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Mogliche Interessenskonflikte

»-=B Film von Draco; Dr. Ausbuttel & Co. GmbH finanziert
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Genetische Erkrankungen

» Numerische Chromosomenstorungen
- _arizomie 13
- a1aufigkeit: ca. 1:5.000 bis 1:10.000 Lebendgeborene
- Ubeilehensrate bis zum 1. LJ: Jungen 33%, Madchen 45%
- Uberlekensrice bis zum 5. LJ: Jungen <1%, Madchen 30%
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Genetische Erkrankungen

.Nnumerische Chromosomenstorungen
- T#somie 13
- grhaufigkeit: ca. 1:5.000 bis 1:10.000 Lebendgeborene
- Wperlepansrate bis zum 1. LJ: Jungen 33%, Madchen 45%
- Uberfebensrate bis zum 5. LJ: Jungen <1%, Madchen 30%

= Strukturelle Chrormosomenstorungen
- Autosomal rezessiv (beids Ei*tern Merkmalstrager)
- Metachromatische Leukodvstronhie
Mukopolysaccacharidose
Zystische Fibrose (Mukoviszidosc)
Spinale Muskelatrophie
Epidermolysis Bullosa
- Autosomal dominant
- Gonosomale Erbgange (v.a. X-chromosomal-rezessiv/dominat)
- Adrenoleukodystrophie
- Muskeldystrophie Duchenne
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Seltene und genetische Erkrankungen auf
der Kinderpalliativstation

=_-Aurenoleukodystrophie = Mucopolysaccharidosen

= Aicardi-"soutiere-Syndrom = Muskeldystrophie Duchennne

* Angelrian-3yr.drom = Niemann-Pick-Syndrom

= Arthrogrypusis multin!ax congenita = Non-ketotische Hyperglycinamie

= Bohring-Opitz-Sy.\drc m = Olivo-ponto-cerebellare Atrophie (OPCA)

= Ceroidlipofuszinose, nc uioral “NCL) = Othahara Syndrom

= Cornelia-de-Lange-Syndrora = Pallister-Kilian-Syndrom

= Epidermolysis Bullosa dystrophica = Rett—-Syndrom

= Fukosidose = Spinale Muskelatrophie (SMA)

= Joubert-Boltshauser-Syndrom 4 _sunakut Sklerosierende Panencephalitis (SSPE)

= Komplexes Fehlbildungssyndrom, =~ Therapierefraktares Neuroblastom
Anophtalmie bds., Balkenhypoplasie, GOR = Triscmiz ©

= Lissencephalie = Trisomie 13

= Metachrom. Leukodystrophie = Trisomie 18

= Mitochondriopathie = Trisomie 21, mit X%, "1ar insuffizienz, O2-

= Morbus Krabbe pflichtig

= Morbus Leigh = Unklares Syndrom mit V.a. Mdbius-Sequenz

= Zystische Fibrose
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Seltene und genetische Erkrankungen auf

der Kinderpalliativstation

Auarenoleukodystrophie
Aicardi-outiére-Syndrom
Angelr.an-3yr.drom

Arthrogrypusis multir!ex congenita
Bohring-Opitz-Sy.1dre m
Ceroidlipofuszinose, ns uioral “NCL)
Cornelia-de-Lange-Syndrora
Epidermolysis Bullosa dystropiica
Fukosidose
Joubert-Boltshauser-Syndrom

Komplexes Fehlbildungssyndrom,
Anophtalmie bds., Balkenhypoplasie, GOR

Lissencephalie

Metachrom. Leukodystrophie
Mitochondriopathie

Morbus Krabbe

Morbus Leigh
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Mucopolysaccharidosen
Muskeldystrophie Duchennne
Niemann-Pick-Syndrom

Non-ketotische Hyperglycinamie
Olivo-ponto-cerebellare Atrophie (OPCA)
Othahara Syndrom
Pallister-Kilian-Syndrom

Rett—-Syndrom

Spinale Muskelatrophie (SMA)
sudakut Sklerosierende Panencephalitis (SSPE)
Therapierefraktares Neuroblastom
Triscmiz ©

Trisomie 13

Trisomie 18

Trisomie 21, mit ¥, "aerinsuffizienz, O2-
pflichtig

Unklares Syndrom mit V.a. Mdbius-Sequenz

Zystische Fibrose
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Genetische Erkrankungen: Diagnosestellung

»~ ,Donnerschlag”
- /imniozentese
- fetalz ,Organ-Ultraschalluntersuchung®
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Genetische Erkrankungen: Diagnosestellung

»~,Donnerschlag”
- /mniozentese
- fetdle”,Organ-Ultraschalluntersuchung®

= Oder, keine eindeutige Diagnose
= Harmlose® Syriptorie => ,Schlimme” Diagnose

iversith Witten/Herdecke
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Initiales Gesprach

Atmosphare wichtiger als Inhalt (aber, bitte keinen Quatsch
redes und keine sichere Prognose abgeben)

beide Zlern gemeinsam

nicht zu detailiert (Vererbungsmodus, etc.)
nicht alles auf <inriz:

- Was bedeutet das i #as Kind, konkret 1?

- Weitere Gesprache verei;,\ha'en

Konkrete Schritte zur Diagnosesicrariung, Therapie und
weiteren Betreuung

Oft Fragen nach Schuld und Verantwortung
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Genetische Erkrankungen: Verlauf

»‘verlaufe extrem variabel

= Noriralitat® neu definieren
das . iachtliche Umlagern,

die nichtinvasive Beatmung,
regelmafige Terinine bei Krankengymnasten und Forderstellen

= Emotionale Achterbahn

iversith Witten/Herdecke
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Genetische Erkrankungen: Verlauf

e~ Verlaufe extrem variabel
= Norspalitat”® neu definieren
dasgiachtliche Umlagern,

die nichtinvasive Beatmung,

regelmaligefernine bei Krankengymnasten und Forderstellen

= Emotionale Achterbahn
= Oft zerbricht die elterliche Perinerschaft, Mutter Versorgerin
= Sterben und der Tod werden prasenter
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Genetische Erkrankungen: Verlauf

»-nrisen sind haufig
- fJtt bleibende Verschlechterung
- Hener Anspruch an standige Adjustierung

» Annehmen besser als Hadern (aber bitte nicht so plump!)
- zeitweise ReZukicn der elterlichen Berufstatigkeit

- Inanspruchnahme von Familienhilfen oder ambulanten
Kinderhospizdiensteii

- Maglichkeit eines befristeten iKinderhospizaufenthalts

- Frage nach einem Verzicht auf ozstimmte medizinische
MalRnahmen

- ,Bluten des Alltags” / Ressourcen fokugsizren
- Geschwister frihzeitig praventiv umsorgen
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Genetische Erkrankungen: Tod und danach

»-viele junge Eltern
- fSerade erst Erwachsen
- Weznige tragende Sozialkontakte
=> weite;gehende Unterstltzung (z.B. Trauergruppen)

= CAVE: Schwangerschaftsabbruch oder bei Tod unmittelbar
postnatal

- Hilfsangebote kommen of* nicht an

= Den Eltern sollte nie (nie!!) der Vorschlag unterbreitet
werden, sie seien doch noch so jiny nund kbnnten ja noch
ein anderes Kind ,,als Ersatz“ bekomr zr:

Dieser Ausspruch erleichtert vielleicht die Betreue, -aber niemals die
Eltern
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Spinale Muskelatrophie

SwiA Typ | - Werdnig-Hoffman (Akute infantile SMA):
= Hauvlickeit SMA (Typ I-1V: 1:10.000-1:6.000; 1:40 Trager)

= Die Eikyankung beginnt bereits in utero (Typ |) oder wahrend
der ersten 2 Lebensmonate

= Das freie Sitze!r wird nicht erlernt

= Der Tod tritt meist ir..cien.ersten beiden Lebensjahren durch
Ateminsuffizienz oder Infeltion ein
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B
Spinale Muskelatrophie (SMA Typ 1)

= B.

= Asylbewerber: 7 Personen in Container-
Wohnung

= asch fortschreitende (Atem-)Lahmung,
auchein Schlucken moglich, oft Krisen

T
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Spinale Muskelatrophie (SMA Typ 1)

Versorgung im Verlauf

- ~K'arung des Vorgehens in Notfallsituationen
- Rerelmahige Familiengesprache mit professionellem Dolmetscher

= Entscheidury zur 3ehandlung ohne invasive Beatmung

— Notwendigkeit de: si2ionaren Weiterbehandlung auf der
Palliativstation wegen hadfig=n Erstickungsanfallen

= Verstorben im 14. Lebensmor.at-auf der
Kinderpalliativstation
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Ethik: Nusinersen (Spinraza)

ntrathekale Injektion (12 mg; 4 x Sattigungsdosis (Tag 1, 15, 30, 60) und dann
Erhaltingsphase 1 x alle 4 Monate)

« “Nebe nwirkungen: ggf. Narkose, Post-Punktionskopfschmerz
Unklarhcit
» Therapiee fo.7y, wer profitiert wie lange?
« Langzeitfolger
* Indikation (genetischc T 2st fur alle NG? SMA Typ 1/2 und 3/47?)
Enthusiasmus versus Rationa’dt
» Patientenvertreter = Pharma-Lobbyisten (,SMAcure®)
Veranderung der Versorgung
» Keine Heilung, sondern Palliation !?
« Zukunfigte Studien ,unter” Nusinersentherapiz?
Therapiekosten und Kostenuibernahme
« USA: 125,000 $ pro Gabe; 1 Jahr: 750,000 $; dann 375,005 $ jahrlich
- Frankreich: SMA Typ 1 und 2
- Deutschland, Italien: alle SMA Typen
- Danemark: nur Sauglinge mit SMA Typ 1
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Epidermolysis bullosa
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Epidermolysis bullosa (EB)

Komplikationen

Axut Chronisch

Schmrerz Schmerz

Flussigkelte verlust Anamie

Warmeverlust Obstipation

Starker Juckreiz Pseudosyndaktylie

Bakterielle Infektionen Vernarbungen, Kontrakturen (perioral)

eingeschrankte Mobilitat

JIsteopenie

—_abndzfekte, Peridontol. Komplikationen
Kornzalz LN'zerationen

Stridor, respatorische Dysfunktion
Renale Dysfur ko=

Dilatative Kardiomyopathie

Plattenzell-Carcinom

iversits Witten/Herdeck
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Multiprofessionelles Team zur Betreuung von
Epidermolysis bullosa-Patienten

= Arzte verschiedener Fachrichtungen

- Kinder- und Jugendmedizin, padiatrische Gastroenterologie und
Karciologie

- Derraatologie

- Zahnheilkur de

- Radiologie

- Ophthalmologie

- Plastische Chirurgie

- Anasthesie

- Palliativmedizin

Ernahrungsberater
Psychologe
Sozialarbeiter
Physiotherapeut
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EB Film

Materialien uriter
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antrum Ihr EB-Zentrum:
s - . kilnih Datielp
Kinderpalliativzentrum
Vestische Kinder- und Jugendhlinik Datteln
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LWir kénnen den Schmerz beeinflussen!”

Tipps fiir Eltern und Pflegende zum Umgang mit Schmerzen beim Verbandswechsel
bei Kindern mit Epidermolysis bullosa (EB)

Kinder mit EB erleben taglich lige Verbandswechsel, die sehr schmerzhaft sein kénnen. Manchmal sind die
Schmerzen stérker, wenn das Kind besonders grofRe Angst vor Schmerzen hat und sich dann nur noch auf die Angst
und die Schmerzen konzentriert. So kann das auch bei anderen negativen Gefithlen sein (z.B. Wut, Arger, Frust,
Stress, Hilflosigkeit). Negative Gefihle und Gedanken verstirken den Schmerz. Sie fihren zudem zu Widerstand
und Problemen bei der Durchfithrung des Verbandswechsels.

«Wir kénnen dgsfSchmerz beeinflussen!”
SCHMERZ ISTPOSITIV BEEINFLUSSBAR!
Tipps zum Umgang mit S&me im Verbandswechsel Die Schmerzen beim Verbandswechsel kdnnen durch positive Faktoren verringert werden!
Informati(zpsbroschillre er ter, : legende Pt Gotalie BT D PD_S“L ekl Positive Situation
von Kindern mit Epidermolyg® bullosa Vertriouess Sicherneie A B i e e
;Eﬁfem&!' entspannte Atmasphdre

Folgende Méaglichkeiten kénnen hilfreich sein:

1. Gute Vorbereitung:
"« Kiindigen Sie den Verband hsel zu einem ar Zeitpunkt an {das Kind braucht Zeit,
um die erste Angstreaktion zu Oberwinden) [
* Halten Sie den abgesprochenen Zeitpunkt maglichst ein (Verschieben verstarkt die Angst)
_ * Bereiten Sie die Materialien gut vor und erwdrmen Sie den Raum und die Salben
.« Schaffen Sie eine angenehme, maglichst entspannte Atmosphare

_. » Slenkung, Ablenkung, Ablenkung:
Lo ~ * Lenken Sie die Aufmerksamkeit des Kindes auf anregende und schéne Dinge
E * Uberlegen und planen Sie gemeinsam Ablenkungsideen immer wieder neu und im Voraus
« Sammeln Sie diese z.B. auf Kartchen

B e e [ 10 11

3. Emv ona’ pr
1 skt, Vertrauen,

sbroschiire zu EB

& Situation gut

4. Mithilfe /

] sird
abmachen und
bei Krisen und

5. Positiver )

ilfreich auf die

Das Leben mit der seltenen
angeborenen Hauterkrankung
Epidermolysis bullosa (EB) stellt

www.kinderpalliativzentrum.de i Vor bashngses

Herausforderungen. mehr

merz beeinflussen™



