

Neugeborenen-Screening

Voraussetzungen: [ILlZ: e Sensitiver und spezifischer Test
e Haufigkeit und Schwere der Erkrankung
e Erfolgreiche praventive Behandlung der Krankheit in einem noch symptomfreien
Intervall
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e Gesicherte Weiterbetreuung der Patienten
e Kosten-Nutzen-Verhaltnis

Screeningtests: ¢ In allen Bundeslandern vorgeschrieben sind Tests auf:
o Phenylketonurie (Phenylalanin)
o Galaktosamie (Galaktose, Galaktose-1-Phosphat, Enzymaktivitat)
o Hypothyreose (TSH)

e Zusatzlich wird in einigen Bundesldndern durchgefihrt:
o Biotinidasemangel (Enzymaktivitat)
o Adrenogenitales Syndrom (17-Hydroxyprogesteron)
o Kongenitale Hiftdysplasie (Sonographie)

Durchfithrung: ¢ Probenentnahme am 3.-7. Lebenstag
e Auftropfen von Kapillarblut auf Guthrie-Karte

Frihgeburtlichkeit

Allgemeines: * Von Frihgeburtlichkeit spricht man bei einer Geburt vor Vollendung der 37.
Schwangerschaftswoche
e Ursachlich beteiligt sind u.a. vorzeitige Wehen, vorzeitiger Blasensprung,
Amnioninfektionssyndrom, Mehrlingsschwangerschaften, Plazentalésungen, EPH-Gestosen,
etc.

Frihgeburtlichkeit ist durch die Unreife der kindlichen Organsysteme mit einer Reihe von Erkrankungen
assoziiert die im folgenden beschrieben werden:

Atemnotsyndrom: ® Syn. Respiratory distress syndrome (RDS)

e Bis zu 60% der Friihgeborenen <30 SSW erkranken an einem RDS. Es stellt die
haufigste Todesursache Fritlhgeborener dar

e Ursache ist ein Mangel an Surfactant, welches die Oberflachenspannung der Alveolen
reduziert und dadurch einen exspiratorischen Kollaps der Lungenalveolen verhindert.
Dies fuhrt zu diffusen Atelektasen, pulmonaler Vasokonstriktion und alveolarer
Minderbellftung. Der Surfactant besteht (iberwiegend aus Phospholipiden (u.a. Lecithin
= Dipalmitoylphosphatidylcholin) sowie Apoproteinen

e Der Reifezustand der Lunge eines Neugeborenen kann durch Bestimmung des
L/S-Quotienten (Lecithin / Sphingomyelin) im Fruchtwasser ermittelt werden, da der
Sphingomyelingehalt des Fruchtwassers wahrend der Schwangerschaft konstant bleibt

e Eine weitere Ursache flir das Atemnotsyndrom des Neugeborenen ist die Ausbildung von
hyalinen Membranen in den Alveolen durch die gesteigerte Permeabilitat der
Alveolarwand fiir Proteine

e Ab der 35. SSW ist die Surfactantbildung i.d.R. ausreichend, davor kann die
Lungenreifung bei drohender Geburt durch Gabe von Dexamethason oder Betamethason
beschleunigt werden

e Klinik: Tachypnoe, Einziehungen, Nasenfliigeln, abgeschwéachtes Atemgerausch,
blaB-graues Hautkolorit oder Zyanose

e Im Rdntgenbild zeigt sich eine zunehmende Verdichtung des Lungenparenchyms bis hin
zur "weiBen Lunge"

e Komplikationen: Pneumothorax, Pneumomediastinum, Hautemphysem

e Therapie:
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Persistierender
Ductus Arteriosus
(PDA):

Bronchopulmonale
Dysplasie (BPD):

Retinopathia
Praematurorum
(ROP):

Intrazerebrale
Blutungen (ICH):

o 02-Zufuhr, mdglichst mit CPAP (Continuos positive airway pressure), entweder Uber einen
Nasen-CPAP oder durch Intubation. Aufgrund der O2-bedingten Langzeitschaden sollte die
Sauerstoffzufuhr so gering wie mdglich sein

o Surfactant-Substitution

Bei Frihgeborenen kommt es vermutlich mitbedingt durch einen erhdhten
Prostaglandin Ex>-Spiegel gehauft zu einem unvollstandigen VerschluB des Ductus
arteriosus Botalli mit konsekutivem rechts-links-Shunt aufgrund des erhdhten
pulmonalen GeféaBwiderstands durch das RDS

Bei Besserung des RDS und Abfall des pulmonalarteriellen Widerstands kann es zu
einer Shunt-Umkehr mit links-rechts Shunt kommen. Dies kann zu einem Lungenédem
und akuter kardialer Insuffizienz fihren

Klinik: Systolisches, gelegentlich kontinuierliches Herzgerdusch, Tachykardie, Pulsus
celer et altus, schlechte Beatmungssituation, evtl. feinblasige Rasselgerausche,
Zirkulationsstérungen

Diagnose: Farbdoppler-Echokardiographie

Therapie: Indometacin als Prostaglandinsynthesehemmer, operativer VerschluB

Die bronchopulmonale Dysplasie ist das Ergebnis der neonatalen Lungenunreife
(Surfactantmangel, Sauerstoffdetoxifikation, Epithelregeneration, etc.) sowie dem
Einwirken multipler Noxen (O 2-Zufuhr, mechanisches Beatmungstrauma, Infektionen,
pulmonale Hyperperfusion bei PDA, etc.). Dies flhrt zu einer Entziindungsreaktion und
dadurch zu einer gestdrten Lungenentwicklung mit Ausbildung von diffusen
Atelektasen, interstitieller Lungenfibrose und Lungenemphysem

Klinik: Schwere Entwéhnung von der maschinellen Beatmung, persistierende Atemnot
mit anhaltendem O32-Bedarf, kardiopulmonale Instabilitat mit Bradykardien und
Sattigungsabfallen

Roéntgen: Fleckig-streifige Verdichtungen und zystisch-emphysematése Aufhellungen
Pravention: Frihzeitige Behandlung eines Atemnotsyndroms oder eines PDA, so wenig
maschinelle Beatmung wie mdglich, Vermeidung von Hypervoldmien, ausreichende
Erndhrung, friihzeitige antibiotische Therapie von Infektionen

Therapie: Diuretika, Dexamethason, Bronchodilatatoren, O2, RSV-Hyperimmunglobulin
wahrend der Wintermonate

e 80% aller Kinder unter 1000g Geburtsgewicht entwickeln eine ROP

e Ursachlich beteiligt sind neben der Unreife eine Hyperoxie, beatmungsbedingte
Hypokapnie, Hyperkapnie, Hypotension, Apnoen oder ein PDA

e Es kommt zu einer ausgepragten Neovaskularisation mit Einwachsen von GefaBen
in den Glaskérper, Blutungen und Odembildung. Narbige Kontraktionen fithren zu
einer Ablésung der Netzhaut

e Pravention: Uberwachung der O2-Therapie durch transkutane Messung des
Sauerstoffpartialdrucks (pO2<80mmHg). Vermeidung von Hyperoxien, Zufuhr von
Vitamin E

e Therapie: Unterbindung der GefaBneubildung durch Laser- oder Kryotherapie

Die meisten Hirnblutungen treten im Bereich der germinalen Matrix auf, einer
subventrikularen Zone Gber dem Kopf des Nucleus caudatus (Wer noch nie was davon
gehdrt hat: Circa ab der 36. SSW kommt es zur Involution dieses Gewebes aus dem
zuvor Neuro- und Glioblasten zur Hirnoberflache wandern. Bei Erwachsenen gibt's das
also nicht mehr)

Die Blutungen lassen sich je nach Ausdehnung in Grad 1 - Grad 4 Blutungen einteilen:
Subependymale Hamorrhagie, intraventrikuldre Hdmorrhagie, Dilatation des Ventrikels
bei intraventrikularer Hdmorrhagie und intraparenchymale Hamorrhagie mit
hamorrhagischer Infarzierung. Die Parenchymblutung ist hierbei Folge der massiven
Ventrikelblutung
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e Ursachlich beteiligt an den Blutungen in die germinale Matrix sind neben deren erhéhter
Vulnerabilitdt, zerebrale Hypo- und Hyperperfusionen, Chorioamnionitiden und
voribergehende Ischédmien in der germinalen Matrix, welche ein Grenzgebiet der
arteriellen Blutversorgung darstellt

e Es kann zu einer Zerstdérung der germinalen Matrix, sowie zur Entwicklung eines
posthdmorrhagischen Hydrozephalus kommen

e Klinik: BlaB-graues oder marmoriertes Hautkolorit, respiratorische Verschlechterung,
Kreislaufstérungen, Krampfanfall, gespannte Fontanelle, muskuldre Hypotonie. Die
meisten Hirnblutungen treten innerhalb von 48h nach der Geburt auf

e Diagnose: Sonographie

e Therapie: Symptomatisch

e Prognose: Bei Grad 1 und Grad 2 Blutungen noch relativ gut, bei Grad 3 und vor allem
Grad 4 Blutungen muB mit neurologischen Spatschdaden gerechnet werden. Die typische
Konsequenz einer unilateralen Hirnblutung ist die spastische Hemiparese

Periventrikulire e Fokale Nekrosen mit zystischer Umwandlung von weiBer Substanz lateral der
Leukomalazie (PVL): Seitenventrikel

Apnoen: °®

SIDS

e Sie ist bedingt durch Ischamien in Grenzgebieten der vaskuldren Versorgung durch
die Aa. cerebri anterior und media bzw. media und posterior und tritt damit i.d.R.
symmetrisch auf ("Letzte Wiesen", "Wasserscheideninfarkt")

e Bedingt werden diese Nekrosen durch die spezielle cerebrovaskuldre Architektur in
diesem Bereich, eine erhdhte Vulnerabilitat der weiBen Substanz sowie cerebrale
Ischdmien durch z.B. maternale Blutungen, Chorioamnionitis, geburtshilfliche
Komplikationen, PDA, Apnoen, Sepsis, etc.

e Klinik: Bei Neugeborenen ist die PVL meist noch nicht symptomatisch. Spater kann
sich eine beinbetonte spastische Diplegie entwickeln. Die Auspragung der
Symptomatik ist dabei sehr unterschiedlich

Aufgrund einer Unreife der zentralen Steuerung kommt es bei Frilhgeborenen auch bei Fehlen
sonstiger Erkrankungen regelmaBig zu Apnoen, Bradykardien und Hypox@amien. Bei zu langer
Dauer sind diese wegen der Gefahr von ischamischen Hirnlasionen oder einer ROP
behandlungsbediirftig

Davon abgegrenzt werden miissen symptomatische Apnoen bei einer vorliegenden
Grunderkrankung (v.a. Sepsis)

Von einer Apnoe spricht man bei einer Atempause von mehr als 20 sek. Dauer oder einer
Atempause mit begleitender Bradykardie (HF<80) oder Hypoxamie (SO2<80%)

Diagnose: Die gleichzeitige Messung von thorakaler und nasaler Atmung, O 2-Sattigung und
Herzfrequenz ermdglicht eine Differenzierung von zentraler, obstruktiver oder gemischter Apnoe
Therapie: Taktile Stimulation, Methylxanthine (Coffein), Doxapram, Nasen-CPAP, geringe
032-Zufuhr, Intubation und maschinelle Beatmung

(Sudden infant death syndrome)

Definition: ¢ Plétzlicher Tod eines Sauglings oder jungen Kindes

e Unerwartet in Anbetracht der bisherigen Vorgeschichte auftretend
e Ohne addquate Erklarung durch eine griindliche postmortale Untersuchung

Epidemiologie: ® Inzidenz in Deutschland 1-1,5 / 1000 Lebendgeborene

e Der plétzliche Kindstod verursacht 30-40% der Todesfalle bei Sduglingen jenseits der
Neugeborenenperiode und ist damit in diesem Lebensalter die hdufigste Todesursache

e Der Haufigkeitsgipfel liegt im 3. bis 4. Lebensmonat

e Mannliche Sauglinge sind im Verhaltnis 3:2 haufiger betroffen
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Risikofaktoren:

Vorgehen bei °
SIDS-Fallen:

Anscheinend

e Im Herbst und Winter ist die Inzidenz ebenfalls erhoht

e Bauchlage im Schlaf

e Rauchen wahrend und nach der Schwangerschaft

e Kein oder nur kurzes Stillen des Sauglings

e Uberwdrmung des Kindes

e Junges Alter der Mutter

e Schlechte soziale Verhaltnisse

e Schlechte Schwangerschaftsvorsorge

e Kinderreichtum

e Drogenabhangigkeit der Mutter

e Sauglinge nach einem "Anscheinend lebensbedrohlichen Ereignis" (s.u.)
e Geschwister / Zwillinge eines an SIDS verstorbenen Sauglings
e Sauglinge mit niedrigem Geburtsgewicht

Bei Fehlen von sicheren Todeszeichen sollte immer eine Reanimation versucht werden. Auch
wenn diese meist erfolglos bleiben wird, gibt man den Eltern das Gefiihl, daB3 alles versucht
wurde

Auch aus psychischen Griinden ist eine Klinikaufnahme vorteilhaft

Eine Obduktion hilft den Eltern oftmals bei der Trauerarbeit und sollte auch schon deshalb
angestrebt werden. Die Diagnose "Plotzlicher Kindstod" ist scheinbar als natirliche
Todesursache anerkannt. Im Zweifelsfall empfiehlt es sich jedoch auf dem Totenschein
"ungeklart" als Todesursache anzukreuzen, sodaB der Staatsanwalt die Frage nach einer
rechtsmedizinischen Obduktion kldren muf3

Wenn mdoglich sollte eine Anamnese bezlglich Auffindesituation, Infekte,
Medikamenteneinnahme, etc. erhoben werden sowie eine klinische Untersuchung
durchgefiihrt werden

e Es handelt sich vermutlich um einen "fast eingetretenen" plétzlichen Kindstod

lebensbedrohliches e Haufigkeitsgipfel und Auffindesituation sind &hnlich dem plétzlichen Kindstod. Die

Ereignis (ALE, ALTE):

Haut der Kinder ist blaB oder blau, sie atmen nicht oder récheln, haben erbrochen
und sind beim Hochheben schlaff oder steif

e Durch Schitteln oder "Mund-zu-Mund Beatmung" gelingt es jedoch das Kind wieder
zu "wecken". Beim Eintreffen des Notarztes kann das Kind noch in diesem Zustand
oder aber auch véllig unaufféllig sein

e Die Kinder sind diagnostisch und therapeutisch zu behandeln und zu Giberwachen
wie Kinder nach Herz-Kreislaufstillstand. In 2/3 der Falle kann eine Ursache fiir das
Ereignis gefunden werden, das verbleibende Drittel stellt ein idiopathisches ALE dar

e Da das Risiko fiir einen plotzlichen Kindstod nach einem ALE deutlich erhéht ist,
sollten Kinder mit einem idiopathischen ALE zu Hause Uber einen Monitor Gberwacht
werden

Links: e http://www.sids.de/

Ikterus

Ursachen der

Neonatorum

e Im Vergleich zum Erwachsenen héhere Hdmoglobinkonzentration und

Hyperbilirubindmie Erythrozytenzahl bei kiirzerer Erythrozyteniberlebenszeit (70-90 Tage)

des Neugeborenen:

e Verstarkung des enterohepatischen Kreislaufs durch verzégerte Darmpassage und
fehlende Darmflora

e Verminderte Aktivitat der Transporter, welche unkonjugiertes Bilirubin in die
Hepatozyten aufnehmen und der Glukuronyltransferase, welche das Bilirubin
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konjugiert

Verminderte Bindung des unkonjugierten Bilirubins an Albumin im Blut

Mit Muttermilch erndhrte Neugeborene weisen einen hdheren Bilirubinspiegel auf als
mit klnstlichen Sauglingsnahrungen ernahrte. Eine Unterbrechung des Stillens ist
jedoch auch bei erhdhten Bilirubinspiegeln in der Regel nicht angezeigt
Frihgeborene sind aufgrund der niedrigeren Albuminkonzentration im Blut, einer
erhéhten Permeabilitét des Gehirns fir Bilirubin und weiterer Grunderkrankungen
Frihgeborener (Hypoglykamie und Hypothermie, Azidose, etc.) besonders gefahrdet
eine Bilirubinenzephalopathie zu erleiden, weshalb hier die Grenzwerte fiir eine
Phototherapie niedriger liegen

Klinik: e Der Bilirubinspiegel vieler Neugeborener steigt von der Geburt bis zum 4.-5. Lebenstag an
e \on einem Icterus gravis spricht man bei einem Anstieg des Bilirubins auf Giber 12,5 mg/dl beim
Reifgeborenen bzw. 15 mg/dl beim Friihgeborenen

Therapie: ¢ Die Grenzwerte, ab denen eine Phototherapie durchgefiihrt wird, sind je nach Alter und Gewicht
des Neugeborenen unterschiedlich
e Eine Phototherapie mit blauem Licht (Wellenlange 445nm) flihrt zu einer Isomerisierung des
Bilirubins in der Haut wodurch es ohne Glukuronidierung Gber Galle und Urin ausgeschieden
werden kann
e Als Nebenwirkungen kénnen Diarrhoe, Temperaturinstabilitdt und Dehydratation auftreten
e Eine Phototherapie ist bei erhéhtem direkten Bilirubin nicht indiziert

Ursachen fiir eine
pathologische indirekte
Hyperbilirubinamie:

Ursachen fiir eine
pathologische direkte
Hyperbilirubinamie:

e Hamolyse durch
o Blutgruppeninkompatibilitat
o Infektionen
o Enzymdefekte: Glukose-6-Phosphatdehydrogenase, Pyruvatkinase
o Membrandefekte: Spharozytose
o Hamoglobinopathien: Sichelzellanamie, Thalassamie

e Stdérungen der Bilirubinkonjugation und Ausscheidung
o Crigler-Najjar-Syndrom (Glukuronyltransferasemangel)
o Gilbert-Meulengracht-Syndrom (Verminderte Glukuronyltransferase-Aktivitat bei
gleichzeitig verminderter Bilirubinaufnahme in die Hepatozyten)
o Hypothyreose
o Kinder diabetischer Miitter
o Medikamente

e Sonstiges
o Polyzythamie (Materno-fetale Transfusion, spates Abnabeln)
o Blutungen
o Intestinale Obstruktionen
o Unzureichende Erndhrung

e Infektionen (TORCH)

e Intra- und extrahepatische Gallengangsatresie (-hypoplasie)

e Galaktosamie, Tyrosindmie, alpha-1-Antitrypsinmangel, Cystische Fibrose
e Parenterale Erndhrung

Bilirubinenzephalopathie ® Irreversible Schédigung von Basalganglien, Nucleus caudatus, Hypothalamus,

(Kernikterus):

Hirnnervenkernen und der GroBhirnrinde durch Ubertritt von unkonjugiertem
Bilirubin in das ZNS

e Klinik: Apathie, Hypotonie, Trinkschwache, Erbrechen, abgeschwdachte Reflexe,
schrilles Schreien, vorgewélbte Fontanelle, Opisthotonus, zerebrale
Krampfanfalle. In héherem Lebensalter beidseitige Taubheit, choreoathetoide
Bewegungsmuster und mentale Retardierung
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Ernahrung

Vergleich von Muttermilch - e Der Kalorien- und der Fettgehalt sind in etwas identisch

mit Kuhmilch:

Vorteile des Stillens:

Mogliche Nachteile °
des Stillens:

Saduglingsnahrungen:

e Muttermilch enthalt erheblich weniger Protein und davon einen
erheblich geringeren Anteil an Kasein

e Der Gehalt an Mineralien wie Natrium und die Osmolaritat sind ebenfalls
erheblich niedriger

o Muttermilch enthédlt dafiir mehr Laktose, mehr Eisen und mehr
Linolsaure

e Die Muttermilch ist optimal an die Bedirfnisse des Kindes angepasst
e Schutz vor Infektionen durch
o Immunglobuline (v.a. IgA)
o Lysozym (Zerstort die Zellwand von grampositiven Bakterien)
o Laktoferrin (Bindet Eisen und hemmt dadurch das Wachstum von eisenabhdngigen
Enterobakterien)
o Leukozyten (v.a. Makrophagen und neutrophile Granulozyten)

e Stillen schitzt nachweislich vor Erkrankungen des Gastrointestinaltrakts, der
Atemwege und der Harnwege, auch noch nach Beendigung des Stillens

e Stillen soll auch positive Effekte hinsichtlich des Auftretens von Erkrankungen wie
Diabetes mellitus, Morbus Crohn, allergischen Erkrankungen, Adipositas und sogar
Lymphomen im Jugend- und Erwachsenenalter besitzen

e Stillen férdert den emotionalen Kontakt zwischen Mutter und Kind

Initial starkerer Gewichtsverlust des Neugeborenen bis eine ausreichende Produktion
von Muttermilch erfolgt (Evtl. kritisch bei Friihgeborenen, dystrophen Neugeborenen
und Kindern diabetischer Mdtter)

Verstarkung und Verlangerung des Neugeborenenikterus

Ubertragung miitterlicher Infektionen wie CMV, Hep B, HIV, TBC

Mangel an essentiellen Nahrstoffen wie den Vitaminen K, D, B12, Jod

Evtl. Belastung Uber die Mutter mit Alkohol, Nikotin, Medikamenten

Belastung mit fettléslichen Umweltschadstoffen (Dioxine, Lindan, DDT, PCB)

e Sduglingsanfangsnahrungen (Sauglingsmilchnahrungen): Reichen als alleinige
Nahrungszufuhr aus
o Pre-Nahrungen: Enthalten als Kohlenhydrat nur Laktose; sind fir die Erndhrung von
Neugeborenen geeignet
o 1-Nahrungen (teiladaptierte Nahrungen): Enthalten weitere Kohlenhydrate; sollten
erst dlteren Sauglingen gegeben werden

e Folgenahrungen: Kénnen circa ab dem 5. Lebensmonat gegeben werden

e Selbst hergestellte Milchnahrungen sind wegen der Allergenitdt und der falschen
Zusammensetzung von Kuhmilch nicht zu empfehlen

e Nach 5-6 Monaten wird circa jeden Monat eine Milchmalzeit durch einen Brei ersetzt

e Bei Sauglingen mit familiarer Allergiebelastung (Neurodermitis, Asthma bronchiale,
Heuschnupfen) sollten falls ein alleiniges Stillen (iber mindestens 6 Monate nicht
madglich ist hypoallergene Sauglingsnahrungen (HA-Nahrungen) verwendet werden.
Dazu gibt es alle Sauglingsnahrungen (Pre-, 1-, und Folgenahrungen) in HA-Form.
Das kann allerdings richtig teuer werden

e Bei bereits bestehender Nahrungsmittelallergie oder Malabsorptionssyndromen gibt
es Mischungen aus hochgradig hydrolysiertem EiweiB (Alfare, Nutramigen,
Pregomin) oder Aminosauremischungen (Neocate, Pregomin AS)
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Prophylaktische

e Vitamin K: 2mg zu den Vorsorgeuntersuchungen U1, U2 und U3 zur Vorbeugung
Nahrungserganzungen: yon Blutungen

e Vitamin D: 500 I.E. taglich bis zum 2. Friihsommer zur Vorbeugung einer Rachitis
e Fluorid: 0,25mg pro Tag zur Vorbeugung von Karies

Impfungen

Von der STIKO im Sauglings- und Kleinkindalter empfohlene Impfungen:

IMFEe 2 Monate 3 Monate 4 Monate 11-14 Monate 15-23 Monate
DTaP 1. 2. 3. 4.
HiB 1. (2.)2 3. 4,
IPV 1. (2.)? 3. 4.
HB 1. (2.)2 3. 4.
Pneumokokken 1. 2. 3. 4.

Meningokokken

1. (ab 12 Monate)

MMR

2.

Varizellen

(2.)P

Dosis entfallen.

b) Eventuell bei Verwendung eines MMRV Kombinationsimpfstoffes erforderlich.

a) Bei monovalenter Anwendung bzw. bei Kombinationsimpfstoffen ohne Pertussiskomponente kann diese

Lebendimpfungen: .

MMR

orale Poliovakzine (OPV)
Tuberkulose (BCG)

Gelbfieber

orale Typhusvakzine
Alle Impfungen mit Lebendvakzinen dirfen weder bei immunsupprimierten

Patienten (Angeborene Immundefekte, Steroidtherapie, maligne Erkrankungen,
HIV) noch bei Schwangeren durchgefiihrt werden

Allgemeines zu ¢ Geimpft wird im Sduglingsalter in den antero-lateralen Oberschenkel auf mittlerer Hohe
Impfungen: (M. vasus lateralis), spdter in den M. deltoideus
e Kontraindikationen sind akute Erkrankungen und Allergien gegen Bestandteile der
Impfstoffe (z.B. HihnereiweiB3 bei MMR, Gelbfieber und Influenza)
e Die Aufklahrung des Patienten bzw. dessen Eltern mu3 umfassen:

o Die zu verhiitende Krankheit und den Nutzen der Impfung
o Mdgliche lokale (z.B. Roétung, Schwellung, Schmerzhaftigkeit) und systemische (z.B. Fieber,

Appetitlosigkeit, Schlafrigkeit, Unruhe, Erbrechen, Kreislaufschwache, Apathie,

Fieberkrampf) Nebenwirkungen und Komplikationen der Impfung
o Erhebung von Anamnese und Kontraindikationen und koérperliche Untersuchung
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o VerhaltensmaBnahmen im AnschluB an die Impfung
o Beginn und Dauer des Impfschutzes sowie die Notwendigkeit von Auffrischimpfungen
o Dokumentation der Impfung

Hepatitis B: - e Neugeborene von HBs-Ag positiven Mittern erhalten innerhalb von 12 Stunden nach der

MMR:

DTaP:

Geburt eine kombinierte aktive und passive Immunisierung gegen Hep. B. Die 2. und 3.
Impfung erfolgt dann nach 1 und 6 Monaten. Bei unbekanntem HBs-Ag Status der Mutter
wird ebenfalls unmittelbar nach der Geburt mit der aktiven Immunisierung begonnen
und die passive Immunisierung ggfs. innerhalb von 7 Tagen nachgeholt

® Noch nicht geimpfte Personen sollten in jedem Lebensalter drei Impfungen im Abstand
von 1 und 6 Monaten erhalten

Zwischen dem 7. und dem 12. Tag nach einer MMR Impfung kénnen leichte maserndhnliche
Symptome auftreten (Impfmasern, nicht infektiés). Ebenso kdnnen selten Impfroteln und Impfmumps
auftreten

Empfohlen ist auch die Immunisierung von ungeimpften Personen im Gesundheitsdienst
(Medizinstudenten!)

Im Alter von 5-6 Jahren (Schuleingangsuntersuchung) sowie im Alter von 9-17 Jahren
(Jugendgesundheitsuntersuchungen bzw. Untersuchungen nach dem Jugendarbeitsschutzgesetz)
sollten Auffrischimpfungen gegen Diphterie, Tetanus und Pertussis, friihestens 5 und spatestens 10
Jahre nach der letzten Impfung, durchgefiihrt werden
Im Erwachsenenalter sollte die Td-Impfung alle 10 Jahre aufgefrischt werden
Ab dem 6. LJ muB ein Diphterieimpfstoff mit reduziertem Diphterietoxoid-Gehalt verwendet werden (d)
- Auffrischimpfung bei Verletzungen: Bei unbekanntem Impfstatus oder nur einer bisher
durchgefiihrten Impfung: Passive DT- bzw. Td-Impfung und bei groBeren, stark verschmutzten
Wunden zusatzlich aktive Immunsisierung mit Tetanus-Immunglobulin. Bei zwei durchgefiihrten
Impfungen nur passive DT- bzw Td-Impfung. Bei komplettem Impfstatus (drei oder mehr Impfungen)
und geringfligiger Verletzung, Impfung wenn die letzte Immunisierung mehr als 10 Jahre zurick liegt,
bei schwereren Verletzungen wenn die letzte Impfung mehr als 5 Jahre zuriickliegt

Poliomyelitis: ¢ Es darf nur noch der injizierbare Polio-Totimpfstoff (IPV nach Salk) verwendet werden, die

HiB:

friiher verwendete Schluckimpfung mit OPV (Orale Poliovakzine nach Sabin) ist wegen des
moglichen Auftretens einer Vakzine-assoziierten paralytischen Poliomyelitis (VAPP) nicht
mehr zugelassen

e Im Alter von 9-17 Jahren wird eine Auffrischimpfung mit IPV empfohlen

Vor einer Milzentfernung sollte in jedem Alter eine Immunisierung gegen HiB erfolgen

Varizellen: ¢ Ungeimpfte 9-17 jahrige ohne Varizellenanamnese sollten ebenfalls geimpft werden

Meningokokken: ¢ Die Impfung im Kindesalter erfolgt mit einem Konjugatimpfstoff gegen Meningokokken der

Serogruppe C

e Fir Reise- oder Indikationsimpfungen existiert auch ein Polysaccharid-Impfstoff gegen
Meningokokken der Serogruppen A, C, W-135 und Y, welcher jedoch vor dem vollendeten
2. LJ keinen zuverlassigen Schutz bietet

Pneumokokken: ® Die Impfung im Kindesalter erfolgt mit einem Konjugatimpfstoff

e Ab dem 60. LJ ist die Impfung mit einem Polysaccharid-Impfstoff empfohlen
(Standardimpfung)

e Vor einer Milzentfernung sollte in jedem Alter eine Immunisierung gegen Pneumokokken
mit dem Polysaccharid-Impfstoff durchgefiihrt werden

Humane Papillomviren (HPV): e Empfohlen fiir alle M&dchen im Alter von 12-17 Jahren vor dem ersten
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Geschlechtsverkehr

e Verhindert eine Infektion mit humanen Papillomviren, welche einen
wesentlichen Faktor in der Atiologie des Zervixkarzinoms darstellen

e Die Vakzinierung erfolgt lediglich gegen die haufigsten Serotypen, sodass
die FriherkennungsmaBnahmen zum Gebarmutterhalskrebs weiterhin
durchgefiihrt werden sollten

FSME: ¢ Indikationsimpfung, d.h. geimpft werden sollten nur Personen, die in FSME-Risikogebieten Zecken
exponiert sind

Influenza: °® Eine Impfung fir Kinder mit chronischen Erkrankungen sollte jahrlich im Herbst erfolgen
(Indikationsimpfung)
e Ab dem 60. LJ zahlt die jahrliche Grippe-Impfung zu den empfohlenen Standardimpfungen

Tuberkulose (BCG): ¢ Die Impfung mit dem BCG-Impfstoff schitzt nicht vor der pulmonalen Tuberkulose,
sondern lediglich vor einer systemischen Infektion im Kindesalter
e In Deutschland ist eine Impfung mit diesem Impfstoff derzeit nicht empfohlen

Links: ¢ Impfempfehlungen der STIKO: http://www.rki.de/

Down-Syndrom

(Trisomie 21)

Epidemiologie: ¢ Haufigkeit: 1 pro 700 Neugeborene
e Die Haufigkeit des Down-Syndroms steigt mit dem Alter der Mutter an: 1:1000 bei 30
jahrigen Mittern, 1:100 bei 40 jahrigen Mittern

Atiologie: * In 95% der Félle liegt eine freie Trisomie 21 durch non-Disjunction in der elterlichen Mitose oder

Meiose

e In den Ubrigen Fallen liegen Robertson'sche Translokationen oder Fusionen z.B. der
Chromosomen 14 und 21 oder zweier Chromosomen 21 vor (familiar oder de novo). Deshalb
sollten bei Vorliegen eines Down-Syndroms die Karyotypen beider Eltern bestimmt werden, um
balancierte Translokationen feststellen zu kdnnen und damit Aussagen Uber das
Wiederholungsrisiko zu ermdglichen.

e Mosaike

Klinik: ® Flaches Gesicht, Sattelnase, mongoloide Lidachsen, Epikanthus (Lidfalte, in der Regel am inneren
Lidwinkel, bei gesunden Neugeborenen fast immer vorhanden), dysmorphe Ohrmuscheln, groBe
Zunge und dadurch bedingt haufig offenstehender Mund

e Auffdlligkeiten der Augen wie Katarakt, Strabismus, Nystagmus, Brushfield-Spots (weiBe Flecken)
auf der Iris, blockierte Tranenwege

e Vierfingerfurche, Einwartsbewegung der Kleinfinger (Klinodaktylie) Sandalenfurche (groBer Abstand
zwischen 1. und 2. Zehe)

e Muskelhypotonie, Plumper Gang, Hypermobilitdt der Gelenke

e Minderwuchs, Adipositas

e Verzogerte intellektuelle Entwicklung: Der durchschnittliche IQ liegt bei 50 mit starken
interindividuellen Schwankungen

e Herzfehler (in 30-40%), v.a. Septumdefekte

e Anomalien des Gastrointestinaltrakts (12%): Osopagotracheale Fisteln, Duodenalatresie oder
-stenose Pankreas anulare, Megakolon, Anusatresie

e Immunschwéache mit erhéhter Infektionsneigung

e Erhohte Rate an Leukdmien (v.a. akute Leukamien) und anderen Malignomen
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e Hypothyreose
e Atlanto-axiale Instabilitat
e Sterilitét bei Mannern, Frauen kdnnen Kinder gebaren

Diagnose:

Therapie: °

e Klinik
e Karyogramm

Bei Neugeborenen Screening auf assoziierte Organfehlbildungen
Behandlung der assoziierten Symptome

Psychosoziale Betreuung

Krankengymnastik aufgrund der Muskelhypotonie

Betreuung und genetische Beratung der Eltern

Weitere autosomale ¢ Trisomie 13 (Patau-Syndrom):

Trisomien:

o Haufigkeit 1:5000

o Mikrozephalie, Aplasie des Corpus callosum, Mikrophthalmus, Kolobome, LKG-Spalte,
Flexionskontrakturen der Finger, WiegenkufenfiiBe, Polydaktylie, Herz- und
Nierenfehlbildungen

o zu 80-90% letal im 1. LJ

e Trisomie 18 (Edwards-Syndrom):
o Haufigkeit 1:3000
o Mikrozephalie, Hypertelorismus (weiter Augenabstand), kleiner Mund,
Flexionskontrakturen der Finger, WiegenkufenfiiBe, KlumpfiiBe, Herz-, Nieren- und
ZNS-Fehlbildungen
o zu 90% letal im 1. LJ

Mikrodeletionssyndrome

Definition:

Fehlbildungs-Retardierungssyndrome mit kleinsten chromosomalen Deletionen

Numerische oder strukturelle chromosomale Aberrationen betreffen 0,6% aller Neugeborenen
Nachweisbar mittels FISH-Technik

"Contiguous gene syndromes" durch Fehlen einiger zufallig benachbarter Gene ohne
funktionellen Zusammenhang

Eine Chromosomenanalyse sollte durchgeflihrt werden wenn zwei der folgenden Kriterien
vorliegen: Entwicklungsriickstand, akrofaziale Dysmorphiezeichen, Fehlbildungen,
Hautleistenanomalien

Prader-Willi-Syndrom: ¢ Muskuldre Hypotonie und Trinkschwéche im Sauglingsalter, EBlust, Adipositas,

Kleinwuchs, Hypogenitalismus, mentale Retardierung, diskrete akrofaziale
Dysmorphie
e Genverlust auf dem paternalen Chromosom 15

Angelman-Syndrom: ¢ Ataxie, Lachanfélle, Anfallsleiden, fehlende Sprachentwicklung, stark ausgepragte

mentale Retardierung
e Der gleiche Genverlust wie beim Prader-Willi-Syndrom auf dem maternalen
Chromosom 15 (Genomic imprinting)

Williams-Beuren-Syndrom: ¢ Elfen- oder Faungesicht mit betonter Stirn, Hypertelorismus, vollen,

hdngenden Wangen, kurzer Nase, langem Philtrum, wulstigen Lippen, oft
Strabismus und Irisdysplasie
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e AuBerdem Zahnanomalien, rauhe Stimme, kardiale Fehlbildungen,
Kleinwuchs, mittelgradige mentale Retardierung, aufdringliches Wesen

Di George-Syndrom: ¢ Hypoparathyreoidismus, Thymusaplasie, Herzfehler, Aortenbogenanomalien, faziale
Dysmorphie, Gaumenspalte, Lernschwierigkeiten
e CATCH 22: Cardiac defects, abnormal facies, thymic Hypoplasie, cleft palate,
Hypocalcaemia, 22q11-Deletion

Smith-Magenis-Syndrom: ¢ Kraniofaziale Anomalien, Brachydaktylie, Verhaltensstérungen mit
Selbstverletzungen, Schlafstérungen, Bewegungsstereotypien,
Sprachstérungen, mentale Retardierung

Miller-Dieker-Syndrom: ¢ Lissenzephalie (Agyrie bzw. Pachygyrie), mentale Retardierung

Rubinstein-Taybi-Syndrom: e Breiter Daumen, breite 1. Zehe, faziale Dysmorphie, Kleinwuchs, mentale
Retardierung

Fehlbildungs-Retardierungssyndrome ohne Nachweis chromosomaler Aberrationen:

Cornelia-de Lange- ¢ Faziale Hypertrichosis, langes Philtrum, schmale Lippen, abwarts gerichtete

Syndrom: Mundwinkel, breiter Nasenriicken, antevertierte Nasenldcher, Mikrognathie,
Minderwuchs, schlechtes Gedeihen, Extremitatenanomalien, mentale Retardierung,
autistisches Verhaltensprofil

Noonan-Syndrom: ¢ Turner-Stigmata, Kleinwuchs, Herzfehler, Hypogenitalismus, mentale Retardierung

Beckwith-Wiedemann- ¢ Hypoglykamien, Tumorbildung, Exomphalos (Nabelschnurbruch), Makroglossie,

Syndrom: gesteigertes Wachstum, rundes bis ovales Gesicht, prominente Wangen, dicke
Oberlider, hervortretende Nasolabialfalten, Naevus flammeus im
Stirn-Nasen-Bereich

Angelman-Syndrom

Atiologie: ¢ Mikrodeletionssyndrom das den Abschnitt 15q11-13 betrifft

Das Angelman-Syndrom tritt auf, wenn die Deletion auf dem maternalen Chromosom 15 liegt
Liegt die Deletion auf dem paternalen Chromosom 15 tritt ein Prader-Willi-Syndrom auf
(Genomic imprinting, s.u.)

H&aufigkeit: ¢ 1:10 000

Symptomatik: ¢ Mikrozephalus, Prognathie, hervorstehende Zunge, breite Mundspalte, verminderte

Pigmentierung von Choroidea, Iris, Haut und Haaren, weiter Zahnabstand

e Lachanfalle, schweres Anfallsleiden, fehlende Sprachentwicklung, mentale Retardierung ist
starker ausgepragt als beim Prader-Willi-Syndrom, Ataxie mit ruckartigen Armbewegungen,
Hypotonie, Hyperreflexie, charakteristische Armhaltung mit gebeugtem Handgelenk und
Ellenbogen

e Von Angelman (1965) wurden die Kinder als "puppet children" bezeichnet, weshalb die
Erkrankung fir kurze Zeit auch "Happy puppet Syndrom" genannt wurde

Diagnose: ¢ FISH bzw. molekulare Diagnostik
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e Charakteristische EEG-Verénderungen
e Milde kortikale Atrophie in CT oder MRT

Genomic imprinting: ® Vermutlich verursacht durch eine unterschiedliche DNA-methylierung der maternalen
(bei AS und PWS methyliert) und der paternalen (nicht methyliert) Chromosomen.

e Diese Pragung ist nicht nur in der Embryonalentwicklung von Bedeutung sondern auch
daruber hinaus.

e Genomic Imprinting spielt auch eine Rolle bei der Entstehung kindlicher Tumoren.

e Beim Prader-Willi-Syndrom in 1-2% sowie beim Angelman-Syndrom in 30-40% der
Félle werden genetische Mutationen in der Imprinting-Steuerung als &dtiologisch
ursachlich angesehen. Ferner kann es zu uniparentalen Disomien kommen, d.h. beide
Chromosomen 15 stammen von der Mutter bzw. dem Vater (2% beim AS, 20% beim
PWS). Des weiteren kann das dem Imprinting unterliegende Effektorgen mutiert sein:
bei 20-30% der Angelman-Patienten liegen Mutationen im UBE3A-Gen zugrunde,
dessen Produkt vor allem im Gehirn und Kleinhirn am Abbau von Proteinen beteiligt ist
(Wiederholungsrisiko fiir weitere Kinder bei Vorliegen dieser Mutation bei der Mutter
des Patienten 50% da quasi autosomal dominanter Erbgang).

Links: ¢ OMIM-Datenbank (Online mendelian inheritance in men): http://www.ncbi.nlm.nih.gov/Omim/
e Angelman-Selbsthilfegruppe: http://www.angelman.de/

Adrenogenitales Syndrom

Epidemiologie: ¢ Inzidenz des 21-Hydroxylasedefekts: 1:12 000

Atiologie: ¢ Autosomal-rezessiv vererbte Stérungen der Cortisol- und Aldosteronbiosynthese, meist durch

Defekte der 21-Hydroxylase

e Die verminderte Rickkopplung durch die fehlende Cortisolsynthese fiihrt zur Ausschiittung von
ACTH

e Dies bewirkt eine vermehrte Produktion von Androgenen und Desoxykortikosteron bei
vermindertem Cortisol und Aldosteronspiegel

e Die folgende Darstellung ist stark vereinfacht und dient nur der Veranschaulichung. Es sind nicht
alle Stoffwechselprodukte und Enzyme dargestellt

Klinik: e Bei weiblichen Neugeborenen holesterin
kommt es zu einer Virilisierung des

auBeren Genitales durch die *
erhéhten Testosteronspiegel. Das

e = -
innere Genitale ist weiblich Progesteron L g~ Testosteron

e Mannliche Neugeborene ohne

Salzverlustsyndrom sind in der
beta-Hydroxylase

e Eine eventuell Auftretende
Salzverlustkrise bei fehlender
Synthese von Aldosteron tritt in der __
2.-3. Lebenswoche auf mit
Trinkschwache, Erbrechen,
Hyponatriamie, Hyperkalidmie, *

Exsikkose, Azidose und Apathie ———
¢ Bei nicht behandelten Kindern

beiderlei Geschlechts kommt es zu

einer Pseudopubertas praecox
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Diagnose: ¢ Die Steroide vor dem Enzymdefekt sind erhdht, diejenigen nach dem Enzymdefekt sind

erniedrigt

e Ein AGS bei 21-Hydroxylasedefekt wird durch Erhohung von 17-Hydroxy-Progesteron
nachgewiesen. Dieser Test ist in einigen Bundeslandern im Neugeborenenscreening integriert

e Hyponatridmie, Hyperkalidmie und metabolische Azidose treten v.a. bei einem
Salzverlustsyndrom auf

e Hyperplasie der Nebennierenrinde in der Sonographie

e Molekulargenetische Untersuchung

Therapie: ¢ Dauersubstitution von Glukokortikoiden (Hydrocortison) und evtl. Mineralokortikoiden
(9-alpha-Fluorkortison)
e Bei StreBsituationen mufB die Hydrocortison-Dosis entsprechend erhoht werden
e Plastisch-chirurgische Korrektur des auBeren Genitales um den 1. Geburtstag
e Die Prognose ist bei entsprechender Therapie ausgezeichnet
e Bei pranataler Diagnose ist bereits intrauterin eine Therapie mit Dexamethason angezeigt um
eine Virilisierung des Genitales zu verhindern

Galaktosamie

Einteilung: ® Der Abbau von Galaktose wird durch Defekte in drei verschiedenen Enzymen verursacht:
o Galaktokinase
o Galaktose-1-Phosphat-Uridyltransferase
o UDP-Galaktose-4-Epimerase

e Alle drei Defekte werden autosomal-rezessiv vererbt

e Da beim Neugeborenenscreening Galaktose und Galaktose-1-Phosphat bestimmt werden,
kénnen alle drei Defekte diagnostiziert werden. Voraussetzung ist, daB mit der Milchflitterung
begonnen wurde

Galaktoseabbau:

e - e - R o
L Galaktose 2 gd-Galaktose-1-P_gn g UDP-Galaktose 2 UDP-Glukose_

| Galaktokinase ¥ Galaktose-1-P- Y UDP-Galaktose-Y  UDP-Glukose-
Uridyltransferase 4-Epimerase Pyrophosphorylase

Galaktokinasemangel Galaktose-1-Phosphat- UDP-Galaktose-4-
Uridyltransferasemangel Epimerasemangel
(klassische Galaktosdamie)

Haufigkeit 1:40 000 - 1:100 000 1:40 000 Sehr selten

Pathophysiologie || Aus nicht abgebauter Galaktose-1-Phosphat kann UDP-Galaktose kann nicht zu
Galaktose wird der nicht zu UDP-Galaktose UDP-Glukose umgewandelt
Alkohol Galaktitol konjugiert werden, wodurch die || werden

gebildet. Galaktose und Umwandlung in UDP-Glukose
Galaktitol sammeln sich nicht méglich ist.

an Galaktose-1-Phosphat sammelt
sich an
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Klinik Kataraktbildung nach Nach wenigen Lebenstagen Viele Patienten bleiben
3-5 Lebenswochen, Trinkunlust, Erbrechen, asymptomatisch. Einige
teilweise reversibel Hypoglykamien, Krampfanfalle, entwickeln jedoch einen

Lethargie, Koma, schweren Verlauf mit
Nierenschaden mit Ausbildung Symptomen wie beim
eines Fanconi-Syndroms, Galaktose-1-Phosphat
Leberfunktionsstérung mit Uridyltransferasemangel
Gerinnungsstoérung, Ikterus,

Hepatosplenomegalie. Im

weiteren Verlauf

Gedeihstoérung, Erbrechen,

Hepatomegalie, Katarakt,

mentale Retardierung,

Leberzirrhose,

hypergonadotroper

Hypogonadismus

Diagnose Erhohter Erhdhte Galaktose und Erhdhte Galaktose und
Galaktosespiegel im Galaktose-1-Phosphatspiegel Galaktose-1-Phosphatspiegel
Blut, erhéhte Galaktose im Blut, erhdhte Galaktose im im Blut, Nachweis des
und Galaktokinase im Urin, Nachweis des Enzymdefekts
Urin, Nachweis des Enzymdefekts
Enzymdefekts

Therapie Laktose- und galaktosefreie Ernahrung: Verzicht auf Milch Bei schwerem Verlauf
und Milchprodukte. Auf ausreichende Kalziumzufuhr achten Galaktosearme Diat

Lysosomale Speicherkrankheiten

Allgemeines:

Mukopolysaccharidosen: °

Erblich bedingte Defekte in lysosomalen Enzymen flihren zur Anhaufung von nicht
abgebauten Stoffwechselprodukten in den Lysosomen

Betroffen sind vor allem Leber, Milz, Nervensystem, Haut, Knorpel und Knochen

Die Mukopolysaccharidose Typ II (M. Hunter) und der M. Fabry werden X-chromosomal, alle
anderen autosomal rezessiv vererbt

Die Symptomatik ist immer langsam fortschreitend ohne akute metabolische Entgleisungen
Die meisten Formen sind durch eine progrediente neurologische Symptomatik, vergréberte
Gesichtszlige, Skelett- und Hautveranderungen gekennzeichnet

Die Diagnose erfolgt anhand der Klinik, der Histologie, gegebenenfalls von
Organuntersuchungen (Sono, EKG, NMR), der Ausscheidung von Speicherprodukten im Urin,
Enzymaktivitatsbestimmungen

Defekte im Abbau von Glykosaminoglykanen welche als Teile der Proteoglykane

die Grundsubstanz der extrazelluldren Matrix bilden

e Skelettdeformitaten, typische Fazies (Wasserspeier), Dysostosis multiplex,
Gelenkkontrakturen, Hepatosplenomegalie, Hornhauttriibungen, Taubheit,
Intelligenzminderung (auBer bei Typ IV und Typ VI)

e MPS Typ I: M. Hurler

e MPS Typ II: M. Hunter

Sphingolipidosen: ® Abbaustérungen von Membranlipiden vor allem im Zentralnervensystem

Lipidspeicherkrankheiten:

e Klinik: Progrediente psychomotorische Retardierung, Epilepsien, Ataxie, Spastik,
Hepatosplenomegalie

e 7z.B. M. Fabry, M. Farber, M. Tay-Sachs (GM2-Gangliosidose), M.Gaucher, M.
Niemann-Pick Typ I, metachromatische Leukodystrophie

e z.B. M. Niemann-Pick Typ II, Zeroid-Lipofuszinosen
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Lysosomale Transportdefekte: ® Zystinose: Ein Transportdefekt fiir Zystin fihrt zur tubuldren Nephropathie

mit Entwicklung eines Fancony-Syndroms. Es kommt zu Rachitis und
Minderwuchs, Nierenversagen, Hepatosplenomegalie, Myopathie,
endokrinen Stérungen und einer Photophobie durch Zystinkristalle in der
Cornea. Die Behandlung erfolgt mit Cysteamin und symptomatisch

e Methylmalonazidurie und Homozystinurie (ein Defekt)

e M. Pompe (Glykogenose Typ II)

Glykogenosen

Allgemeines: b

Glykogenose Typ I
(M. v. Gierke):

Speicherkrankheiten mit Anhdufung von Glykogen in Leber und Muskulatur

Stoérungen im Glukosestoffwechsel

Die Inzidenz aller Typen zusammen betragt 1:25 000. Am haufigsten sind die Typen Ia
und VI

Fast alle werden autosomal rezessiv vererbt

Die Diagnose erfolgt durch die quantitative Bestimmung und die histologische Beurteilung
des Glykogens in der Leber oder im Muskel sowie durch Enzymaktivitatsbestimmungen
und molekulargenetisch

Glykogenose TypII °

(M. Pompe):

Glykogenose Typ III °

(M. Cori):

Defekt der Glukose-6-Phosphatase fiihrt dazu, daB keine Glukose aus Glykogen oder
durch Glukoneogenese aus Fruktose, Glycerin oder Galaktose freigesetzt werden
kann

Daraus resultieren rezidivierende Hypoglykdmien mit Krampfanfallen, eine
Hepatomegalie, Wachstumsriickstand und ein puppendhnliches Aussehen. AuBerdem
existieren manchmal eine Blutungsneigung und eine VergréBerung der Nieren. Bei
den Unterformen 1b und 1c entwickelt sich auBerdem eine Infektneigung aufgrund
einer Neutropenie und Leukozytenfunktionsstérung

Im Labor fallen Hypoglykamien, sowie eine Laktatazidose, Hypertriglyceridamie,
Hyperurikdmie und leichte Transaminasenerhéhung auf

Glukagongabe fuhrt nicht zu einem Anstieg der Blutglukose sondern nur zu einem
Anstieg des Laktats

Therapie: Haufige oder kontinuierliche Glukosezufuhr zur Vermeidung von
Hypoglykdamien. Nachts kann die Gabe durch Sondierung erfolgen oder durch orale
Einnahme von ungekochter Maisstarke, aus der Glukose langsam freigesetzt wird.
Vermeidung von Laktose, Saccharose und Fruktose

Intralysosomale Speicherung von Glykogen durch Mangel an alpha-1,4-Glukosidase
Infantile Form: Trinkschwache, muskuldre Hypotonie (floppy infant),
Wachstumsverzdgerung, hypertrophe Kardiomyopathie

Juvenile und adulte Form: Auf Skelettmuskulatur begrenzt

Eine Enzymersatztherapie ist teilweise mdglich

Die Prognose der infantilen Form ist schlecht, die der juvenilen und adulten Form
wird durch die Beteiligung der Atemmuskulatur bestimmt

Defekt der Amylo-1,6-Glukosidase

Klinik: Hepatomegalie, Hypoglykdmie, Hyperlipiddamie, Transaminasenerhdhung. Die
symptomatik ist jedoch weniger stark ausgepragt als bei der Glykogenose Typ I, es
kénnen jedoch zusatzlich eine Kardiomyopathie, Muskelschwdche und
Muskelschwund auftreten

Therapie wie bei Glykogenose Typ I, bei Muskelbeteiligung proteinreiche und
fettarme Ernahrung

Die Prognose wird durch die Muskelbeteiligung bestimmt
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Glykogenose Typ IV ® Defekt der Amylo-1,4-1,6-Transglukosidase (branching enzyme)
(M. Andersen): e Progredient verlaufende Leberzirrhose mit schlechter Prognose

e Eine Muskelbeteiligung ist mdglich
e Therapeutisch sollte friihzeitig eine Lebertransplantation erfolgen

Glykogenose Typ V e Defekt der Muskelphosphorylase
(M. McArdle): e Muskelschwéche und Muskelkrampfe nach kurzer intensiver Belastung. Besserung

der Symptomatik unmittelbar nach kurzer intensiver Anstrengung. Bei Erwachsenen
Myoglobinurie

e Diagnose: Fehlender Anstieg des Laktats nach Belastung. Erhéhung von CK und LDH.
Enzymaktivitatsbestimmung und Mutationsanalyse

Glykogenose Typ VI ¢ Defekt der Leberphosphorylase

(M. Hers):

e Klinik: Milder Verlauf mit Hepatomegalie und Hypoglykdmien

Glykogenose Typ VII ¢ Defekt der Phosphofruktokinase

(M. Tauri)

. e Symptomatik wie Glykogenose Typ V: Belastungsintoleranz zum Teil mit Ubelkeit

und Erbrechen. AuBerdem besteht eine kompensierte hamolytische Anamie

Glykogenose Typ 0: ¢ Ein Glykogensynthetase-Mangel fuhrt dazu daB zuwenig Glykogen synthetisiert wird

e Hypoglykdamien die nicht auf Glukagon ansprechen

Phenylketonurie (PKU)

Epidemiologie: ¢ Inzidenz 1:6600

Pathophysiologie: ¢ Ein Defekt der Phenylalaninhydroxylase fihrt dazu, daB Phenylalanin nicht mehr

Klinik: °

Diagnose:

Therapie:

abgebaut werden kann
e Es enstehen eine Reihe von alternativen Abbauprodukten wie z.B. Phenylessigsdure

Im Sauglingsalter kommt es zu einer epileptischen Enzephalopathie, Mikrozephalie,
extrapyramidalen Symptomen und psychotischen Stérungen mit Hyperaktivitat, Destruktivitdt und
Autoagressionen

Die geistige Entwicklung ist schwer gestért

An der Haut entwickeln sich stark juckende Ekzeme sowie eine Pigmentarmut der Haut und der
Haare

Im Erwachsenenalter kann es zu Léhmungen und Pyramidenbahnldsionen kommen

e Die Diagnose erfolgt meist im Neugeborenenscreening
e Im Serum ist Phenylalanin erhéht und Tyrosin erniedrigt
Differentialdiagnostisch miissen Defekte der Tetrahydrobiopterin-Synthese abgegrenzt werden

Phenylalaninarme Diat
e Darunter ist die Prognose sehr gut
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Fruktoseintoleranz

Epidemiologie: ¢ Inzidenz 1:20 000

Pathophysiologie: ® Ein Defekt der Fruktose-1-Phosphat Aldolase B fiihrt zur Akkumulation von
Fruktose-1-Phosphat

Klinik: e Die Aufnahme von Fruktose fiihrt zu Hypoglykémien mit Ubelkeit, Erbrechen, Blasse, Schwitzen,
Zittern, Lethargie und Krampfanféllen sowie gastrointestinalen Beschwerden
e Im Verlauf kommt es zu Gedeihstérungen, Leberfunktionsstérungen mit Hepatosplenomegalie,
Ikterus, Gerinnungsstérungen, Odemen und Aszites, sowie zu einem Fanconi-Syndrom

Diagnose: ¢ Besserung der Symptomatik auf fruktosefreie Erndhrung
e Fruktosetoleranztest: Auf Gabe von Fruktose i.v. Fallen Glukose und Phosphat im Blut rasch ab,
wahrend Harnsaure und Magnesium ansteigen
e Messung der Enzymaktivitat
e Molekulargenetische Diagnostik

Therapie: ¢ Fruktose-, Saccharose- und Sorbitfreie Erndhrung
e Darunter ist die Progose relativ gut

Fruktose-1,6- e Ein Defekt dieses Schllisselenzyms der Glukoneogenese verursacht
Diphosphatasemangel:  Nichternhypoglykdmien mit Laktatazidose und dadurch Krampfe, muskulare
Hypotonie und Koma. Durch eine Leberverfettung kommt es zur Hepatomegalie
e Diagnose: Fruktosebelastung fiihrt zu Abfall des Blutzuckers und Anstieg des
Laktats; Nachweis des Enzymdefekts
e Therapie: Fruktosefreie Erndhrung, Vermeiden von Fastenzeiten

Hamophilie

Epidemiologie: ¢ Prévalenz 1:10 000
e Verhaltniss Hdmophilie A zu Hdmophilie B 5:1

Atiologie: ¢ Hamophilie A: Fehlen des Gerinnungsfaktors VIII
e Hamophilie B: Fehlen des Gerinnungsfaktors IX
e Beide Formen werden X-chromosomal rezessiv vererbt und treten somit fast ausschlieBlich bei
Mannern auf
e Je nach Aktivitat der Gerinnungsfaktoren gibt es verschiedene Schweregrade: Subhamophilie,
leichte Hamophilie, mittelschwere Hdmophilie und schwere Hamophilie

Klinik: e Flachige Hautblutungen

Muskel- und Weichgewebsblutungen

Gelenkblutungen mit der Gefahr von Gelenkdeformitaten

Intrakranielle Blutungen

Bei leichtem Verlauf fallen die Betroffenen evtl. nur bei Operationen wie z.B. Zahnextraktionen auf

Diagnose: ¢ Viele Patienten werden bereits aufgrund einer positiven Familienanamnese diagnostiziert
e Gerinnungsparameter: normale Blutungszeit (im Gegensatz zum von Willebrand-Jiirgens
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Therapie:

Syndrom), verlangerte PTT, normaler Quick-Wert
e Bestimmung der Faktoren-Aktivitat

e Substitution der Gerinnungsfaktoren: Substitution nach Bedarf bei leichter Hamophilie,
Dauersubstitution bei schwerer Hamophilie

e Die Gefahr einer Infektion mit HCV oder HIV besteht bei den heute verwendeten
virusinaktivierten oder rekombinanten Praparaten nicht mehr

e Keine Gerinnungshemmenden Medikamente (Aspirin!), keine i.m.-Injektionen

e Es besteht die Gefahr der Ausbildung von Antikérpern gegen die substituierten
Gerinnungsfaktoren und somit der Ausbildung einer Hemmkd&rperhamophilie. Therapie:
Hochdosierte Faktorengabe um eine Immuntoleranz auszuldsen

Tonsillitis

Allgemeines: * Uber 70% der Tonsillitiden sind viral bedingt

e 15-20% der Pharyngitiden/Tonsillitiden werden durch beta-hamolysierende Streptokokken
der Gruppe A (Streptococcus pyogenes) verursacht

e Andere bakterielle Erreger sind Streptokokken der Gruppen C und G oder Arcanobacterium
haemolyticum

Die folgenden Erlduterungen beziehen sich auf eine Pharyngitis/Tonsillitis durch Streptokokken der Gruppe A:

Klinik: e

Diagnose:

Tritt haufig im Spatwinter oder Frihling auf mit Fieber, Hals- und Kopf- und Gliederschmerzen,

Ubelkeit und Erbrechen sowie allgemeinem Krankheitsgefiihl

Pharynx, Gaumen und Tonsillen sind gerétet, die Tonsillen sind vergréBert und mit flachenhaften

Exsudaten oder weiBlichen Stippchen belegt

Petechien am Gaumen, Erdbeerzunge

Cervikale Lymphadenopathie

- Von Scharlach spricht man, wenn bei einer Infektion mit A-Streptokokken zusatzlich ein
feinfleckiges, diffuses, samtartiges, rotliches Exanthem auftritt. Dieses beginnt am Gesicht

und breitet sich von dort aus. Das Munddreieck bleibt ausgespart, die Beugeseiten der Extremitaten

sind besonders betroffen

Das Scharlachexanthem halt circa 2 Tage an, eine Woche spater kommt es zu einer Abschuppung

der Haut die ebenfalls im Gesicht beginnt

Das Scharlachexanthem ist durch ein Exotoxin verursacht, das nicht alle A-Streptokokken bilden

kénnen

e Erregernachweis durch die Kultur
e Streptokokken-Schnelltest (Sensitivitat nur 70-85%)

DD: e Diphterie
e Epiglottitis
e Mononukleose
e Angina Plaut-Vincenti: Durch Fusobakterium Plaut-Vincenti und Borrelia Vincenti verursacht. Meist
einseitig, schmierig, grau-weiBe, abwischbare Belage, Lymphadenitis
e Candida-Infektion (Soor)
e Herpangina: Durch Coxsackie A Viren verursacht. Fieber, linsengroBe Blaschen und Ulzera
e Gonorrhoe
e Abgrenzung von Scharlach gegenliber Kawasaki-Syndrom und Masern

Therapie:

° IHPF Zur Verhinderung des Rheumatischen Fiebers und eitriger Komplikationen muB eine
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antibiotische Therapie mit oralem Penicillin V (z.B. Isocillin) fiir 10 Tage erfolgen (Patient sollte
nach 24-48h beschwerdefrei sein)

e Antipyretikum/Analgetikum (Paracetamol)

e Eventuell Eradizierung des Erregers in einer Familie mit "Ping-Pong" Effekt

e Tonsillektomien sind umstritten (Padiater lehnen sie eher ab, HNO-Arzte fiihren sie ab und zu
durch)

Komplikationen:

e Nicht eitrige Komplikationen:
o Rheumatisches Fieber
o Akute Glomerulonephritis
o Reaktive Arthritis
o Streptokokken-toxisches Schock-Syndrom

e FEitrige Komplikationen:
o Retropharyngealabszess
o Peritonsillarabszess
o Cervicale Adenitis
o QOtitis media, Sinusitis, Mastoiditis
o Bakteriamie

Rheumatisches Fieber

Epidemiologie:

e In den Industrienationen ist das Rheumatische Fieber mittlerweile selten, in den
Entwicklungsldndern jedoch immer noch sehr haufig
e Erkrankungsgipfel: 5-15 Jahre

Atiologie und - e Streptokokkenfolgekrankheit nach Infektion mit beta-héamolysierenden Streptokokken

Pathogenese:

Kiinik: [I3] °

der Gruppe A (Streptococcus pyogenes), meist im Rahmen einer Tonsillitis oder
Pharyngitis. Andere Erkrankungen durch A-Streptokokken: Scharlach, Erysipel,
Impetigo contagiosa, Sepsis

e Es handelt sich um eine infektinduzierte Autoimmunreaktion: Kreuzreaktion der
Antikérper gegen das M-Protein der Streptokokken mit dem Tropomyosin und Myosin
des Herzens bzw. Antigenen des Nucleus caudatus und Nucleus subthalamicus

e Eine bakterielle Infektion liegt zum Zeitpunkt des Auftretens des Rheumatischen
Fiebers nicht mehr vor

e Eine Glomerulonephritis kann ebenfalls als Streptokokkenfolgekrankheit auftreten,
wird jedoch nicht zum Komplex des rheumatischen Fiebers gerechnet

Auftreten 10-20 Tage nach einer Erkrankung durch Streptokokken der Gruppe A

Fieber, Kopf- und Bauchschmerzen, Schwitzen, Bldasse, Mldigkeit, cervikale
LymphknotenvergréBerung

Polyarthritis: Wechselnder Befall der groBen Gelenke mit Uberwdrmung, Schwellung und
Schmerzhaftigkeit

Haut: Erythema anulare marginatum (stammbetonte polyzyklische, teils ringférmige
Erytheme), subkutane Knétchen und ein Erythema nodosum

Endo-, Myo- und Perikarditis: Die Endokarditis verrucosa fiuhrt haufig zu
Klappeninsuffizienzen mit entsprechendem Herzgerdusch (i.d.R. sind Aorten- u./o.
Mitralklappe befallen) , prakordiale Schmerzen und Perikardreiben bei Perikarditis,
Extrasystolen und Herzinsuffizienzzeichen bei schwerer Myokarditis (sehr selten)
Pleuritis

Chorea minor (Sydenham): Tritt erst in groBerem Abstand zum Streptokokkeninfekt auf.
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Unkontrollierte Bewegungen der Hande, Ungeschicklichkeit, Midigkeit, Muskelhypotonie,
Unruhe, Sprach- und Schluckstérungen

Diagnose: ¢ Jones Kriterien: Die Diagnose eines Rheumatischen Fiebers ist wahrscheinlich wenn ein
vorangegangener Streptokokkeninfekt nachgewiesen ist und entweder zwei Hauptkriterien oder
ein Haupt- und zwei Nebenkriterien erfillt sind
IHF\? Hauptkriterien:

n Karditis

Wandernde Polyarthritis

Chorea minor

Subkutane Kndtchen

Erythema anulare marginatum

o Nebenkriterien
= Fieber
= Arthralgien
m Erhoéhte BSG u./o. CRP
= Verlangerte PQ- oder PR-Zeit

e BSG und CrP sind fast immer erhoht, evtl. Anamie

e Evtl. Streptokokkennachweis im Rachenabstrich durch Kultur oder Antigen-Schnelltest

e Antikdrpernachweis: Antistreptolysin O (ASO- oder ASL-Titer), Anti-Desoxyribonukleotidase B
(anti-DNAse B- oder ADB-Titer), Antistreptokokken-Hyaluronidase oder Antistreptodornase

e Herzecho, EKG

Therapie: ¢ Penicillin oder Erythromycin Uber 10 Tage
e ASS 100mg/kg KG/d in 3 ED (Cave: Reye-Syndrom)
e Bei rheumatischer Karditis Kortikosteroide tUber 4-6 Wochen
e Tonsillektomie im freien Intervall, evtl. Zahnsanierung
e Penicillinprophylaxe tiber mindestens 10 Jahre, maximal bis zum 25. L], danach gezielte
Prophylaxe z.B. vor operativen Eingriffen

Prognose: ¢ Schlauer Spruch: "Das rheumatische Fieber beleckt die Gelenke und beiBt das Herz". Bedeutet:
Entscheidend ist die Herzbeteiligung
e Die Rezidivrate ist ohne Penicillinprophylaxe relativ hoch

Keuchhusten

(Pertussis)

Allgemeines: ¢ Die Erkrankung wird meist durch Bordetella pertussis verursacht das eine Vielzahl an
Virulenzfaktoren besitzt
¢ Die Ubertragung erfolgt durch Trépfcheninfektion

Klinik: - e Es erkranken vor allem nichtimmune Sauglinge
e Die Erkrankung IaBt sich in 3 Stadien einteilen:
o Stadium catarrhale: Nach 7-14 Tagen Inkubationszeit zeigt sich eine Infektion der oberen
Luftwege ohne Fieber. Die Ansteckungsgefahr ist in diesem Stadium am gréBten. Dauer 1-2
Wochen
o Stadium convulsivum: Starker Husten (Stakkatohusten) mit inspiratorischem Ziehen, evtl.
Zyanose und haufig terminalem Erbrechen. Fieber fehlt weiterhin. Dauer 4-6 Wochen
o Stadium decrementi: Abklingen der Hustenanfélle Gber mehrere Wochen

e Sduglinge haben statt Hustenanfallen haufig Apnoeanfalle (=> Monitorkontrolle)
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Diagnose:

DD:

Therapie:

e Als Komplikationen kann es zu einer Pneumonie, zur Otitis media durch sekundare Infektion,
oder zu einer hypoxisch bedingten Enzephalopathie mit Krampfen kommen. AuBerdem
kénnen subkonjunktivale Blutungen auftreten

Erregernachweis durch Kultur oder PCR
Die Serologie ist im frilhen Stadium convulsivum noch negativ
Ausgepragte Lymphozytose

RSV-Infektion

Influenza

Chlamydien- oder Mykoplasmenpneumonie
Fremdkdrperaspiration

Erythromycin. Die Antibiotikatherapie beendet vor allem die Kontagiositat des Patienten, die
Klinik wird nur bei Gabe in einem sehr friihen Stadium glinstig beeinfluBt

Prophylaxe bei Kontaktpersonen durch ein Makrolid

Evtl. Salbutamol oder Kortikosteroide bei schwerem Verlauf

Am wichtigsten ist die Prophylaxe durch Impfung

Pfeiffersches Drusenfieber

(Infektiése Mononukleose)

Allgemeines: ® Die infektidse Mononukleose wird durch das Ebstein-Barr-Virus (EBV) verursacht, welches zur

Klinik: [[I23)

Diagnose:

Gruppe der Herpesviren gehort

e Die Erkrankung tritt nur einmal im Leben auf, der Durchseuchungsgrad bei Erwachsenen liegt
bei fast 100%

e Bei kleinen Kindern kann die Erkrankung haufig unerkannt als fieberhafter Infekt oder véllig
inapparent verlaufen, in den Industrielandern tritt sie jedoch haufig erst bei Jugendlichen auf
(Kissing disease)

¢ Die Ubertragung erfolgt tiber den Speichel, die Inkubationszeit betrégt 10-50 Tage

e Das EBV Virus befédllt B-Lymphozyten und kann diese nach einer lytischen Phase in der
infektidses Virus produziert wird im Rahmen einer latenten Infektion immortalisieren. Es
entstehen also lymphoblastoide Zellen die sich unbegrenzt teilen und vermehren kénnen

e Gegen diese transformierten B-Zellen bildet der Kérper zytotoxische T-Zellen welche im
Blutbild als "lymphatische Reizformen", "Pfeiffer-Zellen" oder "Virozyten" auffallen

e Das EB-Virus persistiert lebenslang in ruhenden B-Zellen im Knochennmark. Unter
Immunsuppression kann eine Proliferation dieser Zellen zu lymphoproliferativen Erkrankungen
und B-Zell Lymphomen flihren. Wahrscheinlich ist auch das Risiko fiir T-Zell Lymphome erhéht

e Re- oder intermittierendes Fieber

e Generalisierte Lymphknotenschwellung besonders ausgepragt am Hals (Stiernacken)

e Tonsillopharyngitis mit Fibrinbelagen

e Splenomegalie

e Selten treten eine Hepatitis und fllichtige morbilliforme Exantheme auf

e Komplikationen: Meningoenzephalitis, Zerebellitis, Paresen, Psychosen, Myo- und Perikarditis,
interstitielle Pneumonie, Vaskulitis, interstitielle Nephritis, Glomerulonephritis, Leberversagen,
Milzruptur, Pankreatitis, hamolytische und aplastische Anamie, u.v.a

e Sehr selten treten schwere Verldufe wie eine "akute fatale Mononukleose" oder eine
"chronisch-aktive EBV-Infektion" mit hoher Letalitat auf

Klinisch
Lymphozytose mit lymphatischen Reizformen (s.0.)
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e Serologisch kénnen Anti-VCA-Ak (Viruskapsidantigen), Anti-EA-Ak (Early-Antigen) und
Anti-EBNA-Ak (Epstein-Barr-Nuclear-Antigen) bestimmt werden. Bei einer akuten infektiésen
Mononukleose sind anti-VCA-IgM positiv und Anti-EBNA negativ. Anti-VCA-IgG und Anti-EA
kdnnen positiv oder negativ sein. Bei durchgemachter Infektion sind anti-VCA-IgG und
anti-EBNA positiv, anti-VCA-IgM und Anti-EA negativ

e Bei Immunsuppression evtl. PCR

Therapie: ® Symptomatisch: Bettruhe, Antiphlogistika
e Bei Komplikationen evtl. Kortikosteroide
e Eine Isolierung der Patienten ist nicht notwendig
° - Werden Patienten mit einer EBV-Infektion mit Ampicillin behandelt tritt fast immer ein
ausgepragtes makulopapuldses Exanthem auf

Akute Otitis media

Erreger: [Llls5} e Viren: Rhino-, RS-, Parainfluenza-, Influenza-, Adenoviren
e Bakterien: Pneumokokken, Haemophilus influenzae, Moraxella catarrhalis, Streptokokken,
Staphylokokken
e Bei chronischer Otitis media: P. aeruginosa, S. aureus, Proteus, Enterobakterien

Klinik: ® Ohrenschmerzen (bei sehr kleinen Kindern: Greifen ans Ohr, Unruhe, Schreien)
e Fieber, Schnupfen, Otorrhoe
e Eine spontane Perforation (nur bei bakterieller Otitis media) fihrt i.d.R. zu einer Linderung der
Schmerzen

Diagnose: ¢ Klinik: Tragusdruckschmerz, R6tung, vermehrte GeféaBinjektion, Tribung, Vorwélbung des
Trommelfells, fehlender Lichtreflex
e Bei viraler Otitis media sind meist beide Trommelfelle betroffen, einseitiger Befall spricht fiir eine
bakterielle Genese
e Bei chronischer Otitis media sieht man eventuell einen Flissigkeitsspiegel sowie ein retrahiertes
Trommelfell

Therapie: ¢ Analgetika, Antiphlogistika (Paracetamol), abschwellende Nasentropfen um die Tubenbeliiftung
zu verbessern (Otriven)

e Die antibiotische Therapie ist umstritten, da viele Otitiden viral bedingt sind. Indiziert ist sie bei
eitriger Sekretion, einseitigem Befall (eher bakteriell bedingt), schlechtem Allgemeinzustand. Bei
unsicherer Differenzierung von viraler oder bakterieller Otitis ist es glinstig den Patienten einen
Tag spater nochmals einzubestellen. Viele virale Entziindungen sind nach einem Tag bereits
deutlich besser. Wenn nicht kann man immer noch ein Antibiotikum verschreiben

e Antibiose: Amoxicillin

e Tympanozentese: Selten zur Linderung der Schmerzen, zur Erregerbestimmung bei fehlender
Besserung auf Antibiotika, Standart bei Mastoiditis

Komplikationen: [Lll55] ¢ Entwicklung einer chronischen Otitis media mit Gehdrschaden, Labyrinthitis,
Cholesteatom
e Mastoiditis, Meningitis, Hirnabszess, Fazialisparese, Sinusvenenthrombose
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Krupp-Syndrom

Definition: ® Alle Krankheitsbilder mit Stenosierung der oberen Atemwege
e |eitsymptome sind der inspiratorische Stridor und bellender Husten

Pseudokrupp (=subglottische Laryngitis):

Atiologie: * Virusinfektion meist mit Parainfluenzaviren, aber auch Influenza-, RS- oder Adenoviren fiihrt zu
einer Schwellung der Schleimhaut

Klinik: ¢ Meist in den Abendstunden oder Nachts
e Mit oder ohne initiale Infektzeichen (Rhinitis, Gliederschmerzen, Krankheitsgefihl)
e Bellender Husten, Stridor, heisere Stimme, Einziehungen, graublasse Hautfarbe, Tachykardie,
Unruhe, Angst, leichtes Fieber
e Meist sind altere Sduglinge und Kleinkinder betroffen

Diagnose: ¢ Klinische Diagnose
e Keine Racheninspektion (Gefahr eines reflektorischen Herzstillstands)!

Therapie: ¢ Beruhigung, Frischluft, Flussigkeitszufuhr (oral , wenn nétig parenteral), 02
e Glukokortikoide (Rectodelt Supp. 100mg), Sedierung (Chloralhydrat rektal, Antihistaminika),
Sekretolyse, Suprarenininhalation (5ml 1:1000)
e Pulsoximetrie-Monitor, evtl. Aufnahme auf Intensivstation, Intubation, Tracheotomie
e Hohe Rezidivgefahr: Entlassung mit Rectodelt Supp. 100mg

Epiglottitis:

Atiologie: ® Haemophilus influenzae Typ B, selten andere Bakterien

Klinik: e Perakuter Verlauf mit inspiratorischem Stridor, Heiserkeit, kloBige Sprache, SpeichelfluB3,
Schluckschmerzen, exspiratorisches Récheln, hohes Fieber

e |eukozytose
e Alter: 2-6 Jahre

Therapie: ¢ 02
e Antibiotika (Cefotaxim 100mg/kg/d in 2-3ED), Sedation (Truxal 4x1mg/kg)
e Meist Intubation, Tracheotomie, immer Aufnahme auf Intensivstation

Allergisches Krupp-Syndrom (=Spasmodic croup):

e Meist gutartiger und kurzer Verlauf
e Haufig rezidivierend oder in eine obstruktive Atemwegserkrankung tibergehend
e Alter 2-6 Jahre

Bakterielle Laryngotracheobronchitis:

e Atiologie: Staph. aureus, Pneumokokken, H. influenzae, Moraxella catarrhalis
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e Symptomatik: Fieber, Husten, Heiserkeit, Halsschmerzen, Speichelflu

Kehlkopfdiphterie (echter Krupp):

Atiologie: ¢ Corynebakterium diphteriae
e Toxinbedingt

Klinik: e Heiserkeit oder aphonische Stimme, Halsschmerzen
o WeiBliche Pseudomembranen auf den Tonsillen und im Pharynx, stBlicher Mundgeruch
e Anorexie, Unwohlsein, geringes Fieber, cervikale Lymphadenopathie
e Tritt in jedem Lebensalter auf

Diagnose: ¢ Kultureller Erregernachweis aus Material unterhalb der Membranen
e Nachweis der Toxinproduktion durch diesen C. diphteriae Stamm
Therapie: * Antitoxin, Antibiotika (Penicillin V oder Erythromycin)
e Isolation
e Impfung
Sonstiges:

e Fremdkdrperaspiration

e Glottisédem z.B. durch eitrige Entziindung der Umgebung (paratonsilléarer oder paravertebraler Abszef3)
e Einatmen atzender Dampfe

e Verbrihung

e Insektenstich

e Nach Intubation

e Angioneurotisches Odem

e Maligne Laryngotracheobronchitis

Bronchitis

Akute Bronchitis

Atiologie und *® Urséchlich sind meist Viren (RSV, Adeno-, Rhino-, Influenza-, Parainfluenzaviren) im Rahme
Pathogenese: eines Infekts der oberen und mittleren Atemwege wahrend einer Grippe. Es gibt aber auch
bakterielle, fungale, allergische und toxische Bronchitiden
e Es kommt zu einer Entziindung mit Schwellung der Mukosa, Hypersekretion, Odem, leuko-
und lymphozytarer Infiltration

Klinik: e Husten, Fieber, Rhinitis
e Leicht beeintrachtigtes Allgemeinbefinden

Diagnose: ¢ Anamnese und Klinik
e Geroteter Rachen, mittel- bis grobblasige Rasselgerdusche liber den Lungenfeldern
e DD: Asthma bronchiale, Fremdkdrperaspiration, Pneumonie

Therapie: ® Fiebersenkung, Flissigkeitszufuhr
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e Evtl. Mukolytika (z.B. Inhalation mit NaCl), Betasympatomimetika
e Antitussiva héchstens zum Schlafen einsetzen

Chronische Bronchitis:

Definition: ¢ Anhalten der Symptome einer Bronchitis (v.a. Husten und Auswurf) Gber mehr als 8 Wochen
e Cave: Definition einer chronischen Bronchitis bei Erwachsenen: Husten und Auswurf wahrend
mindestens 3 aufeinanderfolgenden Monaten in 2 aufeinanderfolgenden Jahren

Atiologie und ® Chronische Bronchitiden treten im Kindesalter vor allem bei rauchenden Eltern auf
Pathogenese: o Der Ausgangspunkt kann die bakterielle Superinfektion einer viralen Bronchitis sein
e Haufige Erreger sind Staphylokokken, Pneumokokken, Haemophilus influenzae, Moraxella
catharralis u.a.

Klinik: e Chronischer produktiver Husten
Fieber tritt in der chronischen Phase i.d.R. nicht mehr auf
e Der Auswurf wird gelblich, griinlich oder braunlich, Hdmoptoe kann vorkommen

Diagnose: ¢ Anamnese und Klinik
e Grob- bis mittelblasige Rasselgerausche, Giemen und Pfeifen Gber allen Lungenfeldern
e Rontgen-Thorax: Verschattungen im Hilusbereich, Peribronchitis (Doppelkonturen durch
Verdichtung der Bronchialwande)

DD: e Aspiration (Bronchoskopie)
e Cystische Fibrose (SchweiBtest)
e alpha-1-Antitrypsinmangel (alpha-1-Antitrypsinbestimmung)
e Asthma bronchiale
e Immundefekte
e Tuberkulose
e Pulmonale Hypertension
e Sarkoidose
e Allergische Alveolitis

Therapie: ¢ Antiobiotika nach Antibiogramm
e Beseitigung von Toxinen und Allergenen (Rauchexposition)

Pneumonie

Erreger: e Bakterien:
o Pneumokokken
o Haemophilus influenzae
o Streptokokken
o Staphylokokken
o Klebsiellen
o Chlamydien
o Legionellen
o Moraxella catharralis
o Mykoplasmen
o Pseudomonas
o E. coli
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Klinik: °

Diagnose:

Therapie:

o RSV

o Adenoviren

o Influenzaviren

o Parainfluenzaviren

o Rhinoviren

o Coxsackievieren

o CMV

o Herpes-Viren

o Varizella-Zoster-Virus
o Masern-Viren

e Pilze:
o Candida-Spezies
o Aspergillus-Spezies
o Cryptocossus neoformans

e Protozoen:
o Pneumocystis carinii
o Toxoplasma gondii

e Chemische Substanzen:
o Aspirationspneumonie
o Gase

Fieber, Schittelfrost

Tachypnoe, Dyspnoe (Nasenfligeln, Einziehungen), Husten, Hdmoptoe, Zyanose, Brustschmerzen,
bei Neugeborenen Apnoen

Bauchschmerzen, Tachykardie

Auskultatorisch feinblasige klingende Rasselgerausche, Bronchialatmen, Bronchophonie,
Stimmfremitus

Komplikationen: Respiratorische Insuffizienz, Pleuraerguss, Lungenabszess, Atelektasen,
Bronchiektasen, Emphysembildung, interstitielle Lungenfibrose

e Rontgen Thorax: Segmentale oder lobdre Verschattungen, Pneumobronchogramm, unscharf
begrenzte Herde, bei atypischen Pneumonien auch nodulare und retikulare
Zeichnungsvermehrung, etc.

e Evtl. Blutgasanalyse

e Leukozytose mit Linksverschiebung oder Lymphozytose, CrP-Anstieg

e Erregernachweis: Aus Sputum, Bronchialsekret oder aus der Blutkultur durch direkte
Mikroskopie, Kultur, PCR oder Antigennachweis

e Serologie: Nachweis von IgM-Antikérpern oder einem Titeranstieg

e Antibiose: siehe "wichtige Medikamente": Aminopenicilline, Cephalosporine, bei V.a. atypische
Pneumonie oder Penicillin-Allergie Makrolide, Aminoglykoside

e Korperliche Ruhe, Fiebersenkung, Sekretolyse v.a. durch ausreichende Flissigkeitszufuhr oder
Inhalation mit NaCl

e Bei Bronchokonstriktion Inhalation mit Bronchodilatatoren

e Bei chronischem Verlauf: Atemgymnastik
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Asthma bronchiale

Definition: ® Anfallsweise auftretende, reversible Atemwegsobstruktion infolge Entziindung und
Hyperreaktivitat der Atemwege

e Be

i Beteiligung eines allergischen Mechaismus als Ausldser spricht man von einem

exogen-allergischen Asthma im Gegensatz zum intrinsischen Asthma bronchiale

Epidemiologie:

Atiologie:

e In Mitteleuropa ist Asthma die haufigste chronische Erkrankung im Kindesalter
e Die Pravalenz von Asthma korreliert dabei mit der Verbreitung des westlichen Lebensstils
e Bei 45% der kindlichen Asthmatiker manifestiert sich die Erkrankung bereits im 1. LJ

e Zwei Faktoren die sich im Krankheitsverlauf gegenseitig verstarken, wirken als primare

Au

sloser:

o Bronchiale Hyperreaktivitat bei korperlicher Belastung, kalter Luft, chemischen Reizen, Infekten,
psychischen Belastungen
o Allergische Disposition (Typ-I Allergie) v.a. auf Pollen Hausstaubmilben, Tierhaare

e Dementsprechend kann unterschieden werden zwischen:

Pathogenese: °

Klinik:

Beginn

o Extrinsic Asthma: IgE-AK sind alleinige Ursache der Symptome (ca. 20%)
o Intrinsic Asthma: Kein Hinweis auf allergische Ursache (ca. 5-10%)
o Mischformen (ca. 65%)

Die Obstruktion der Atemwege wird verursacht durch:

o Kontraktion der glatten Bronchialmuskulatur
o Odem, entziindliche Infiltration und Hyperdmie der Schleimhaut
o Dyskrinie

Durch oben erwahnte Triggerfaktoren kommt es zur Aktivierung von Mastzellen, basophilen
Granulozyten und Makrophagen welche wiederum Mediatoren wie z.B. Histamin, die
Leukotriene C4, D4 und E4 (=slow reacting substance of anaphylaxis), Prostaglandin D2 oder
den plattchenaktivierenden Faktor (PAF) freisetzen

Die Freisetzung von HIstamin flihrt zur Sofortreaktion innerhalb von wenigen Minuten,
welche vor allem durch eine akute Bronchialobstruktion gekennzeichnet ist

Durch chemotaktisch wirkende Mediatoren wie Leukotrien B4, PAF, neutrophiler- und
eosinophiler chemotaktischer Faktor werden Entziindungszellen angelockt. Diese halten den
Entziindungsvorgang aufrecht und sind fiir die Spatreaktion des Asthma bronchiale
verantwortlich

haufig mit Husten

Zunehmende Dyspnoe, Aufstiitzen der Arme (Orthopnoe), Tachypnoe, Tachykardie
Uberblahter Thorax mit intercostalen, juguldren und epigastrischen Einziehungen, Nasenfliigeln
Bldsse, evtl. Zyanose

Verlangertes Exspirium, v.a. exspiratorisches Pfeifen, Giemen und Brummen und nur leises
Vesikuldaratmen, hypersonorer Klopfschall

Je nach Schweregrad und Dauer gibt es mehrere Erscheinungsformen:

o Obstruktive Bronchitis

m Haufig die erste Asthmamanifestation bei Kindern
m Geht bei 15-30% in ein Asthma Uber
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o Asthmahusten: Ein anfallsweiser Reizhusten, v.a. bei Belastungen, Temperaturwechsel, hoher
Luftverschmutzung oder im Schlaf kann alleiniges Symptom eines Asthma bronchiale sein

o Asthmaanfall

o Status asthmaticus

m Schwerer, Gber mehr als 24 Stunden andauernder Anfall
= Das Leiserwerden der Atemgerausche deutet auf eine Verschlechterung des Zustands hin

e Komplikationen:

Pneumothorax, Pneumomediastinum, Atelektasenbildung, Ausbildung eines

Glocken- oder FaBthorax, pulmonale Hypertonie

Diagnostik: ¢ Im Akuten Anfall:

o Anamnese und klinische Untersuchung

(e}

Peak-flow Messung

o Blutgasanalyse
o Rontgen-Thorax bei Verdacht auf Pneumonie oder Fremdkdrperaspiration

e Weitergehende Diagnostik:

o (Allergie-)Anamnese und klinische Untersuchung

o LuFu

o Ein Bronchospasmolysetest mit einem beta-Sympatomimetikum Uberprift die Reversibilitat einer
vorhandenen Bronchialobstruktion

o Evtl. Provokationstest

o Peak-flow-Metrie: Zur Beurteilung des Krankheitsverlaufs z.B. unter Therapie

o Allergologiediagnostik: Prick-Test, Bestimmung spezifischer IgE-AK, Provokationstest,
Bestimmung der Eospinophilenzahl und des Gesamt-IgE

o SchweiBtest, alphal-Antitrypsin, Immunglobuline und Impfantikérper zum AusschluB anderer
Diagnosen

Differentialdiagnosen: *

Obstruktive Bronchitis, Bronchiolitis, Pneumonie
Fremdkdrperaspiration

Sinusitis

Bronchopulmonale Dysplasie (BPD)
Mukoviszidose

Anatomische Stenosen der Bronchien, Kompression von auBen, z.B. durch
Lymphknoten, Bronchiektasien

Rezidivierende Infekte bei Immundefekten
Herzinsuffizienz

Kartagener-Syndrom

Goodpasture-Syndrom

Therapie des akuten Anfalls ¢ Kind aufsitzen lassen, keine Sedierung

bzw. Status asthmaticus:

e O3y: 5-6l

e Inhalation von beta2-Mimetika: Salbutamol (1mI=5mg) 10-20 ggt auf 4ml
NaCl oder unverdiinnt alle 1-8h (auf HF achten!)

e Evtl. Inhalation mit Ipratropiumbromid (Parasympatholytikum): Atrovent
(1ml=0,25mg) 0,25-1ml verdinnt auf 4ml NaCl alle 4-6h

e Evtl. Inhalation mit Adrenalin: Epinephrin 1:1000 0,5ml/kg alle 6h

e Evtl. Theophyllin i.v., Glukokortikoide i.v., Fllissigkeitsersatz i.v., Sekretolyse
mit ACC i.v., Antibiose bei V.a. bakteriellen Infekt, beta2-Mimetika i.v.

e Evtl. Verlegung auf Intensivstation mit Intubation und Beatmung, Adrenalin
i.v., Bicarbonat

Stufen-Therapie ¢ Die Dauertherapie wird immer erganzt durch ein inhalatives kurz wirksames
im Intervall: beta2-Sympathomimetikum (Sultanol, Berotec, Bronchospasmin 1-2 Hiibe) bei Bedarf
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Prognose:

1. Intermittierendes Asthma: keine Dauertherapie

2. Persistierendes mildes Asthma: Entzindungshemmer: DNCG, Nedocromil, topische
Steroide (Budesonid, Beclometason), Leukotrienanatagonisten (Montelukast)

3. Persisitierendes mittelschweres Asthma: Steroide inhalativ in hoherer Dosierung, evtl.
zusatzlich lang wirksames beta2-Sympathomimetikum (Clenbuterol) u./o. retardiertes
Theophyllin (Bronchoretard)

4. Persistierendes schweres Asthma: Steroide inhalativ in noch héherer Dosierung, lang
wirksames beta2-Sympathomimetikum u./o. retardiertes Theophyllin, Steroide oral

e Bei kleinen Kindern werden die Dosieraerosole evtl. mit Spacer und Maske verwendet

e Expositionsprophylaxe: Umhillung von Matratzen, Schimmelbeseitigung, Entfernen von
Haustieren, Meidung von Nahrungsmittelallergenen

e Evtl. Hyposensibilisierung bei allergischem Asthma bronchiale

e Patientenschulung und Physiotherapie

e Die Prognose ist insgesamt gut, Todesfalle sind mittlerweile sehr selten
e Ca. 50% der Kinder verlieren ihre Beschwerden spontan bis zur Pubertat
e Bei einigen treten jedoch im Erwachsenenalter erneut Beschwerden auf

Mukoviszidose

(Cystische Fibrose)

Grundlagen: ¢ Autosomal rezessive Erbkrankheit mit einem defekten Chloridkanal der Zellmembran

Klinik:

e Es sind viele verschiedene Mutationen des verantwortlichen CFTR-Gens (Cystic fibrosis
transmembrane conductance regulator) bekannt mit unterschiedlicher Auspragung des
Phanotyps (die hochste Zahl die ich bisher gefunden hab ist 350). Die in Deutschland hdufigste
Mutation ist Delta-F508 (70%) mit Deletion von drei Sequenzbasen bzw. einer Aminosdure im
Protein

o Der Defekt des Chloridkanals bewirkt, daB alle exokrinen Driisen einen sehr zédhen Schleim
bilden was zu Stérungen im Bronchialsystem, Pankreas, Dinndarm, Gonaden, SchweiBdrisen,
Gallenwege, etc. fihrt mit fibrotischem Umbau der Driisen

e Die Cystische Fibrose ist die haufigste angeborene Stoffwechselerkrankung in Europa mit einer
Inzidenz von 1:2500. Das bedeutet jeder 20.-25. ist heterozygoter Trager einer CFTR-Mutation

Mekoniumileus nach der Geburt

Dadurch, daB3 der zéhe Schleim durch die mukozilidare Clearance nicht mehr abtransportiert werden
kann, kommt es zu rezidivierenden bakteriellen Infekten der Atemwege. Gefiirchtete Erreger sind
vor allem multiresistenter Pseudomonas aeruginosa, aber auch Klebsiella pneumoniae,
Staphylococcus aureus u.a. Es entwickelt sich ein chronischer Husten, Bronchiektasen, Abszesse,
Lungenfibrose und letztendlich ein obstruktives Emphysem mit pulmonaler Hypertonie und eine
respiratorische Insuffizienz. Zeichen der chronischen respiratorischen Insuffizienz sind neben
Dyspnoe und Zyanose u.a. Trommelschlegelfinger und Uhrglasnédgel, der Thorax ist tiberblaht

Es entwickelt sich eine exokrine Pankreasinsuffizienz mit Steatorrhoe und Maldigestion. Bei
fortgeschrittener Pankreasinsuffizienz kann sich ein Diabetes mellitus entwickeln

Durch die chronische Erkrankung weisen die Kinder eine Gedeihstérung auf, Wachstum,
Gewichtszunahme und der Eintritt in die Pubertat sind stark verzdgert

Manner sind durch eine Obliteration des Ductus deferens infertil, die Fertilitat von Frauen ist
vermindert

10% der Patienten weisen eine Cholestase auf und entwickeln schlieBlich eine bilidre Leberzirrhose
mit den daraus folgenden Komplikationen

Bei starkem Schwitzen kann es durch den vermehrten Salzverlust zu Elektrolytentgleisungen
kommen
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Diagnose:

Therapie:

Prognose:

Daran denken und Uberpriifen sollte man es bei allen chronischen Infekten der oberen Luftwege,
Belastungsdyspnoe, chronischer Diarrhoe oder Steatorrhoe, Mekoniumileus, Gedeihstérungen,
etc.

SchweiBtest: Der Chloridgehalt des SchweiBes ist erhdht

Molekulargenetische Diagnostik (auch pranatal mdglich)

Réntgen-Thorax, Lungenfunktion, Pankreasfunktionsdiagnostik

Lockerung des Bronchialsekrets durch Physiotherapie (Klopf- und Vibrationsbehandlung) und
Lagerungsiibungen, Inhalation mit NaCl, ACC, DNAse oder alpha-1-Antitrypsin

Antibiotische Therapie von Infekten, evtl. Antibiotika-Langzeittherapie

Evtl. Bronchodilatatoren und O2-Gabe

Pankreasenzym-Substitution und Substitution fettléslicher Vitamine (A, D, E, K)
Hochkalorische Ernahrung, auf ausreichende Kochsalzzufuhr achten

Bei Mekoniumileus Versuch der L6sung durch Einlauf mit Réntgenkontrastmittel, ansonsten
operative Beseitigung

Ursodeoxycholsdure bei biliarer Zirrhose

Lungentransplantation

Durch eine intensive medikamentdse und Physiotherapie konnte die Lebenserwartung im Mittel
auf circa 30 Jahre verlangert werden. Dabei ist die Prognose je nach zugrundeliegender
CFTR-Mutation jedoch sehr unterschiedlich

Bakterielle Meningitis

Erreger: ® Erreger und dementsprechend die empirische antibiotische Therapie unterscheiden sich je nach
Alter des Kindes:
Kinder < 3 Monate Kinder > 3 Monate
Erreger B Streptokokken Meningokokken
Enterobakterien Streptokokken
Listerien (HIB)
Empirische Therapie | Amoxicillin + Gentamicin + Penicillin G Ceftriaxon
oder oder
Cefotaxim + Penicillin G Cefotaxim
e Bei bestimmten Vorerkrankungen (Immundefekt, Liquorrhd) @ndert sich das Erregerspektrum
ebenfalls
Pathogenese: ¢ Die Infektion erfolgt meistens hamatogen, seltener per continuitatem bei Liquorfisteln
e Beglinstigend wirken u.a. Virusinfekte des Pharynx
e Die Bakterien dringen Uber den Plexus choreoideus in den Liquorraum ein
Klinik: e Fieber, Meningismus, Erbrechen, Kopf- und Riickenschmerzen

Vorgewdélbte Fontanelle, Lethargie bis hin zum Koma, Lichtscheu, Reizbarkeit, Krampfanfille,
Hirnnervenparesen

Der Verlauf kann rasch progredient sein und innerhalb weniger Stunden zum Koma oder zu einer
Sepsis flihren

Komplikationen: Hirnédem, Hirndruck, Herniation, BewuBtseinsstérungen, Sinusvenenthrombose,
Hirnabszess, SIADH
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Diagnose:

Therapie:

Prophylaxe:

Prognose:

Klinik (Lasegue-, Brudzinski-, Kernig-Zeichen), sehr kleine Kinder weisen haufig keinen
Meningismus auf

Liguorpunktion mit klinischer Chemie, Kultur und Grampraparat

Liquordiagnostik

Virale Meningitis Bakterielle Meningitis
Zellzahl einige Hundert i.d.R. mehr als 1000
Zelldifferenzierung || Lymphozyten Granulozyten
Glukose >2/3 des Blutzuckers || <2/3 des Blutzuckers
EiweiB3 <100mg/dl >100mg/dl

Empirische Antibiotikatherapie (s.0.)
Dexamethason bei Kindern >6 Wochen
Verlegung auf die Intensivstation und symptomatische Therapie von Komplikationen

e HIB Impfung nach den Empfehlungen der STIKO
e Rifampicin- oder Ceftriaxon-Prophylaxe fiir alle Personen die Kontakt mit an Meningokokken-
oder H. influenzae-Meningitis Erkrankten hatten

Letalitat 1-8%
Neurologische Folgeschaden treten bei bis zu 20% der Patienten auf
Die haufigste neurologische Spatfolge sind Hérschdaden

Virusenzephalitis

Pathophysiologie: ¢ Infektion entlang der peripheren Nerven oder haufiger hdmatogen

e Erreger:
o Enteroviren (Echo-, Coxsackie-, Poliovirus)
o Myxoviren (Mumps-, Masern-, Influenza-, Parainfluenzaviren)
o Herpesviren
o Arboviren (FSME)
o Virus der lymphozytaren Choriomeningitis

Symptome und ¢ Haufig plétzliches Einsetzen aus vélliger Gesundheit heraus

Verlauf:

e Kein Meningismus
e Korpertemperatur meist erhéht
e Manchmal Prodromalstadium mit allgemeinen Krankheitssymptomen, katarrhalische
Erscheinungen, Exantheme oder Gelenkschwellungen
e Psychopathologische Veranderungen:
o BewuBtseinstriibung aller Schweregrade
o Psychose (Erregt, motorisch unruhig, aggressiv, still, verwirrt, desorientiert)
o Verlangsamung, Antriebsmangel, affektive Gleichglltigkeit, Verstimmbarkeit

e Neurologische Herdsymptome:
o Hirnmantel: Mono- oder Hemiparesen, kortikale Blickldhmungen, Sprachstérungen, Apraxie
o Hirnstammenzephalitis: Myoklonien, zerebelldre oder extrapyramidale Bewegungsstérungen,
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Nystagmus, Blicklahmungen oder Blickkrampfe
o Akinetisches Parkinsonsyndrom
o Rlckenmarksyndrome (Poliomyelitis)
o Epileptische Anfalle

Diagnose: ¢ Liquor: Haufig leichte Pleozytose (10-30 Zellen) und geringe EiweiBerhéhung, Glucose oft erhéht
e Liquor und Blutbild kénnen aber auch normal sein
e PCR
e Nachweis von IgM
e EEG ist im akuten Stadium immer pathologisch
e CT / MRT-Befund meist uncharakteristisch

DD: Ischamischer oder hdmorrhagischer Insult
Sinusvenenthrombose

e Tumor

Intoxikation

Psychogene Ursache

Herpes-Enzephalitis

Atiologie: * 30% der Enzephalitiden treten nach einer HSV-Primérinfektion auf, 70% nach einer
Reaktivierung
e Meist handelt es sich um eine Infektion mit HSV Typ1, bei Neugeborenen kann auch eine
Infektion mit HSV 2 auftreten
e Die HSV dringen vermutlich iber Riechschleimhaut und den Tr. olfactorius ein, bei Kindern auch
hamatogen

Haufigkeit: ¢ Haufigste Form der viralen Enzephalitis
e 1/100 000 Einwohner / Jahr

Klinik: ® Unspezifische Allgemeinsymptome (Fieber, Kopfschmerzen, Krankheitsgefiihl) Giber 1-4 Tage
* Neurologische und neuropsychologische Herdsymptome: Aphasie da haufiger der linke
Schlafenlappen befallen ist, leichte Halbseitenlahmungen
e Fokale oder generalisierte Epileptische Anfélle
e BewuBtseinsstérungen bis hin zum Koma
e Nackensteifigkeit

Diagnose: ¢ Pleozytose von tber 400 Zellen / pl, Anfangs Granulozyten, spater Lymphozyten, Plasmazellen

und Erys

e Eiweill auf 100-150 mg/dl erhéht

e Pathologisches EEG

e CT ist bis zu 3 Tage nach den ersten neurologischen Befunden normal, danach hypodense Areale
in Temporal- und Frontallappen

e Im MRT treten die Symptome 1-2 Tage friher auf

e Erregernachweis mittels PCR

Therapie: * Aciclovir Gber 14 Tage bereits bei begriindetem Verdacht
e Antiddematdse Behandlung
e Antikonvulsive Behandlung

Prognose: ¢ Letalitdt 20-30%, vor allem aufgrund eines Hirnédems
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® Zu einer Restitutio ad integrum kommt es in ca. 40%

Epilepsien im Kindesalter

Grundlagen und ¢ Circa 4-5% aller Kinder erleiden mindestens einen zerebralen Krampfanfall
Epidemiologie: ¢ Von einer Epilepsie spricht man erst, wenn zerebrale Anfalle chronisch rezidivierend und
weitestgehend unabhédngig von duBeren Faktoren auftreten. Zerebrale Krampfanfélle
treten auBer im Rahmen von Epilepsien auch als Gelegenheitskrampfe (z.B. Fieberkrampf)
oder als nichtepileptische Anfalle auf
e Die Pravalenz der Epilepsie betragt 0,5-1%
e Die epileptischen Anfdlle werden unterteilt in
o Einfache fokale Anfélle
o Komplexe fokale Anfalle
o Fokale Anfalle mit sekundarer Generalisation
o Primar generalisierte Anfalle
o Nichtklassifizierbare Anfalle

e Status epilepticus: Krampfanfall von mindestens 30 min Dauer, bzw. Folge von Anfallen
von dieser Dauer ohne daB der Patient zwischendurch das BewuBtsein erlangt

Klinik: e Einfache fokale Anfélle
o Erhaltenes BewuBtsein
o Motorische Symptome (Kloni)
o Sensible Symptome (Parasthesien)
o Sensorische Symptome
o Autonome Symptome
o Psychische Symptome
o Eine Ausbreitung fokaler Symptome auf eine gesamte Kérperhalfte bezeichnet man als "Jackson-Anfall"
oder "March of convulsion"
o Postparoxysmale Lahmungen werden auch als Todd'sche Lahmungen bezeichnet

e Komplexe fokale Anfalle
o Oft geht eine Aura voraus
o BewuBtseinstribung
o Automatismen (Nesteln, Schmatzen, sich wiederholende Bewegungen von Kopf oder Extremitdten)
o Reorientierungsstérung nach Ende des Anfalls

e Absencen
o BewuBtseinspause von 15-30sec
o Um sich die Symptomatik vorstellen zu kdnnen muB man sich einfach an dieses legendare Netter-Bild
erinnern

e Myoklonische Anfalle: Muskelzuckungen der Extremitaten

e Klonische Anfalle: Rhythmische Muskelkontraktionen von langerer Dauer als bei Myoklonien
e Tonische Anfélle

e Atonische Anfdlle: Plétzlicher Tonusverlust

Epileptische Syndrome ¢ Rolando-Epilepsie
im Kindesalter: o Fokale Epilepsie
o Tritt zwischen dem 2. und 12. LJ auf
o Aus dem Schlaf heraus auftretende MiBempfindungen und Kloni in Mund und
Gesicht, Unfahigkeit zu Sprechen bei erhaltenem BewuBtsein
o Gute Prognose
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Diagnose: ¢

Therapie: °

e Pyknoleptische Absencen
o Generalisierte Epilepsie
o Tritt zwischen dem 5. und 9. LJ auf
o Mehrmals tagliches Auftreten kurzer Absencen
o Bei dieser Form der Epilepsie treten die vielzitierten 3/s spike-wave Komplexe im
EEG auf
o Relativ gute Prognose

e Juvenile myoklonische Epilepsie
o Generalisierte Epilepsie
o Auftreten im 12.-20. J
o Meist nach dem Aufwachen kommt es zu kurz andauernden bilateralen myoklonien
der Schultern und Arme. Das BewuBtsein ist nur leicht getribt
o Gute Prognose

e West-Syndrom (Blitz-Nick-Salaam Krampfe)

o Generalisierte Epilepsie

o Auftreten im 1. J

o Myoklonisches HochreiBen der Arme und Beine bzw. Nicken mit dem Kopf und
anschlieBendes tonischen Vorbeugen des Rumpfes. Auftreten in Serien von bis zu
50 Anfallen

o Diese Anfélle treten als Folge von frihkindlichen Hirnschaden, neurokutanen
Syndromen, ZNS-Fehlbildungen oder metabolischen Stérungen auf und sind
dementsprechend mit einer schlechten Prognose assoziiert

e |ennox-Gastaut-Syndrom
o Generalisierte Epilepsie
o Auftreten zwischen dem 2. und 7. LJ
o Myoklonisch-astatische aber auch andere Anfallsformen als Folge einer pra- oder
perinatalen Hirnschadigung. Tritt manchmal im AnschluB an ein West-Syndrom auf
o Die Prognose ist schlecht

Genaue Anamnese

EEG

Bildgebung (Sonographie) zum AusschluB symptomatischer Epilepsien

Akuttherapie: Diazepam-Rektiole 5-20mg, je nach Alter

Mit einer Langzeittherapie wird erst nach mehreren Krampfanfallen und AusschluB einer
sekunddren Epilepsie begonnen

Nach 3-5 jahriger Anfallsfreiheit kann ein AuslaBversuch unternommen werden

Gelegenheitskrampfe e Treten nur im Rahmen zerebraler und extrazerebraler Erkrankungen auf
(Epileptische Reaktionen): e Atiologie:

Fieberkrampfe: °

o Fieber

o Meningitis, Enzephalitis

o Schéadel-Hirn Trauma

o Hypoxische Hirnschadigungen

o Elektrolytstérungen (Hypokalzamie)

o Metabolische Stérungen (Hypoglykdamie)

Treten bis zum 5. LJ auf

Tonisch-klonische Anfalle welche meist im Fieberanstieg auftreten

Bei jedem Krampfanfall mit Fieber ist eine Meningitis / Enzephalitis auszuschlieBen (evtl.
Lumbalpunktion)

Therapie: Diazepam-Rektiole, Fiebersenkung (Paracetamol)

Bei komplizierten Fieberkrampfen (familidre Belastung, Dauer >15min, neurologische
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Herdzeichen, mehrmaliges Krampfen, auffélliges EEG, Alter <6 Monate oder >5 Jahre) ist
das Epilepsierisiko erhdht

Nichtepileptische Anfille: ¢ Affektkrampfe

Synkopen
e Psychogene Anfalle
e Pavor nocturnus

Leukamien

Epidemiologie: ¢ 4-5:100 000

e 80% der Leukamien bei Kindern sind akute lymphatische Leukdamien (ALL), 15% akute
myeloische Leukamien (AML)

e Chronische myeloische Leukdmien (CML) und chronisch myelomonozytare Leukdmien
(CMMolL) sind selten, die chronisch lymphatische Leukdémie (CLL) gibt es bei Kindern nicht

e Risikofaktoren sind Immundefekte, Down-Syndrom und andere chromosomale Aberrationen
und ein an einer Leukdmie erkrankter eineiiger Zwilling

Klassifikation: ¢ Die ALL wird morphologisch in die Typen FAB-L1 - FAB-L3 unterteilt

Klinik: *

Diagnose:

Therapie:

e Die AML wird in die Typen FAB-MO - FAB-M7 unterteilt

e Durch zytochemische, immunologische, zyto- und molekulargenetische Untersuchungen
lassen sich die Leukdmien weiter klassifizieren, und dadurch Hinweise auf die optimale
Therapie und die Prognose gewinnen

Fieber

Bldsse, Midigkeit

Blutungsneigung

Knochenschmerzen

Lymphknoten-, Leber-, Milz- und ThymusvergroBerung
Infiltrate in Haut und Gingiva, v.a. bei myeloischen Leukdmien

e BB, Diff-BB, Ausstrich: Meist Andmie, Thrombozytopenie und Neutropenie. Die Leukozytenzahl
ist haufig normal oder nur leicht erhéht

e Knochenmarkpunktion: Verdrangung von Erythro- und Megakaryozytopoese und monomorphes
Zellbild

e Lumbalpunktion

e Die Therapie erfolgt entsprechend der Art und des Subtyps der Leukamie sowie abhdngig von
weiteren Risikofaktoren

e Sie gliedert sich in eine Induktionstherapie, eine Konsolidierungsphase und eine
remissionserhaltende Dauertherapie, welche circa 2 Jahre andauert

e Bei der Behandlung der CML und CMMoL sowie bei Leukamierezidiven muf3 gegebenenfalls eine
allogene Knochenmarktransplantation durchgefiihrt werden

e Meist wird eine praventive Behandlung des ZNS durch intrathekale Applikation von Methotrexat
durchgefihrt

Komplikationen: ® Tumorlyse-Syndrom: Hyperkalidmie, Hyperphosphatéamie, Hypokalzamie, Hyperurikamie,

Uratnephropathie mit akutem Nierenversagen, Blutgerinnungsstérungen

e Immunsuppression mit rezidivierenden bakteriellen Infektionen (hdufige Bakteridmien)
sowie Infektionen mit opportunistischen Erregern (Pneumocystis carinii, Herpes-Viren,
Pilze)
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e Schleimhautschadigung

e Alopezie, Ubelkeit

e Cushing-Syndrom durch die Behandlung mit Glukokortikoiden

e Multiple medikamentenspezifische Nebenwirkungen (Nierenversagen, dilatative
Karsiomyopathie)

e Infertilitat

e Auftreten von Sekunddrneoplasien

Prognose: ¢ Die Prognose ist abhdangig vom genauen Subtyp der Leukamie, dem Alter des Patienten, der
initialen Leukozytenzahl, einem ZNS-Befall, dem Ansprechen auf die initiale Therapie, der
Resistenztestung in-vitro, dem Nachweis residueller Leukamiezellen im Knochenmark (Minimal
residual disease, MRD), etc.

e 75% der Kinder mit ALL bleiben nach der initialen Therapie in kompletter Remission
e Insgesamt liegt die Langzeit-Heilungsrate bei der ALL bei 80-85%, bei der AML bei 50-60%, bei
der CML bei 60-70%

Morbus Hirschsprung

Grundlagen: ® Genetisch heterogen bedingte Aganglionose des distalen Teils des Gastrointestinaltrakts. Kann
bis auf den distalen Teil des Diinndarms ausgebreitet sein
e Das Fehlen der Ganglienzellen und eine Hypertrophie cholinerger Fasern fiihrt zu einer
unterschiedlich langen Stenose des Colons mit sekundarer prastenotischer Dilatation
e Achalasie des M. sphinkter ani mit fehlender Sphinktererschlaffung
e Inzidenz 1:5000

Klinik: ¢ Ileussymptomatik (Erbrechen, Stuhl- und Windverhalt, gebléhtes Abdomen) oder toxisches
Megakolon im Neugeborenenalter
e Chronische Obstipation bei Manifestation im spateren Alter

Diagnose: ¢ Manometrie des Enddarms
Rektumbiopsie
Kontrastmitteldarstellung des Colons

Therapie: ¢ Chirurgische Resektion des agangliondren Segments

Stomatitis aphthosa

(Gingivostomatitis herpetica)

Allgemeines: ¢ Ursache ist eine Primarinfektion mit Herpes-Simplex-Viren Typ 1

Die Ubertragung erfolgt Giber Speichel und andere Kérperfliissigkeiten

Die Inkubationszeit betragt 2-12 Tage

Die Durchseuchung der Bevélkerung schwankt je nach Hygienestandart zwischen 30 und 90%

Klinik: e Akut hohes Fieber

Submandibuldre und cervikale Lymphadenopathie

Schmerzhafte Blaschen, Aphten und Ulzerationen im gesamten Mundraum und perioral. Die
Gaumenmandeln sind nicht betroffen. Foetor ex ore, starker SpeichelfluB

Die akute Symptomatik dauert meist 3-4 Tage, das vollsténdige Abheilen der Lasionen 10-20 Tage
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Diagnose:

Therapie:

Bei dlteren Jugendlichen kann auch ein mononukleosedhnliches Krankheitsbild auftreten

e Klinik

e Symptomatische Therapie: Bepanthen-, oder Herviros-Ldsung, bei Trinkverweigerung mit
Dehydratation i.v. Fllssigkeitssubstitution

e Eine Therapie mit Aciclovir wird i.d.R. nicht durchgefiihrt, da es die Symptomatik nur bei sehr
friiher Diagnosestellung verkiirzen wiirde. Ausnahmen sind Patienten mit Vorerkrankungen oder
unter Immunsuppression

Zoliakie

Epidemiologie: ¢ Inzidenz 1:300

Pathogenese: ¢ Es handelt sich um eine Unvertrédglichkeit gegentber Gliadin, der alkoholléslichen Fraktion

Klinik: *

Diagnose:

von Gluten. Dieses kommt in Weizen, Roggen, Gerste und Hafer vor

e Es kommt zu einer Schadigung der Dinndarmschleimhaut mit Zottenatrophie was zu einer
Malabsorption fiihrt

e Die Zdliakie tritt familiar gehauft auf und ist unter anderem mit den
Histokompatibilitdtskomplexen HLA-DR3 und HLA-DQ2 assoziiert

e Es treten Antikdrper gegen Gliadin und gegen die Gewebstransglutaminase
(Endomysium-Antikérper) auf. Die exakten pathogenetischen Zusammenhange sind jedoch
noch nicht geklart

Durchfall, Fettstiihle (Steatorrhd), Erbrechen, Bauchschmerzen, Gewichtsverlust nach Einfiihrung
von gliadinhaltiger Beikost, Gedeihstérung, Appetitlosigkeit

Ausladendes Abdomen, reduziertes Fettgewebe (TabaksbeutelgesaB)

Besonders charakteristisch ist erstaunlicherweise eine MiBlaunigkeit der kleinen Patienten

Es kédnnen Symptome durch einen Mangel an Eisen, Folsdure, Vitamin K und D, Kalzium, Phosphat,
Zink oder Magnesium entstehen

Die Dermatitis herpetiformis bei alteren Kindern und Erwachsenen scheint eine Variante der Zéliakie
zu sein und bessert sich haufig auf eine glutenfreie Erndhrung

Die Zoliakie ist gehauft assoziiert mit einem Diabetes mellitus Typ 1, selektivem IgA-Mangel,
Turner- und Down-Syndrom, sowie Autoimmunerkrankungen

e Anamnese und Klinik

e Serologie auf Gliadin- und Endomysiumantikdrper. Insbesondere Endomysium-IgA ist sehr
sensitiv und spezifisch. Bei der Durchfiihrung der Serologie ist immer ein IgA-Mangel
auszuschlieBen

e Dinndarmbiopsie: Zottenatrophie, Kryptenhyperplasie, gesteigerte Mitoserate der Epithelzellen,
lymphoplasmazelluldres Infiltrat der Lamina propria

e Rickbildung der Symptomatik und glutenfreier Erndhrung

e Evtl. Glutenbelastungstest nach glutenfreier Ernahrung

e Laborchemischer AusschluB von Mangelzustanden (s.0.)

DD: ¢ Kuhmilchallergie
e Infektidse Enteritiden (Bakterien, Protozoen)
® Transiente Glutenintoleranz

Therapie:

e Glutenfreie Ernahrung
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Prognose: ¢ Das Malignomrisiko (insbes. T-Zell Lymphome des Dinndarms) von Zdéliakiepatienten ist erhéht
wenn keine glutenfreie Didt eingehalten wird

Reye-Syndrom

Definition: ® Enzephalopathie mit zerebralem Odem und Leberfunktionsstérung mit feintropfiger Verfettung

Atiologie: * Unbekannt
e Assoziiert mit Viruserkrankungen wie Influenza, Varizellen, Herpesviren
ASS wird als Trigger vermutet

Klinik: ® Erbrechen, BewuBtseinstriibung, Atemstérung und andere neurologische Symptome meist nach
banalen Infekten
e Hepatomegalie

Diagnose: ¢ Transaminasen, Kreatinphosphokinase und Ammoniak sind erhéht
e Haufig besteht eine Hypoglykamie

Intoxikation

Enzephalitis

z.N. prolongiertem Krampfanfall
Stoffwechselerkrankungen

DD:

Therapie: *® Symptomatisch
Senkung des intrakraniellen Drucks
¢ Intensivmedizinische Uberwachung

Prognose: ¢ Die Letalitat ist hoch
Bei der Halfte der Uberlebenden bleiben neurologische Spatschaden zuriick

Juvenile idiopathische Arthritis und juvenile
Spondylarthropathien

(friiher auch: Juvenile rheumatoide Arthritis (JRA), juvenile chronische Arthritis)

Grundlagen (JIA): ® Beginn vor dem 16. L]
e Dauer langer als 6 Wochen
e Pravalenz 1:1000

Klinik: ® Arthritis: Schwellung, ErguB, schmerzhafte Bewegungseinschrénkung, Uberwédrmung
e Evtl. Abgeschlagenheit, Bldasse, Mldigkeit

Verlaufsformen: ® Frihkindliche Oligoarthritis
o 40% der JRA
o Durchschnittsalter 2 Jahre
o Betroffen sind hauptsachlich Madchen
o Befall von héchstens 4 Gelenken
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o Haufiges Auftreten einer Iridozyklitis
o Prognose die Gelenke betreffend gut, jedoch bleibende Augenschaden madglich

e Extended Oligoarthritis
e Rheumafaktor-negative Polyarthritis
o 20% der JRA
o Durchschnittsalter 5 Jahre
o Oft symmetrische Arthritis von mindestens 5 Gelenken
o Befall von groBen und kleinen Gelenken
o Evtl. Fieber
o Prognose zweifelhaft

Rheumafaktor-positive Polyarthritis
o <5% der JRA
o Durchschnittsalter 12 Jahre
o Ahnlich der rheumatoiden Arthritis des Erwachsenen
o Prognose schlecht

Systemische Arthritis (Still-Syndrom)
o 5% der JRA
o Durchschnittsalter 4 Jahre
o Beginn meist mit extraartikularen Manifestationen: Langandauerndes Fieber, Exanthem,
Hepatosplenomegalie, Lymphadenopathie, Pleuritis, Perikarditis
o Prognose zweifelhaft

Psoriasisarthritis
Enthesitis-assoziierte Arthritis (EAA)
Juvenile ankylosierende Spondylitis
o 30% der JRA
o Durchschnittsalter 10 Jahre
o Oligoarthritis
o HLA-B27 assoziiert
o Begleitende Uveitis moglich
o Ubergang in ankylosierende Spondylitis (M. Bechterew) méglich
o Prognose gut

Diagnose: ¢ CrP und BSG sind erhéht, evtl. Leukozytose, Infektanamie, Rheumafaktor, ANAs
e Gelenkpunktion zum Ausschluf3 einer septischen Arthritis
e Evtl. Sonographischer Nachweis eines Ergusses
e Rontgen zum AusschluBB von Osteomyelitis, Trauma, Tumoren und und zur Dokumentation der
Skelettschadigung
e Evtl. MRT

DD: e Septische Arthritis, Osteomyelitis
e Coxitis fugax
e Reaktive Arthritis, Lyme-Arthritis
e Rheumatisches Fieber
e Hamatologische Knochenmarkserkrankungen
e Kollagenosen
e "Wachstumsschmerzen"

Therapie: ¢ Nichtsteroidale Antirheumatika (NSAR, z.B. Proxen, Ibuprofen), (intraartikulare) Steroide,
Methotrexat (z.B. Lantarel), Sulfasalazin (z.B. Azulfidine RA)
e Biologika: Léslicher TNF-alpha-Rezeptor (Etanercept Enbrel) bzw. TNF-alpha-Antikérper
(Infliximab Remicade, Adalimumab Humira), IL-1 Rezeptor-Antagonist (Anakinra Kineret), IL-6
Rezeptor-Antikdrper (Tocilizumab Actemra)
e Krankengymnastische Ubungsbehandlung
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e Aufkldrung

Kawasaki Syndrom

(Mukokutanes Lymphknotensyndrom)

Pathogenese: * Die Atiologie des Kawasaki-Syndroms ist unbekannt

Klinik:

Diagnose:

Therapie:

Prognose:

e Es entwickelt sich eine Vaskulitis der Koronararterien aber auch peripherer Arteriolen und
Venolen die zu einer Aneurysmabildung fiihren kann

e Diese Aneurysmen kénnen rupturieren oder durch thrombotische Auflagerungen zu einem
GefaBverschluB flhren

Hohes Fieber iber mindestens 5 Tage ohne Ansprechen auf Antibiotika

Konjunktivitis

Generalisierte Lymphadenopathie

Meist scarlatiformes, polymorphes Exanthem

Lacklippen, Himbeerzunge

Es kommt zu Odemen, fleckiger Rétung und spéter zu einer feinen Schuppung von Handen und
FiBen

AuBerdem kann es zu Myokarditis, Perikarditis, Diarrhoe, Gelenkbeteiligung, Urethritis, Proteinurie,
aseptischer Meningitis oder Ikterus kommen

Komplikationen: Myokardinfarkt, Mitral- und Aortenklappeninsuffizienz

e Leukozytose mit Linksverschiebung, Thrombozytose

e CrP und BSG sind stark erhdht

e Es kann eine sterile Pyurie auftreten

e AusschluB von Infektionen (EBV-Serologie, Hepatitis, u.a.)

e Evtl. EKG-Veranderungen

e Nachweis von Koronaraneurysmen mittels Echokardiographie

e Immunglobuline
e ASS

e Die Letalitat betragt 1-2%

Purpura Schonlein Henoch

(Anaphylaktoide Purpura)

Allgemeines: ® Vaskulitis unbekannter Atiologie mit Ablagerung IgA-haltiger Immunkomplexe in der Wand

Klinik:

von Kapillaren, Arteriolen und Venolen
e Tritt oft im AnschluB an einen Infekt der oberen Luftwege (Influenza A) oder nach Einnahme
bestimmter Medikamente auf

Zunachst makulopapuldses Erythem in das es zu petechialer Einblutung kommt, sodaB die
charakteristische palpable Purpura entsteht. Die Hauterscheinungen treten symmetrisch, zunachst
an den Streckseiten der unteren Extremitdt und am GesaB auf und kénnen sich selten auf den
Stamm und die oberen Extremitaten ausbreiten. Kein Juckreiz

Schmerzhafte Gelenkschwellungen besonders der Sprunggelenke

Kolikartige Bauchschmerzen, Erbrechen, Melaena, gehauftes Auftreten von Invaginationen

Es kénnen Odeme an den Extremititen und im Gesicht auftreten
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e Eine Hamaturie ist relativ haufig, der Ubergang in eine chronische Nierenerkrankung oder eine
Beteiligung des ZNS sind selten

Diagnose: ¢ Kilinik

Neutrophile Leukozytose, Eosinophilie, erhéhte BKS, normale Gerinnung

e Proteinurie, Hdmaturie, Hdmmokult

Therapie: ¢ Bettruhe

Masern

Evtl. Analgesie (Paracetamol)
Glukokortikoide bei gastrointestinaler oder Nieren-Beteiligung

Epidemiologie: ¢ Jahrlich sterben weltweit circa eine halbe Million Kinder an Masern
e In Deutschland hat die Erkrankungshaufigkeit in den letzten Jahren stark zugenommen
(2004: 121; 2005: 778; bis Mitte 2006: >1400). Dabei kam es 2006 bereits zu drei
gemeldeten Enzephalitiden und einer Meningitis
* Die bewuBte Teilnahme an sogenannten "Masern-Partys" kann nach dem
Infektionsschutzgesetz mit einer Freiheitsstrafe von drei Monaten bis finf Jahren bestraft
werden

Atiolgie und Pathogenese: ® Das Masern-Virus ist ein ausschlieBlich humanpathogenes RNA-Virus, welches

zur Familie der Paramyxoviren gehort

¢ Ubertragung durch Trépfcheninfektion

e Inkubationszeit 8-12 Tage

o Infektiositat ca. 4 Tage vor bis 4 Tage nach Ausbruch des Exanthems

e Die Maserninfektion verursacht eine transitorische Immunschwdache von circa
sechs Wochen Dauer (=> Sekundarinfektionen)

Klinik: e Prodromi aus hohem Fieber und unspezifischen katarrhalischen Symptomen wie Schnupfen,

Halsschmerzen, Husten, Konjunktivitis, aufgedunsenes Gesicht

e Koplik'sche Flecken (Kalkspritzerartige weiBe Flecken an der Wangenschleimhaut), dunkelrotes
Enanthem am weichen Gaumen

e Unter erneutem Fieberanstieg folgt 3-4 Tage spdter das Exanthem: Beginnend hinter den Ohren
breitet es sich Uber den Kdrper aus. Makulopapuléses Exanthem, dunkelrot, groBfleckig,
konfluierend. Dauer 2-7 Tage

e Generalisierte Lymphadenopathie

Komplikationen:

Bakterielle Sekundarinfektionen (Bronchopneumonien, Otitis media, Diarrhoe),
mitbedingt durch die ausgepragte Immunsuppression wahrend einer Maserninfektion
(Deshalb ist auch die Tuberkulinprobe wahrend 4-6 Wochen nach Maserninfektion immer
negativ)

Masernpneumonie, bei Immunsupprimierten Riesenzellpneumonie

Laryngotracheitis mit Krupp-Syndrom

Akute postinfektiose Masernenzephalitis (Haufigkeit 1:1500): Kopfschmerzen, Fieber,
BewuBtseinsstérungen, cerebrale Krampfanfalle, neurologische Herdsymptome. 10-25%
Letalitat, circa 30% Residualschaden

Bei Immunsupprimierten kann eine subakute Masernenzephalitis auftreten

Nach 6-15 Jahren kann eine subakute sklerosierende Panenzephalitis auftreten (SSPE):
Slow-virus infection; Haufigkeit 7-11 pro 100000 Masern-Infektionen;
Demyelinisierungserkrankung; psychische und intellektuelle Veranderungen,
neurologische Stérungen; stets letal endend
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Diagnose: ¢ Klinik
e |eukopenie
e Serologie, wenn nétig Virusdirektnachweis (PCR, Isolierung)

Therapie und ¢ Isolierung
Prophylaxe: e In Lindern der Dritten Welt: Vitamin A
e Antibiose bei bakteriellen Superinfektionen
e Prophylaxe durch eine zweimalig erfolgende aktive Impfung
e Nach Exposition von Kindern mit angeborenen oder erworbenen Immundefekten:
Immunglobulingabe
e Die Masern gehoéren zu den meldepflichtigen Erkrankungen!

Mumps

(Parotitis epidemica, Ziegenpeter)

Epidemiologie: ¢ Die Ubertragung erfolgt durch Trépfcheninfektion
e Inkubationszeit 12-26 Tage

Klinik: ® Die Erkrankung verlauft haufig stumm oder unter dem Bild eines grippalen Infekts
Prodromi mit Fieber, Mattigkeit, Kopf- Hals- und Ohrenschmerzen

Meist bilaterale schmerzhafte Parotitis mit Fieber (iber einige Tage

Die anderen Mundspeicheldriisen sind haufig mitbefallen

Komplikationen: ® Pankreatitis: Oberbauchbeschwerden, Appetitlosigkeit, Erbrechen, Steatorrhoe, erhéhte

Amylase

e Meningitis mit gutartigem Verlauf (haufig auch ohne Parotitis)

e Orchitis bei Infektion wahrend oder nach der Pubertdt: Schwellung und
Druckschmerzhaftigkeit des Hodens, erneuter Fieberanstieg. Selten resultiert eine
Infertilitat

e Selten Enzephalitis, Oophoritis, Myokarditis und Arthritis

e Eine Mumpsinfektion im 1. Schwangerschafts-Trimenon kann zum Abort fiihren

Diagnose: * Kilinik
e Serologischer Nachweis von Antikérpern sowie Virusnachweis durch Kultur oder PCR sind
mdglich

Therapie und Prophylaxe: ¢ Kortikosteroide bei kompliziertem Verlauf
e Impfung

Roteln

Epidemiologie: ° Ubertragung durch Trépfcheninfektion
e Inkubationszeit 14-21 Tage
o Infektiositat 7 Tage vor bis 7 Tage nach Auftreten des Exanthems (Sauglinge mit konatalen
Roételn bis zu 2 Jahre)

Klinik: ® Zu 50% asymptomatischer Verlauf
e Prodromi mit cervikaler Lymphknotenschwellung, leichtem Fieber, Kopf-, Hals- und
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Gliederschmerzen, Konjunktivitis
e Exanthem: Klein- mittelfleckig, zartrosa, i.d.R. nicht konfluierend, beginnend im Gesicht
e Evtl. Splenomegalie

Komplikationen: ¢ Bei Jugendlichen und Erwachsenen: Polyarthralgien / Polyarthritiden fir einige Wochen,

v.a. der Finger- und Kniegelenke

e Idiopathische thrombozytopenische Purpura

e Enzephalitis

e Rotelnembryopathie bei Infektion in der Schwangerschaft: Katarakt, Retinopathie,
Taubheit, Mikrozephalie, geistige Retardierung, Hepatosplenomegalie, angeborene
Herzfehler (offener Ductus Botalli), Thrombozytopenie, Wachstumsstérungen
(Gregg-Trias: Herzfehlbildungen, Innenohrschwerhorigkeit, Katarakt)

Diagnose: ¢ Kilinik
e |eukopenie
e Serologie

Therapie und ¢ Isolierung
Prophylaxe: ° Impfung
e Passive Immunisierung bei Kontakt wahrend der Schwangerschaft nicht sicher wirksam

Exanthema subitum

(Dreitagefieber, Roseola infantum)

Epidemiologie: ¢ Die Durchseuchung der Bevdlkerung fiir das auslésende Humane Herpesvirus 6 (HHV6)
liegt bei 80-100%
e Ubertragung durch infektidsen Speichel
e Inkubationszeit 5-15 Tage

Klinik: e Die Erkrankung tritt Gblicherweise im Alter von 6-24 Monaten auf
e Charakteristisch ist hohes Fieber Gber durchschnittlich 3 Tage (2-5 Tage) begleitet von
Gastroenteritis, Husten, cervikaler Lymphknotenschwellung, Lidédemen und relativ hdufig
Fieberkrampfen
e Exanthem: Bei Fieberabfall tritt ein feinfleckiges makuléses oder makulopapuléses Exanthem an
Stamm und Nacken auf, welches sich auf Gesicht und Extremitaten ausbreiten kann
e Seltene Komplikationen: Meningoenzephalitis, Guillain-Barre-Syndrom, Hepatitis, ITP

Diagnose: * Kilinik
e Im Labor féllt die virustypische Leukopenie mit relativer Lymphozytose auf
e Der serologische Nachweis von Antikdérpern und Virus-DNA mittels PCR ist zwar mdglich, spielt
aber nur bei immunsupprimierten Kindern eine Rolle

Therapie: ® Symptomatische Fiebersenkung und Flissigkeitszufuhr

Ringelroteln

(Erythema infectiosum)

Epidemiologie: ¢ Die Ubertragung des verursachenden Parvovirus B19 erfolgt durch Trépfcheninfektion
e Inkubationszeit 6-12 Tage
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Klinik: e

e Die meisten Erkrankungen treten zwischen 6 und 15 Jahren auf

Die meisten Infektionen verlaufen asymptomatisch

Prodromalstadium mit Fieber, Kopfschmerzen und Schiittelfrost

Nach einem symptomfreien Intervall von circa einer Woche tritt ein hochrotes konfluierendes
Exanthem im Bereich der Wangen auf. Wie beim Scharlach kann eine periorale Blasse bestehen
AnschlieBend tritt ein generalisiertes ringférmiges, konfluierendes Exanthem mit zentraler
Abblassung an Stamm und Extremitaten auf

Komplikationen: ¢ Eine Polyarthritis von Knie- FuB- und PIP-Gelenken tritt vor allem bei Madchen und

Diagnose:

Therapie:

jungen Frauen auf

Sehr selten Enzephalitis, Myokarditis, Hepatitis

e Die Primarinfektion einer Schwangeren kann zum Hydrops fetalis oder Abort fiihren

e Bei Patienten mit hamolytischen Anamien (Spharozytose, Thalassamie, Sichelzellanamie)
fuhrt eine Parvovirus B19 Infektion zu einer aplastischen Krise

e Klinik
Serologischer Antikdrpernachweis und Erregernachweis durch PCR sind méglich

e Symptomatisch
Bei aplastischer Krise Transfusion

Windpocken

(Varizellen)

Grundlagen und ¢ Windpocken werden durch die Primdarinfektion mit dem Varizella-Zoster-Virus (VZV)
Epidemiologie: verursacht. Eine Reaktivierung des Virus, welches lebenslang in den Spinalganglien

Klinik: *

persistiert filhrt zum Herpes zoster (Glrtelrose, Zoster ophthalmicus)

¢ Die Ubertragung des hochkontagidsen Varizella-Zoster Virus erfolgt durch direkten
Kontakt mit Infizierten, selten aerogen

e Die Infektiositat beginnt 1 Tag vor Ausbruch der Erkrankung bis 5 Tage nach Auftreten
der letzten Effloreszenzen

e Die Inkubationszeit betragt 10-21 Tage

e Herpes zoster scheint weniger infektidos zu sein, man kann sich aber auch daran infizieren
(sehr umstritten!)

Das Exanthem beginnt meist im Gesicht und am Stamm, eine Ausbreitung auf die Extremitaten
erfolgt nicht immer. Der behaarte Kopf sowie die Schleimhdute sind ebenfalls betroffen, Handflachen
und FuBsohlen sind meist frei

Es entwickeln sich schubweise auftretende kleine blaBrote Flecken welche sich rasch zu Bldschen
und Pusteln weiterentwickeln, aufplatzen und eintrocknen. Es liegen alle Blaschenstadien gleichzeitig
vor (Sternenhimmelbild). Starker Juckreiz

Leichtes Fieber und teilweise schweres Krankheitsgefiihl, teilweise aber auch nur geringe
Beeintrachtigung der Patienten

Komplikationen: ¢ Bakterielle Superinfektion (Staph. aureus, Strept. pyogenes)

e Cerebellitis (Ataxie, gute Prognose)

e Enzephalitis (seltener aber mit schlechter Prognose)

e ITP, Myokarditis, Nephritis, Arthritis, Reye-Syndrom

e Unter Immunsuppression kann es zu Pneumonie, Meningoenzephalitis, Hepatitis und
Pankreatitis kommen

e Konnatale Varizellen
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Diagnose:

Therapie:

e Varizellenembryofetopathie bei Infektion wahrend der Schwangerschaft

e Klinik
Virusnachweis durch PCR oder Kultur sowie serologischer Antikdrpernachweis sind méglich

e Lotio alba und gegebenenfalls Antihistaminikum gegen den Juckreiz
Aciclovir bei Friihgeborenen, konnatalen Varizellen und immunsupprimierten Kindern
e Es ist sowohl eine aktive als auch eine passive Immunisierung maéglich

Respiratory-Syncitial-Virus-Infektion

(RSV)

Grundlagen: ¢ Die Erkrankung tritt vor allem im Winter auf und verlauft vor allem als Primarinfektion bei

Klinik: °

Diagnose:

Therapie:

Kindern zwischen 6 Monaten und 2 Jahren manchmal schwer
e Das Virus ist hochkontagids, die Ubertragung erfolgt als Kontaktinfektion
e Inkubationszeit 3-5 Tage

RSV ist in 75% aller Falle der Erreger der Bronchiolitis, eine Infektion kann sich aber auch als
Pneumonie oder Krupp-Syndrom manifestieren

Keuchender Husten und Dyspnoe (Nasenflliigeln, Einziehungen), Tachypnoe, Zyanose

Bei Friih- und Neugeborenen Apnoen, Trinkverweigerung, Lethargie

Leichtes Fieber, Tachykardie

e Klinik, auskultatorisch verlangertes Exspirium, exspiratorisches Giemen, evtl. abgeschwachtes
Atemgerdusch, feinblasige Rasselgerausche

e Rdntgen-Thorax: Uberblahung der Lunge, Infiltrate

e Blutgasanalyse

e RSV-Antigen Nachweis. Kultur, PCR und serologischer Antikdrpernachweis sind ebenfalls mdglich

e Isolierung

e Falls nétig Aufnahme auf Intensivstation, Intubation und Beatmung

e Oy, Flussigkeitsersatz

e Beta-Sympathomimetika, Ipratropiumbromid, evtl. Inhalation mit Adrenalin, Kortikosteroide

e Bei Friihgeborenen und Sduglingen mit schwerer Grunderkrankung evtl. Ribavirin als Therapie
bzw. passive Immunisierung mit Antikérpern

Pubertas praecox

Normale Pubertidtsentwicklung:

Mdadchen Jungen
Beginn i.d.R. mit 8,5-13 Jahren Beginn i.d.R. mit 9,5-13 Jahren
Thelarche (Brustdriisenentwicklung) Hodenwachstum
Pubarche (Entwicklung der Schambehaarung) Pubarche (Entwicklung der Schambehaarung)
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VergréBerung von Uterus und Ovarien Zunahme der Muskelmasse, beschleunigtes
Langenwachstum

Zunahme von Muskel- und Fettmasse, beschleunigtes Stimmbruch
Langenwachstum

Menarche im Mittel mit 12-13 Jahren

Normvarianten der e Pramature Thelarche
Pubertdtsentwicklung: e pramature Pubarche

Konstitutionelle Entwicklungsverzégerung
Pubertatsgynakomastie bei Jungen

Grundlagen: ¢ Bei Madchen Zeichen der Pubertat vor dem 8. Geburtstag bzw. Menarche vor dem 9.
Geburtstag, bei Jungen Pubertatszeichen vor dem 9. Geburtstag
e Pubertas praecox vera: Zentral ausgeldst durch Gonadotropin-Releasing-Hormon (GnRH). Die
Reihenfolge der Pubertdtsereignisse ist normal, ihr Auftreten jedoch verfriiht
e Pseudopubertas praecox: GnRH-unabhédngig. Einzelne Reifezeichen treten isoliert zu frih auf

Ursachen: Pubertas praecox vera Pseudopubertas praecox

Bei Mddchen zu 60-70% idiopathisch, bei Jungen Genetisch bedingt (AGS, u.a.)
meistens organische Ursachen

Familiar erblich Ostrogen-, Androgen- oder HCG
produzierende Tumore z.B. der
Nebenniere oder Gonaden

ZNS-Tumore (Pinealistumor, Meningeom, Exogene Zufuhr von Sexualhormonen
Astrozytom, Optikusgliome, Hypothalamisches
Hamartom)

Entwicklungsanomalien (Meningomyelozele,
Hydrozephalus, Arachnoidalzyste,
GefaBanomalien)

Tuberodse Sklerose, Neurofibromatose

Postentziindliche oder posttraumatische Schaden

Klinik: e Verfrihtes Auftreten sekundarer Geschlechtsmerkmale, bei Pseudopubertas praecox auch
heterosexueller Art
e Es kommt zu einem beschleunigten Knochenwachstum, der vorzeitige SchluB3 der Epiphysenfugen
fihrt dann jedoch zu einem Kleinwuchs der Betroffenen

Diagnose: ¢ Pubertas praecox vera:
o LH und FSH werden pulsatil sezerniert und lassen sich durch GnRH stimulieren
o Stimuliertes LH/FSH>1
o QOstrogene / Androgene sind erhéht
o Uterus / Hoden sind vergroBert, die Ovarien konnen Follikelzysten enthalten
o Das Knochenalter (Bestimmung durch Réntgen der Hand) ist beschleunigt

e Pseudopubertas praecox:
o QOstrogene / Androgene sind erhéht
o LH und FSH sind supprimiert und durch GnRH nicht stimulierbar
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Therapie: ¢ Kausal
e Bei Pubertas praecox vera: Gabe von GnRH-Agonisten fiihrt zur Unterdriickung der Freisetzung

von LH/FSH, welche nur bei pulsatiler GnRH-Freisetzung stattfindet

Primare B- und T-Zelldefekte

Klinik: e B-Zell Defekte mit Ak-Mangel:

[e]

(¢}

[e]

(¢}

Manifestation meist nach dem Abbau miutterlicher Ak nach ca. 5-7 Monaten

Rezidivierende purulente sinupulmonale Infekte, Mastoiditis, chronische Otorrhoe

Chronische gastrointestinale Infektionen

Erreger sind v.a. bekapselte Bakterien (Streptokokken, Pneumokokken, Meningokokken, Haemophilus
influenzae, Staphylokokken, Pseudomonas)

AuBerdem kommt es zu vermehrtem Auftreten von Autoimmunerkrankungen und von Malignomen

o T-Zelldefekte und kombinierte Immundefekte:

[e]

Diagnostik: ¢

Haufig tritt ein morbilliformes Exanthem als Zeichen einer GvHD durch mdtterliche T-Zellen oder durch

Blutprodukte auf

Chronische therapieresistente Diarrhoe

Thymus- und Lymphknotenhypoplasie, Lymphopenie, Hypogammaglobulinamie

Infektionen v.a. mit intrazelluldren Erregern wie Viren (HSV, CMV, EBV, Enteroviren), Mykobakterien,
Candida, Aspergillen, Pneumocystis carinii

Diff-BB, Blutausstrich,EiweiB-Elektrophorese

B-Zelldefekt: Immunglobuline und IgG-Subklassen, CD19 positive B-Zellen, Antikdrper gegen
Isohdmagglutinine und Impfantikdrper

T-Zelldefekt: CD4-, CD8-positive T-Zellen, doppelt negative T- und NK-Zellen,
Mitogenstimulation

Da teilweise keine Ak gebildet werden, muB3 bei Verdacht auf eine Infektion immer ein Erreger-

oder Antigennachweis erfolgen

Therapie (Je nach Defekt): ® Kausal:

o Knochenmark- oder Stammzelltransplantation
o Enzym- bzw Zytokinsubstitution
o Gentherapie

e Symptomatisch:
o HygienemaBnahmen
o Pneumocystis carinii Prophylaxe mit Cotrimoxazol
o Antimikrobielle Therapie
o Immunglobulin-Substitution
o Impfungen nur mit Totimpfstoffen
o Alle Blutprodukte missen bestahlt werden um eine GvHD zu verhindern

B-Zelldefekte:

X-chromosomal vererbte ¢ Mutation im Btk-Gen (Bruton Tyrosinkinase-Gen) fiihrt z Reifungsstopp von
Agammaglobulinaemie pré-B Zellen

(XLA, Bruton):

e Fehlen aller Immunglobulinklassen
e Keine tastbaren Lymphknoten, keine Tonsillen, Meningoenzephalitiden durch
Echoviren und Arthritiden
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Selektiver IgA-Mangel: ¢ Der selektive IgA-Mangel ist der haufigste primare Immundefekt (1:400)

e Die Betroffenen kénnen vollig gesund sein, es kommt jedoch zu gehauftem
Auftreten von respiratorischen Infekten, Allergien, Autoimmunerkrankungen
(JRA, sLE) und Erkrankungen des Magen-Darm-Traktes (Zoeliakie, M. Crohn,
Colitis ulcerosa)

e Einige Patienten entwickeln Anti-IgA-AK was zu anaphylaktischen Reaktionen bei
der Gabe von Blutprodukten fiihren kann. Eine Substitution von
Immunglobulinen wird deshalb nicht durchgefiihrt

Common variable e Syn.: Late onset hypogammaglobulinaemia, tritt haufig erst in der 2. Lebensdekade

immunodeficiency auf
(CvID): e Heterogene Gruppe von Hypogammaglobulinaemien mit oder ohne T-Zelldefekt
e Gehauftes Auftreten von Autoimmunerkrankungen, gastrointestinalen Stérungen und

hohes Malignomrisiko

T-Zelldefekte:

Di-George-Syndrom: ¢ Das wahrscheinlich hdufigste Mikrodeletionssyndrom
e Akronym: CATCH22: Cardiac defect, abnormal face, thymic hypoplasia, cleft palate,
hypocalcemia, 22q11 deletion
e Herzfehler und Aortenbogenanomalien, Hypokalzédmie mit Krampfen durch Aplasie
der Nebenschilddrisen, Dysmorphien, T-Zell Mangel durch Thymushypoplasie

Kombinierte B- und T-Zelldefekte:

SCID (Severe combined ¢ Adenosindeaminasemangel (ADA-Mangel)
immunodeficiency): o Autosomal rezessiv vererbt
o Unterschiedliche Formen: Early-, Delayed- und Late-onset mit Beginn zwischen
den ersten Lebensmonaten und dem 15. LJ
o Enzymsubstitution und Gentherapie sind moglich

e X-SCID
o X-chromosomal vererbt
o Mutationen im Gen flr die gamma-Kette des IL-2 Rezeptors
o Auch hier wurde eine erfolgreiche Gentherapie durchgefiihrt, die jedoch in zwei
Fallen zur Entstehung einer Leukamie durch Aktivierung eines Protoonkogens
fuhrte

Wiskott-Aldrich-Syndrom: ¢ X-chromosomal rezessiv vererbt
e Klassische Trias: Ekzem, Thrombozytopenie, Infektanfalligkeit
e AuBerdem besteht ein erhdhtes Malignomrisiko

Ataxia Teleangiektatika: ® Syn.: Louis-Bar-Syndrom
e Autosomal rezessiver Erbgang mit Chromosomeninstabilitat
e Progressive cerebellare Ataxie, okulokutane Teleangiektasien, sinupulmonale
Infektionen, erhéhtes Malignomrisiko

51 von 57



Phagozytendefekte

1. Allgemeines

Einteilung: 1. Stdérungen der Zellzahl (Neutropenien) durch Stérung der/des
1. Bildung
2. Ausreifung
3. Uberlebens

2. Storungen der Zellfunktion durch Stérung der
1. Motilitat (Chemotaxis, Ingestion)
2. Mikrobenabtétung

Definition: ® Neutropenie: <1500 Neutrophile/pul
e Schwere Neutropenie: <500 Neutrophile/ul

Erreger: ® v.a. Staph. aureus
e Actinomyces, Nocardia, Serratia arcescens, Burkholderia cepacia, Mycobakterien
e Aspergillen

Klinik: ® Rezidivierende Infekte durch Bakterien und Pilze
e Otitis media, Sinusitis, Pneumonie, Stomatitis, Gingivitis, Dermatitis, Lymphadenitis,
Leberabszesse, Osteomyelitis, Sepsis, etc.

Therapie: ¢ Infektprophylaxe: Penible Mundhygiene, kein Aufenthalt in Kellern, auf Baustellen, in Tierstallen,
etc.
e Antibiotische Prophylaxe mit Cotrimoxazol, evtl. zuséatzlich Antimykotikum (z.B. Itraconazol)
e Kausale Therapie: evtl. G-CSF, Stammzelltransplantation

2. Primdre Neutropenien

Infantile Agranuloytose ® Autosomal dominant oder rezessiv vererbt
(Kostmann-Syndrom, e Ursichlich sind vermutlich Stérungen der Ausreifung der Neutrophilen,
Severe con_genital moglicherweise bedingt durch Defekte im Elastase-Gen
neutropenia): . .
e Neutrophilenzahl i.d.R. <200/ul
e Typisch sind schwer verlaufende bakterielle Infektionen
e Therapie: G-CSF (Nebenwirkungen: Kopf- und Knochenschmerzen, Osteoporose,
Knochenmarkfibrose, myelodysplastisches Syndrom, Leukamien, Exantheme,
Splenomegalie
e Komplikationen: Myeloische Leukamien

Zyklische Neutropenien: ® Meist sporadisch auftretend, sonst autosomal dominant vererbt
e Zyklen von 19-21 (14-30) Tagen mit maximal 10 Tage anhaltenden Neutropenien
e Ursachlich sind Defekte der Hamatopoese
e Diagnose: Bestimmung der Granulozytenzahl 2x/Woche Uber 6-8 Wochen
e Therapie: Infektprophylaxe, evtl. antibiotische Prophylaxe, evtl. G-CSF

Shwachman-(Diamond)-Syndrom: ® Autosomal rezessiv vererbt
e Zyklische und persistierende Neutropenie mit gestérter Chemotaxis,
Anamie, Thrombopenie

52 von 57



e Weitere Symptome: Exokrine Pankreasinsuffizienz,
Skelettveranderungen (metaphysare Dysplasien), Minderwuchs,
mentale Retardierung

e Therapie: Symptomatisch

Autoimmunneutrozytopenien: ® Erkrankung des Sauglings- und Kleinkindalters

e Inzidenz 1 pro 100 000 Kinder / Jahr

e Bedingt durch Autoantikérper gegen oberflachenspezifische
Neutrophilenantigene (z.B. NA1)

e Der Verauf ist i.d.R. mild, fast immer kommt es nach 6-54 Monaten zur
spontanen Remission

e Therapie: Meist symptomatisch, selten antibiotische Dauerprophylaxe oder
G-CSF

3. Sekundadre Neutropenien

Sekundare

e Treten im Rahmen anderer Autoimmunerkrankungen auf (z.B. systemischer

Autoimmunneutrozytopenien: | pus erythematodes, Sjégren-Syndrom, Sklerodermie, juvenile

Isoimmunneutrozytopenie °®
des Neugeborenen:

idiopathische Arthritis, primér bilidre Zhirrhose

e Meist milder Verlauf

e Die Therapie erfolgt im Rahmen der Grunderkrankung; selten antibiotische
Dauerprophylaxe oder G-CSF

Mitterliche Ak-Bildung gegen fetale Granulozyten, analog der
Blutgruppeninkompatibilitat

Dauert circa 6 Wochen an

Kann zu Omphalitis, Pneumonien, Sepsis, Meningitis etc. fihren
Therapie: Antibiotische Therapie, G-CSF

Medikamenteninduzierte ¢ Verursacht z.B. durch Phenylbutazon, Amidopyrin, Thyreostatika,
Neutrozytopenien semisynthetische Penicilline, Sulfonamide, Phenothiazine, Chloramphenicol
e Es liegen unterschiedliche pathogenetische Mechanismen zugrunde
e z.B. allergische Agranulozytose: zunachst Fieber, Schittelfrost, Tachykardie,
leichte Hypotension. Danach Ulzera der Mund- und Rachenschleimhaut,
Tonsillitiden, Pharynxabszesse, Septikdmien. Nach Absetzen des Medikamentes
Normalisierung der Myelopoese innerhalb von 2-4 Wochen

Infektbedingte e Treten im Rahmen von viralen bakteriellen und protozoenbedingten Infektionen auf

Neutrozytopenien:

Sonstige Neutrozytopenien: ® Hyperspleniesyndrom
e Maligne Prozesse
e Vitamin B12 Mangel, Folsauremangel

4. Phagozytenfunktionsdefekte

Leukozytenadhdsionsdefekt
Typ I (LADI):

e Autosomal rezessiv vererbt
e Klinik: Verzdgerter Nabelschnurabfall, Omphalitis, nekrotisierende bakterielle

und Pilzinfektionen, Hepatosplenomegalie, Gedeihstérung

e Synthesedefekt von CD18 mit dessen Hilfe die drei Adhdsionsproteine

CD11a, CD11b und CD11c in der Leukozytenmembran verankert sind. Die
Anheftung der Leukozyten an Endothelzellen und das Verlassen der

BlutgefaBe ist dadurch gestort. Betrifft Phagozyten, CD8%-Zellen, NK-Zellen.

e Im Blutbild zeigt sich eine massive Leukozytose
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e Therapie: Stammzelltransplantation

Leukozytenadhisionsdefekt ® Ein Defekt des Fucosestoffwechsels fuhrt zu Stérungen des "rolling" der
Typ II (LADII): Granulozyten am Endothel und zu einer gestérten Chemotaxis
e Gehtebenfalls mit einer extremen Leukozytose einher
e Klinik: Milder verlaufende Infekionen als beim LAD Typ I, Mikrozephalie,
mentale Retardierung
e Therapie: konservativ

IgG>-Rezeptordefekt: ® Stérung der Phagozytose von IgG2-opsonisierten Bakterien durch Mutation im Fc
gamma-Rezeptor IIa (CD32)
e Klinik: Rezidivierende eitrige Atemwegsinfekte

Septische Granulomatose ¢ Haufigkeit 1:100 000-1:300 000
(Chronic granulomatous e 2/3 der Fille sind X-chromosomal rezessiv vererbt, 1/3 autosomal rezessiv
diseases, CGD): e Defekte Mikrobizidie aller Phagozyten (Granulo- und Monozyten). Ein Defekt
der NADPH-Oxidase in der Phagozytenmembran flhrt zur Unfahigkeit toxische
Sauerstoffmetabliten zu bilden und dadurch phagozytierte Mikroorgansimen
abzutdten
e Klinik: Rezidivierende abszendierende und granulomatdse Infektionen:
Furunkel, Abszesse, Pneumonien, Lymphadenitiden, Pyodermien. Eine
Fistelbildung ist relativ haufig
e Haufigste Erreger sind Staph. aureus, E. coli, Serratia und Proteus
e Diagnose: Fehlende Nitroblautetrazoliumreduktion, quantitative Bestimmung
der H202-Produktion im Dihydrorhodamin-Test, Molekulargenetik
e Therapie: Antibiotische Therapie von akuten Infekten mit intrazellular
wirksamen Antibiotika (Cotrimoxazol, Chloramphenicol, Rifampicin,
Amphotericin B), chirurgische Abszesserdffnung, antibiotische
Dauerprophylaxe mit Cotrimoxazol und Itraconazol, rekombinantes
Interferon-gamma, Granulozytentransfusionen, Stammzelltransplantation

Leukozyten- e Autosomal rezessiv oder dominant vererbt
mykobakterizidiedefekte e Selektive Infektanfilligkeit auf (atypische) Mykobakterien (z.B. nach
&L’::;:ﬁ:g:;g::g;?a BCG—Impfung.),' Salmon.ellen und Listerien
e Fehlende Aktivierbarkeit von Makrophagen durch Interferon-gamma durch
Defekt im Interferon-gamma Rezeptor oder im Signaltransduktionsprotein
STAT1
e Diagnose: Funktionelle Untersuchung mittels ELISA, DurchfluBzytometrie,
Molekulargenetik
e DD: IL12/IL12-Rezeptor Defekte (Ansprechen auf Interferon-gamma
Substitution)
e Therapie: Antibiotische Therapie, Stammzelltransplantation, bei partieller
Auspragung rekombinanes Interferon-gamma

Wichtige Zahlen in der Padiatrie

Frihgeburtlichkeit Gestationsalter < 37 Wochen

Ubertragenes Neugeborenes Gestationsalter > 42 Wochen
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Man)gelgeburt (SGA: Small for gestational Gewicht (Lédnge) < 10. (3.) Perzentile bezogen auf die Tragzeit
age
Niedriges Geburtsgewicht < 25009
Trinkmenge von Sauglingen bei 70-80g in den ersten Lebenstagen; 1/5-1/6 des
Flaschenerndhrung Kdérpergewichts nach der 1. Woche
Prophylaxen bei Sauglingen 2mg Vit. K zur U1, U2 und U3; 500 I.E. Vit. D und 0,25mg
Fluor taglich
| |
Flussigkeitsgrundbedarf 1. U 120 ml/kg/d
2. U 100 ml/kg/d
Kleinkind 80-100 ml/kg/d
Schulkind 60-80 ml/kg/d
Jugendl|. 40-60 ml/kg/d
Elektrolytbedarf Natrium 3-5 mmol/kg/d
Kalium 1-1 mmol/kg/d
|
Haufigkeit des Down-Syndroms 1 auf 700 Neugeborene
Inzidenz der Hamophilie 1:10 000

Wichtige Formeln und Abkilirzungen in der

Padiatrie

Korperoberflache [m2]

sqr(KG[kg] * GroBe[cm] / 3600)

TORCH

Toxoplasma gondii, Others, Rételn,
Cytomegalievirus, Hepatitis und Herpes simplex

Erregerbezogene Erkrankungen, die der Arzt bei
Verdacht, Erkrankung oder Tod namentlich an das
Gesundheitsamt zu melden hat (§6 IfSG)

Botulismus

Cholera

Creutzfeldt-Jakob-Krankheit
Diphterie

Hamorrhagisches Fieber, virusbedingt
Hepatitis, akute virale

HUS, enteropathisch

Masern
Meningokokken-Meningitis/Sepsis
Milzbrand

Paratyphus

Poliomyelitis

Pest

Typhus abdominalis

Tollwut

Tuberkulose (nur Erkrankung und Tod)
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Wichtige Medikamente in der Padiatrie

Fir die Richtigkeit der angegebenen Medikamente und Dosierungen kann keinerlei Gewahr Gbernommen

werden!

Sauglingsnahrung aus hochgradig
hydrolysiertem Eiweil3

Alfare, Nutramigen, Pregomin

Aminosauremischungen

Neocate, Pregomin AS

Pseudokrupp Prednisolon: Rectodelt Supp. 100mg, Suprarenininhalation
5ml, 1:1000
Epiglottitis Cefotaxim 100mg/kg/d in 2-3 ED

Asthma bronchiale

Salbutamol (1ml=5mg) 10-20 ggt auf 4ml NaCl oder
unverdinnt alle 1-8h (auf HF achten!)

Atrovent (1mI=0,25mg) 0,25-1ml verdinnt auf 4ml NaCl alle
4-6h

Epinephrin 1:1000 0,5ml/kg alle 6h

Beta2-Sympathomimetika: Sultanol, Berotec,
Bronchospasmin

Entziindungshemmer: DNCG, Nedocromil

Topische Steroide: Budesonid, Beclometason

Leukotrienanatagonist: Montelukast

Lang wirksames beta2-Sympathomimetikum: Clenbuterol

Retardiertes Theophyllin: Bronchoretard

Bakterielle Meningitis bei Kindern > 2-3
Monaten

Cefotaxim 200mg/kg/d in 2 ED
+ Dexamethason 0,8mg/kg/d in 2 ED

Bakterielle Meningitis bei Kindern < 2-3
Monaten

Cefotaxim 200mg/kg/d in 2 ED
+ Ampicillin 300mg/kg/d in 3 ED
+ Tobramycin 1. Dosis 5mg/kg, danach 5mg/kg/d in 2 ED

Meningitisprophylaxe bei Meningokokken
oder H. influenzae

Rifampicin oder Ceftriaxon

Otitis media

Amoxicillin 50-100mg/kg/d in 3 ED fiir 7 Tage

Zerebraler Krampfanfall

Diazepam-Rektiole Saugling 5mg, Kleinkind 10mg, Schulkind
20mg
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Pneumonie bei Neugeborenen Cefotaxim/Cefuroxim + Ampicillin + Tobramycin

Pneumonie bei Sduglingen (<6 Monate) Cefuroxim (evtl. + Tobramycin)
Pneumonie bei Kleinkindern Amoxicillin oder Cefuroximaxetil
Pneumonie bei Schulkindern Clarithromycin oder Azithromycin
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