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Vorwort


Liebe Prüfungskandidaten,


Pädiatrie zählt zu den häufigsten Prüfungsfächern in den mündlichen medizinischen Staatsexamina. Das Buch „Pädiatrie in Frage und Antwort“ genießt bei Studenten und Prüfern eine hohe Akzeptanz und ist daher aus der Prüfungsvorbereitung für dieses Fach nicht mehr wegzudenken. Besonders freut es zu hören, dass in Prüfungen immer häufiger komplette Einheiten aus diesem Buch abgefragt werden.


In der umfassend überarbeiteten 6. Auflage wurden insbesondere wichtige neue diagnostische und therapeutische Entwicklungen aus den vielfältigen pädiatrischen Fachgebieten und Subdisziplinen ergänzt.


Das Buch begleitet die Prüfungsvorbereitung durch die großen Themen der Kinderheilkunde und vermittelt pädiatrisches Basiswissen. Dabei steht nach wie vor die praxisorientierte und prüfungsrelevante Darstellung im Vordergrund. Zu jedem Themengebiet werden spezielle Zusatzinformationen geliefert, die das Niveau der meisten Prüfungen bewusst überschreiten. Mit diesen Informationen in der separaten Kommentarspalte können in mündlichen Prüfungen zusätzliche Pluspunkte gesammelt werden.


Am Ende der Frage-Antwort-Sequenz steht häufig ein ausführlicher Kommentar des „Prüfers“, der das Wesentliche zusammenfasst, das Lehrbuchwissen den praktischen Realitäten entgegensetzt oder neuste Leitlinien bzw. aktuelle diagnostische oder therapeutische Maßnahmen erläutert.


Ein besonderer Dank gilt meinen Freunden und pädiatrischen Kollegen, die mir bei der Durchsicht des Manuskripts eine große Hilfe waren. Allen voran Herrn Dr. Dietmar Wigger, der akribisch jedes einzelne Kapitel Korrektur gelesen und zahlreiche Anregungen gegeben hat. Vielen Dank an meinen Praxispartner Herrn Martin Stegat, der als Kinder- und Jugendrheumatologe sein Spezialwissen in dieses Kapitel eingearbeitet hat und an den Kinderkardiologen Herrn Dr. med. Reiner Schäffler, der im kardiologischen Kapitel die neusten Trends dieser Subdisziplin erläutert hat. Nicht zuletzt danke ich meinem Freund Herrn Dr. med. Frank Borrosch, mit dem ich zusammen die ersten Auflagen dieses Buches erstellt habe und der jetzt als Hautarzt das Kapitel der pädiatrischen Dermatologie verfasst hat.


Es freut mich sehr, dass auch viele Kolleginnen und Kollegen in der Weiterbildung das Buch als wertvolle Literaturergänzung bei der Vorbereitung auf die Facharztprüfung „Kinderheilkunde und Jugendmedizin“ nutzen.


Für weitere Ergänzungen und Anregungen bin ich jederzeit dankbar.


Ich wünsche viel Erfolg bei der Prüfung und vielleicht auch auf dem Weg zu einem neuen oder einer neuen Kollegen/in der Kinderheilkunde und Jugendmedizin.


Münster, im Sommer 2014


Dr. med. Markus Stange












Allgemeine Hinweise und Tipps


















Prüfungsvorbereitung


Zur optimalen Prüfungsvorbereitung empfiehlt es sich, neben dem Einzelstudium Lerngruppen zu bilden. 2–3 Monate sollten sich die Teilnehmer der Lerngruppen etwa 2- bis 3-mal pro Woche treffen. Vor jedem Treffen sollte ein Thema vereinbart werden, das für das nächste Mal vorbereitet wird. Dies erhöht die Motivation zum regelmäßigen Lernen und ermöglicht gleichberechtigte und ergänzende Diskussionen. Punkte, die dem Einzelnen während des Einzelstudiums unklar geblieben sind, sollten notiert und in der Gruppe vorgestellt und beraten werden. Auf diesem Weg kann man das eigene Wissen kontrollieren und Sicherheit gewinnen.


Das Lernen in Lerngruppen hilft, Ängste vor der freien Rede abzubauen und trainiert das freie und strukturierte Antworten. Durch regelmäßiges Treffen wird der Kontakt zu den anderen Studierenden aufrechterhalten. Meist stellt man zudem fest, dass das Lernen in der Gruppe mehr Spaß macht, als zu Hause oder in der Bibliothek allein vor seinen Büchern zu hocken. Und wenn man dann doch einmal in ein „Tief“ fällt, schaffen es andere meist wesentlich besser, die Stimmung und das Selbstbewusstsein wieder zu heben.














Verhalten während der Prüfung


Es ist zu empfehlen, sich als Prüfungsgruppe bei den Prüfern vorzustellen. Nur wenige Prüfer sind zu einem Gespräch nicht bereit. Viele Prüfer geben Tipps und Hinweise, worauf man sich vorbereiten sollte, oder nennen Themen, die sie auf keinen Fall abfragen.


Die Prüfung wird meist zweigeteilt, d. h. zuerst werden ein oder mehrere Patienten untersucht, und später erfolgt die eigentliche mündliche Prüfung. Vielfach wird auf den zuvor untersuchten Patienten eingegangen, sodass man die freie Zeit zwischen den Prüfungsteilen nutzen sollte, sich über das Krankheitsbild des Patienten genauer zu informieren.


Die Kleidung zur Prüfung sollte man innerhalb der Gruppe besprechen: „Etwas feiner als sonst“ hat sich bewährt; es muss nicht gleich Anzug oder Kostüm sein. Auf alle Fälle sollte man sich in seiner Haut einigermaßen wohl fühlen.


Natürlich kann man für eine Prüfung nicht den Typ abstreifen, der man ist. Trotzdem sollte man sich bewusst machen, dass manche Verhaltensweisen eher verärgern und nicht zu einer angenehmen Prüfungssituation beitragen. Sicherlich ist es gut, eine Prüfung selbstbewusst zu bestreiten. Arroganz und Überheblichkeit jedoch sind, selbst wenn man exzellent vorbereitet und die Kompetenz des Prüfers zweifelhaft ist, fehl am Platz. Jeder Prüfer kann einen, so er möchte, vorführen und jämmerlich zappeln lassen. Also: besser keinen vermeidbaren Anlass dazu liefern. Genauso unsinnig und peinlich ist es, sich devot und unterwürfig zu geben.


Auch wenn man vor der Prüfung gemeinsam gelitten, während der Vorbereitungszeit von der Gruppe profitiert hat, geht es in der Prüfung um das eigene Bestehen, die eigene Note. Man braucht sich darüber nichts vorzumachen. Trotzdem sollte man in der Prüfung fair bleiben und z. B. nicht aus freien Stücken gerade die Fragen und Themen aufgreifen, an denen sich der Mitprüfling die Zähne ausgebissen hat.














Häufige Frageformen


Offene Fragen Dies ist die häufigste Frageform. Die Antwort sollte strukturiert und flüssig erfolgen. Ziel ist es, möglichst lange zu reden, sich gleichzeitig aber nicht in unwichtigen Dingen zu verlieren. Viele Prüfer unterbrechen dann den Redefluss und dies kann enorm verwirren. Schon in den Vorbereitungsmeetings sollte man sich zur Beantwortung der Fragen eine gute Struktur angewöhnen, z. B. Definition – Ätiologie – Symptomatik – Diagnostik – Therapie. Es empfiehlt sich, im Schlusssatz eine neue Problematik, in der man sich gut auskennt, anzuschneiden, die der Prüfer aufgreifen kann.


Nachfragen Im Anschluss an eine offene Frage kommt es oft zu einigen Nachfragen, die das angeschnittene Thema vertiefen. Dabei wird der Schwierigkeitsgrad der Fragen meist höher. Die Prüfer tasten sich an die Grenzen der Prüflinge heran.


Fallbeispiele Fallbeispiele eignen sich immer gut, um praktische Belange abzufragen. Daher sind sie besonders in den handwerklichen Fächern sehr beliebt. Es besteht die Chance, dass sich zwischen Prüfer und Prüfling ein kollegiales Gespräch entwickelt. Eindeutige Beschreibungen und charakteristische Krankheitsbilder machen die Beantwortung der Frage meist einfach. Zu Anfang sollte immer auf mögliche Differenzialdiagnosen eingegangen werden. Vorsicht ist bei Krankheitsbildern geboten, über die man nicht viel weiß. Der Prüfer könnte sie bei einer weiteren Frage aufnehmen und man gerät arg ins Schwitzen. Also: sich selbst keine Grube graben.














Probleme während der mündlichen Prüfung


Während einer mündlichen Prüfung können vielfältige Probleme auftreten, die man im Gegensatz zur schriftlichen Prüfung sofort und möglichst souverän managen muss.




• Kann man eine Frage nicht beantworten, braucht man nicht sofort zu verzweifeln. Auf Nachfragen oder Bitten um weitere Informationen formuliert der Prüfer seine Frage oft anders. Dies kann auch sinnvoll sein, wenn man merkt, dass man am Prüfer vorbeiredet.


• Was ist jedoch, wenn es nicht zum „Aha-Effekt“ kommt? Ein Problem, das nur schwer zu lösen ist. Die meisten Prüfer helfen weiter oder wechseln das Thema. Selbst wenn eine Frage nicht beantwortet wird, ist dies noch lange kein Grund durchzufallen.


• In Prüfungssituationen beginnen viele Prüflinge vor Aufregung zu stottern oder sich zu verhaspeln. Dies ist normal. Vor und während einer Prüfung darf man aufgeregt sein, dafür hat jeder Prüfer Verständnis. Übertriebene Selbstsicherheit löst sogar bei manchen Prüfern Widerwillen und Antipathie aus.


• Sehr unangenehm wird die Situation, wenn Mitstreiter „abstürzen“. Die Prüfung spitzt sich zu, und der Prüfer reagiert verärgert. Hier hilft nur: ruhig bleiben. Der Gedanke, dass sich der Prüfer ebenfalls unwohl fühlt und kein persönliches Interesse hat, die Situation weiter zu verschärfen, erleichtert ungemein.


• Gelassen den Fragen der anderen zuhören. Das Gefühl „alle guten Fragen sind schon weg, ehe ich an die Reihe komme“ ist nicht außergewöhnlich.


• Häufig ist ein Prüfer bekannt dafür, dass er besonders „gemein“ und schwer prüft. Bemerkenswert ist jedoch, dass die Kritik oft von früheren Prüflingen stammt, die entweder durchgefallen sind oder die Prüfung mit einer schlechten Note bestanden haben. Weiß man jedoch, dass dies nicht der Fall sein kann, weil man die Informationsquelle kennt, hilft nur eins: Lernen, Lernen, Lernen.


• Manche Prüfer fragen, ob zur Notenverbesserung eine weitere Fragenrunde gewünscht wird. Eine solche Chance sollte man sich nicht entgehen lassen, da man nur gewinnen kann.

















Hinweise für die Benutzung


Alle Angaben entsprechen den Standards und dem Kenntnisstand zurzeit der Drucklegung. Dennoch können klinikintern abweichende diagnostische und therapeutische Vorgehensweisen üblich sein.


Alle diejenigen, die zum ersten Mal mit einem Buch der „In-Frage-und-Antwort“-Reihe arbeiten, sollten sich anfangs durch die sehr ausführlichen Antworten, so wie sie in der mündlichen Prüfung nur ein sehr guter Student geben würde, nicht entmutigen lassen. Zweck der Reihe ist es, sich durch häufiges Wiederholen ein strukturiertes und inhaltlich vollständiges Wissen anzutrainieren.














Bedeutung der Symbole und Kästen
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Zur Erleichterung der Wiederholung kann in der Randspalte neben der Frage angekreuzt werden,




• ob die Frage richtig beantwortet wurde (grün)


• ob die Frage falsch beantwortet wurde (rot)


• ob die Frage wiederholt werden sollte (gelb)














MERKE


Wichtige und besonders zu beachtende Inhalte








FALLBEISPIEL


Beispiele aus der Praxis








TIPP/PLUS


Tipps zur Prüfungssituation/Zusatzwissen
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Abkürzungsverzeichnis













A










	ACTH

	adrenokortikotropes Hormon






	ADH

	antidiuretisches Hormon






	AGN

	akute postinfektiöse Glomerulonephritis






	AGS

	adrenogenitales Syndrom






	AK

	Antikörper






	ANS

	Atemnotsyndrom






	AOM

	akute Otitis media






	ALL

	akute lymphatische Leukämie






	ALTE

	apparent life-threatening event






	ASD

	Vorhofseptumdefekt






	ASS

	Azetylsalizylsäure






	AT-III

	Antithrombin III



























B










	BE

	Broteinheit






	BGA

	Blutgasanalyse






	BSG

	Blutsenkungsgeschwindigkeit



























C










	CF

	zystische Fibrose






	CK

	Kreatinin






	CMV

	Zytomegalievirus






	C. pneu-moniae

	Clostridium pneumoniae






	CPAP

	continuous positive airway pressure






	CRH

	corticotropin-releasing hormone






	CRP

	C-reaktives Protein






	CT

	Computertomografie






	CTG

	Kardiotokografie



























D










	d

	Tag(e)






	DNA

	Desoxyribonukleinsäure






	DNCG

	Cromoglycinsäure






	DSA

	digitale Subtraktionsangiografie



























E










	E. coli

	Escherichia coli






	EEG

	Elektroenzephalografie






	EHEC

	enterohämorrhagische E. coli






	EKG

	Elektrokardiografie






	EMG-Syndrom

	Exomphalos-Makroglossie-Gigantismus-oder Wiedemann-Beckwith-Syndrom






	EPH-Gestose

	Gestose, die mit Ödemen (Edema), erhöhtem Eiweiß im Urin (Proteinurie) und erhöhtem Blutdruck (Hypertonus) einhergeht



























F










	FFP

	fresh frozen plasma






	FSH

	follikelstimulierendes Hormon






	FSME

	Frühsommer-Meningoenzephalitis






	FTA-Abs-Test

	Fluoreszenz-Treponema-Antikörper-Absorptionstest (Lues-Diagnostik)



























G










	GFR

	glomeruläre Filtrationsrate






	GH

	growth hormone






	GN

	Glomerulonephritis



























H










	h

	Stunde(n)






	HBV

	Hepatitis-B-Virus






	HCG

	humanes Choriongonadotropin






	HiB

	Haemophilus influenzae B






	H. influenzae

	Haemophilus influenzae






	HIV

	humanes Immundefizienzvirus






	HSV

	Herpes-simplex-Virus






	HUS

	hämolytisch-urämisches Syndrom






	HVL

	Hypophysenvorderlappen



























I










	ICR

	Interkostalraum, Zwischenrippenraum






	IfSG

	Infektionschutzgesetz






	Ig

	Immunglobulin






	i. m.

	intramuskulär






	IRDS

	infant respiratory distress syndrome






	ITP

	idiopathische thrombozytopenische Purpura






	i. v.

	intravenös



























J










	JIA

	juvenile idiopathische Arthritis



























K










	KEV

	konstitutionelle Entwicklungsverzögerung






	KG

	Körpergewicht






	KM

	Kontrastmittel






	KOF

	Körperoberfläche



























L










	LDH

	Laktatdehydrogenase






	LH

	luteinisierendes Hormon






	LHRH

	luteinizing hormone releasing hormone






	LJ

	Lebensjahr






	LM

	Lebensmonat






	LT

	Lebenstag






	LTB

	Laryngotracheobronchitis






	LW

	Lebenswoche



























M










	MCAD

	Acyl-CoA-Dehydrogenasemangel






	MCS

	Miktionszystosonografie






	MCU

	Miktionszystourethrografie






	MIBG-Szintigrafie

	J-131-Meta-Benzyl-Guanidin-Szintigrafie






	MRT

	Magnetresonanztomografie



























N










	NEC

	nekrotisierende Enterokolitis






	NSAR

	nichtsteroidale Antirheumatika






	NSE

	neuronenspezifische Enolase



























O










	ÖA

	Ösophagusatresie






	OSAS

	obstruktives Schlafapnoesyndrom



























P










	P. aeruginosa

	Pseudomonas aeruginosa






	PCR

	Polymerasekettenreaktion






	PDA

	hier: persistierender Ductus arteriosus Botalli; sonst auch: Periduralanästhesie






	PFC

	persistierende fetale Kreislaufverhältnisse






	PKU

	Phenylketonurie






	p. o.

	per os






	PST

	Pulmonalstenose






	PTH

	Parathormon






	PTT

	Prothrombinzeit



























R










	RAST-Test

	Radio-Allergen-Sorbent-Test






	RDS

	respiratory distress syndrome






	RF

	Rheumafaktor






	Rö

	Röntgen






	RR

	Blutdruck nach Riva-Rocci



























S










	S. aureus

	Staphylococcus aureus






	S. pneu-moniae

	Streptococcus pneumoniae






	s. c.

	subkutan






	SGA

	small for gestational age






	SIDS

	sudden infant death syndrome






	SIT

	spezifische Immuntherapie






	SCIT

	subkutane Immuntherapie






	SLIT

	sublinguale Immuntherapie






	SS

	Schwangerschaft






	SSPE

	subakute sklerosierende Panenzephalitis






	SSS-Syndrom

	staphylococcal scaled skin syndrome






	SSW

	Schwangerschaftswoche






	STH

	Somatotropin






	STIKO

	Ständige Impfkommission



























T










	Tbc

	Tuberkulose






	TG

	Thyreoglobulin






	TGA

	Transposition der großen Gefäße






	TMS

	Tandem-Massenspektrometrie






	TPHA-Test

	Treponema-pallidum-Hämagglutinationstest (Lues-Diagnostik)






	TPO

	Thyreoidea-Peroxidase






	TSH

	thyreoideastimulierendes Hormon



























V










	V. a.

	Verdacht auf






	VAPP

	Vakzine-assoziierte paralytische Poliomyelitiden






	VRDL-Test

	Cardiolipin-Reaktion (Lues-Diagnostik)






	VSD

	Ventrikelseptumdefekt



























W










	WH

	Wachstumshormon






	WHO

	World Health Organization



























Z










	ZNS

	Zentralnervensystem






	ZP

	Zerebralparese





































Kapitel 1


Physiologie der Perinatalzeit













1.1 Apgar-Index
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Was versteht man unter dem Apgar-Index?











PLUS


Die Korrelation des Apgar-Werts mit späterer Morbidität und Mortalität des Kindes wird von manchen Pädiatern bezweifelt, da die Werte relativ unzuverlässig erhoben werden („Gesundzählen“).








TIPP


Zur Vorgehensweise bei niedrigem Apgar-Score Kap. 4.4 Asphyxie.








Antwort


Der Apgar-Index wird 1, 5 und 10 Minuten nach der Geburt erhoben. Eine Bewertung von 9–10 Punkten gilt als normal (Tab. 1.1). Bei 5–8 Punkten zeigt das Kind eine Anpassungsstörung. Bei weniger als 5 Punkten liegt ein mittlerer bis schwerer Depressionszustand vor, d. h. es besteht akute Lebensgefahr. Der 1-Minuten-Wert ist wichtig, da er über sofort zu treffende Maßnahmen entscheidet. Mit diesem Wert lässt sich die unmittelbare Bedrohung für das Neugeborene abschätzen.







Tab. 1.1


Apgar-Index










	Kriterien

	0 Punkte

	1 Punkt

	2 Punkte










	
Aussehen

	blass, blau

	Stamm rosig, Extremitäten blau

	rosig






	
Puls

	kein Puls

	< 100/min

	> 100/min






	
Grimassieren/Reflexe beim Absaugen

	keine

	Verziehen des Gesichts

	Schreien






	
Aktivität

	keine Spontanbewegung

	geringe Extremitätenflexion

	aktive Bewegung






	
Respiration

	keine Atmung

	Schnappatmung, unregelmäßig

	regelmäßige Atmung, keine Dyspnoe
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Prüfer: Aus meiner langjährigen Erfahrung darf ich Ihnen berichten, dass Neugeborene insbesondere nach sehr rascher oder langwieriger Geburt oder nach operativer Entbindung häufig einen niedrigen 1-Minuten-Apgar haben, der einen kurzzeitigen Depressionszustand anzeigt. Nach korrekter, schonender Primärversorgung eines solchen Kindes kommt es in der Regel sehr schnell zur Erholung, sodass die weiteren Apgar-Werte wieder normal sein können. Der 1-Minuten-Apgar hat also nicht mehr diese Bedeutung und wird oftmals gar nicht mehr vergeben.


Der 5-Minuten-Wert entscheidet letztendlich über weitere medizinische oder intensivmedizinische Maßnahmen, wenngleich er auch keine sichere prognostische Aussage über eventuelle „Spätfolgen“ zulässt.














1.2 Nabelschnur-pH
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Welches objektive Kriterium zur Beurteilung des postpartalen Zustands eines Neugeborenen kennen Sie?











PLUS


Für 1–2 h nach der Geburt ist eine metabolische Azidose (pH bis 7,2) physiologisch, da es unter der Geburt zu physiologischer Hypoxie und Laktatausschwemmung aus dem Gewebe kommt.








PLUS


Ein Nabel-pH < 7,1 ist ein Hinweis für eine kindliche Asphyxie und bedarf sofortiger Abklärung bzw. Behandlung!








Antwort


Neben dem Apgar-Index als subjektivem Beurteilungskriterium liefert die Bestimmung des Nabelarterien-pH ein zusätzliches objektives Bewertungskriterium des postpartalen Zustands. Die Gefährdung eines Neugeborenen nimmt mit dem Ausmaß der Azidität im Nabelarterienblut zu. Die Nabelschnur-pH-Werte korrelieren mit den Apgar-Werten, sofern Letztere objektiv vergeben werden (Tab. 1.2). Ab einem pH-Wert unter 7,2 gilt das Kind als gefährdet. Meist normalisiert sich der kindliche pH-Wert innerhalb von 10 h nach der Geburt.







Tab. 1.2


Korrelation zwischen Nabelarterien-pH-Werten und Apgar-Werten








	pH-Wert

	1-Minuten-Apgar-Index










	≥ 7,3 (optimale Azidität)

	10–9 (optimal lebensfrisch)






	7,20–7,29 (normale Azidität)

	8–7 (normal lebensfrisch)






	7,10–7,19 (leichte Azidose)

	6–5 (leichter Depressionszustand)






	7,0–7,09 (mittelschwere Azidose)

	4–3 (mittelgradiger Depressionszustand)






	< 7,0 (schwere Azidose)

	2–0 (schwerer Depressionszustand)
























1.3 Das gesunde Neugeborene
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Welches Geburtsgewicht, welche Körperlänge und welchen Kopfumfang erwarten Sie bei einem gesunden Neugeborenen, und wie verändern sich diese Werte mit zunehmendem Lebensalter?











PLUS


Liegt das auf das Gestationsalter bezogene Geburtsgewicht unter der 10. Perzentile, handelt es sich um ein hypotrophes Neugeborenes oder Mangelgeborenes. Liegt es über der 90. Perzentile, ist das Neugeborene hypertroph (Tab. 1.3).







Tab. 1.3


Zustandsdiagnostik des Neugeborenen








	Frühgeborenes Kind

	< abgeschl. 37. SSW bzw. < 260 SS-Tage






	Termingeborenes Kind

	37.–abgeschl. 42. SSW bzw. 260–294 SS-Tage






	Übertragenes Kind

	≥ 42. SSW bzw. > 294 SS-Tage






	Eutrophes Kind

	Geburtsgewicht 10.–90. Perzentile






	Hypotrophes Kind

	Geburtsgewicht < 10. Perzentile (small for gestational age, SGA)






	Hypertrophes Kind

	Geburtsgewicht > 90. Perzentile (large for gestational age, LGA)















Antwort


Reife Neugeborene weisen ein Gewicht von ca. 3.400 g auf. Als Faustregel für den Verlauf der Gewichtszunahme nach der Geburt kann gelten, dass ein Säugling im Alter von 4–5 Monaten sein Gewicht verdoppelt, im Alter von 1 Jahr verdreifacht, mit 6 Jahren versechsfacht und mit 12 Jahren verzwölffacht hat.


Die Größe eines reifen Neugeborenen beträgt ca. 50 cm. Die Wachstumsgeschwindigkeit ist im 1. LJ am größten und flacht bis zur Pubertät immer mehr ab, um dann einen zweiten Gipfel zu erreichen. Der normale Kopfumfang beträgt bei der Geburt 35 cm und erreicht innerhalb des 1. LJ schon etwa 80 % des Erwachsenenwerts.


Bei einem gesunden Neugeborenen hängen diese Größen vom Gestationsalter ab. Die oben genannten Werte liegen auf der 50. Perzentile und beziehen sich auf eine Geburt in der 40. SSW.
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Sie erwähnten anfangs das Gestationsalter. Wie ist dieses definiert? Wie würden Sie weiterhin Perinatal- und Neonatalperiode voneinander abgrenzen?








PLUS


Die „ältesten“ Frühgeborenen sind 36 + 6, d. h. 36 Wochen und 6 Tage alt. „Neugeborene“ werden am 29. Tag „Säuglinge“. „Säuglinge“ werden mit 1 Jahr „Kleinkinder“.








Antwort


Das Gestationsalter ist die Dauer der Schwangerschaft, vom 1. Tag der letzten Regelblutung an gerechnet. Ein normales Gestationsalter liegt bei einer Schwangerschaftsdauer von 37–41 Wochen vor. Frühgeburten haben ein Gestationsalter von weniger als 37 Wochen. Beträgt das Gestationsalter 42 Wochen oder mehr, spricht man von übertragenen Neugeborenen. Die Perinatalperiode ist die Zeit vom Anfang der 29. SSW bis zum 7. LT. Demgegenüber bezeichnet man die Neonatalperiode als Zeitraum vom 1.–28. LT.
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Wie lautet die unterschiedliche Definition von Lebend- und Totgeburt?








Antwort


Bei einem Lebendgeborenen waren nach der Geburt Lebenszeichen vorhanden, d. h. es hat nach der Geburt entweder das Herz geschlagen, die Nabelschnur pulsiert oder die Atmung eingesetzt. Ist keines dieser Kriterien erfüllt, handelt es sich um eine Totgeburt, sofern das Geburtsgewicht mindestens 500 g beträgt. Die Ausstoßung eines Fetus ohne Lebenszeichen mit einem Gewicht unter 500 g wird als Abort bezeichnet.
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Wie bestimmen Sie pränatal das Gestationsalter eines Fetus?








Antwort


Vor der Geburt kann das Gestationsalter anhand geburtshilflicher Kriterien bestimmt werden. Hierzu gehören das Datum der letzten Regelblutung und im Wesentlichen die im Ultraschall erhobenen Parameter, wie biparietaler und thorakaler Durchmesser sowie Scheitel-Steiß-Länge.
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Von einem reifen Neugeborenen spricht man, wenn am Ende einer normalen Schwangerschaft gewisse äußere Reifekriterien erfüllt sind. Obwohl Gestationsalter und Reifezustand normalerweise korrespondieren, können sie auch eine gewisse Diskrepanz zeigen. Nennen Sie Untersuchungsmerkmale, die zur Reifebestimmung herangezogen werden.








Antwort


Verwendung finden einerseits äußere körperliche Merkmale (Tab. 1.4) und andererseits neuromuskuläre Reifezeichen, oder Bewertungssysteme, die beides heranziehen. Ein körperlich reifes Kind lässt neben den normalen Körpermaßen folgende Befunde erwarten: Die Haut zeigt noch Reste der Käseschmiere und weist an Rücken, Schultern und Oberarmstreckseiten noch spärliche Lanugobehaarung auf. Die Fingernägel überragen die Fingerkuppen, die Zehennägel erreichen die Zehenkuppen. Die ganze Fußsohle zeigt Falten. Der Ohrknorpel hat seine volle Form, d. h., die Helix ist völlig umgeschlagen und fest. Der Brustdrüsendurchmesser beträgt mindestens 0,5–1 cm. Beim Jungen liegen die Hoden im Skrotum, das bereits eine Fältelung aufweist. Beim Mädchen werden die kleinen Labien von den großen bedeckt. Zur Beurteilung der neuromuskulären Reife des Kindes werden Spontanmotilität, Muskeltonus, Haltung und Reflexverhalten geprüft. Die Sinnesfunktionen können bereits durch die Reaktion auf Licht und durch unspezifische Bewegungsreflexe auf laute Geräusche hin grob beurteilt werden.







Tab. 1.4


Wichtige somatische Reifezeichen








	Kriterium

	Reifes Neugeborenes

	Unreifes Neugeborenes










	Kopfhaare

	fest

	fein






	Ohrmuschel

	Knorpel bis Rand

	Muschel weich






	Brustdrüsendurchmesser

	> 1 cm

	< 1 cm






	Lanugobehaarung

	wenig Lanugo

	ganzer Rücken






	Testes

	im Skrotum

	nicht im Skrotum






	Skrotum

	viele Rugae, groß

	wenige Rugae, klein






	große Labien

	bedecken die kleinen Labien

	klaffend






	Fußsohlenfalten

	ganze Sohle

	vorderes Drittel
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Was können Sie uns über die normale Atem- und Herzfrequenz sowie die Blutdruckwerte bei Neugeborenen sagen?








PLUS


Die Manschettenbreite zur Blutdruckmessung muss dem jeweiligen Alter angepasst sein: bei Kleinkindern 4–6 cm, bei Schulkindern 6–9 cm und bei Jugendlichen 12 cm.








Antwort


Nach erfolgter postpartaler Adaptation, die idealerweise ca. 30 min dauert und bei der unregelmäßige Atmung und leichte Dyspnoezeichen noch normal sind, haben gesunde Neugeborene eine Atemfrequenz von 40–60/min. Diese Frequenz nimmt dann mit steigendem Lebensalter ab und liegt beim Erwachsenen bekanntermaßen zwischen 16–20/min. Die Herzfrequenz kann in den ersten 15–30 min nach der Geburt durch Überwiegen des Sympathikotonus bis 180/min betragen, um sich dann auf Werte zwischen 120–150/min einzupendeln. Auch die Herzfrequenz sinkt mit zunehmendem Alter. Der Blutdruck, der direkt nach der Geburt um 85 mmHg systolisch betragen kann, fällt schnell auf ca. 65 zu 45 mmHg (Tab. 1.5).







Tab. 1.5


Physiologische Normwerte von Neugeborenen und Kindern










	Alter

	AtemfrequenzRichtwerte
[Züge/min]

	HerzfrequenzRichtwerte
[Schläge/min]

	Systolischer RRRichtwerte
[mmHg]










	Geburt

	40–60

	120–180

	60–80






	6 Monate

	30

	80–150

	90






	12 Monate

	28

	70–140

	100






	10 Jahre

	24

	60–90

	110
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Wie sieht das normale Blutbild eines Neugeborenen aus?








Antwort


Für die vielen unterschiedlichen Blutparameter gibt es jeweils altersabhängige Normwerte. Während der Embryonal- und Fetalzeit sind Leber und Milz noch Orte der Hämatopoese. Beim reifen, gesunden Neugeborenen geht die Aufgabe der Hämatopoese vollständig auf das Knochenmark über. Dabei geht zunächst die Blutbildung zurück, sodass es vom 3. Tag an postpartal zum Absinken von Hämoglobin und Erythrozytenzahl kommt. Initial findet man am 1. LT ca. 5,5 × 106 Erythrozyten/μl und einen Hb von 19 g/dl, bei einer physiologischen Retikulozytose von ca. 42/1.000 Erythrozyten. Bei Geburt werden Leukozytenzahlen von ca. 18.000/μl gefunden, die sich aber schon innerhalb der 1. LW auf ca. 12.000/μl reduzieren. Wichtig zu wissen ist, dass Kinder bis zu einem Alter von 3–4 Jahren ein überwiegend lymphozytäres Differenzialblutbild mit bis zu 60 % Lymphozyten besitzen. Die Thrombozytenzahlen Neugeborener liegen mit durchschnittlich 150.000/μl unter denen von Erwachsenen.
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Wie bezeichnet man diesen Abfall des Hämoglobins in den ersten Lebensmonaten?








Antwort


Da der Hämoglobinwert bis zum Alter von etwa 3 Monaten bis auf 9,5 g/dl fallen kann, um dann langsam wieder anzusteigen, spricht man von der „Trimenonreduktion“. Der Anteil des fetalen Hämoglobins reduziert sich von 77 % postpartal auf ca. 5 % im Alter von 6 Monaten und wird durch adultes Hämoglobin ersetzt.
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Neugeborene verlieren nach der Geburt an Gewicht. Wie kommt dies zustande, und bis zu welchem Tag sollte das Geburtsgewicht wieder erreicht sein?








PLUS


Postpartale Gewichtszunahme: 1. Trimenon: 25 g/d, 2. Trimenon: 20 g/d, 3. Trimenon: 15 g/d, 4. Trimenon: 10 g/d.








Antwort


Neugeborene können 10 bis max. 15 % ihres Körpergewichts verlieren. Dieser Gewichtsverlust betrifft hauptsächlich den extrazellulären Wasseranteil. Gründe dafür bestehen in erster Linie darin, dass die Neugeborenenniere noch eine geringere Konzentrierungsfähigkeit als die Erwachsenenniere hat. Dazu kommen die mangelnde Flüssigkeitszufuhr, da die Mutter noch nicht voll stillen kann, und der Abgang von Mekonium. Das Geburtsgewicht sollte bis zum 10. Tag, spätestens innerhalb von 2 LW, wieder erreicht sein.
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Woraus besteht Mekonium, und innerhalb welcher Zeit sollte es das erste Mal abgesetzt werden?








TIPP


Siehe auch Mekoniumileus Kap. 11.7.








Antwort


Mekonium besteht aus abgeschilferten Epithelzellen des Darms, verschluckten Haaren und eingedickter Gallenflüssigkeit. Dieser während der Intrauterinzeit gebildete Stuhl hat aufgrund seines hohen Bilirubingehalts eine schwarz-grüne Farbe. Bis zum 2. LT, meist schon innerhalb der ersten 12 h, kommt es zum Abgang von Mekonium. Daraufhin folgen bis zum 4. oder 5. Tag sog. Übergangsstühle, die dann schließlich bei gestillten Kindern von den sog. Gärungs- oder Muttermilchstühlen abgelöst werden.

















1.4 Primitivreflexe der Neugeborenen
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Sie erwähnten vorhin die Prüfung des Reflexverhaltens zur Beurteilung der neuromuskulären Reife. Beschreiben Sie die Prüfung einiger Primitivreflexe und nennen Sie das Lebensalter, bis zu dem sie auslösbar sind.











Antwort


Nur relativ kurz, nämlich bis zur 4. LW, lässt sich das Schreitphänomen auslösen. Bei Berühren der Unterlage mit den Füßen und Gewichtsverlagerung nach vorn wird eine alternierende Schreitbewegung ausgelöst. Der sehr einfach zu prüfende Saugreflex dauert bis zum 3. Monat an. Den Handgreifreflex löst man aus, indem man einen Finger quer in die Handinnenfläche des Kindes legt. Dies gelingt etwa bis zum 4.–6. Monat.


Gerade beim jungen Neugeborenen werden viele unbewusste Körperreaktionen durch den Moro-Reflex bestimmt. Man kann ihn auslösen, indem man das Kind in Rückenlage hält und den Kopf plötzlich ein Stück nach unten sinken lässt. Nun wird das Kind die Arme mit geöffneten Händen strecken und abduzieren, um sie anschließend über der Brust zusammenzuführen. Er ist ebenso bis zum 4.–6. Monat nachweisbar. Ein weiterer Primitivreflex ist der asymmetrische tonische Nackenreflex, der bis zum 2. Monat (selten bis zum 4. Monat) nachweisbar ist. Dabei wird der Kopf des Kindes in Seitenlage gebracht. Dadurch kommt es zu einer Extremitätenstreckung auf der Gesichtsseite und zu einer Beugung auf der Gegenseite. Der Galant-Reflex ist bis zum 6.–9. Monat auslösbar. Streichelt man einen in Bauchlage schwebenden Säugling paravertebral von kranial nach kaudal, kommt es zu einer Rumpfbeugung auf der Seite der Berührung (Abb. 1.1).




[image: image]


Abb. 1.1 Primitivreflexe des Neugeborenen [L157]











Prüfer: Primitivreflexe sind Reflexe mit Stammhirnbeteiligung, die vor allem dem Schutz und der Nahrungsaufnahme dienen. Mit Ausreifung des Gehirns und zunehmendem Ersatz der anfänglichen undifferenzierten Massenbewegungen werden sie von den sog. Stellreflexen und Gleichgewichtsreaktionen abgelöst. Das Verschwinden der Primitivreflexe ist also ein wichtiger Entwicklungsschritt. Persistieren die Primitivreflexe, kann dies ein erster Hinweis auf eine Zerebralparese sein. Deshalb sind sie ein fester Bestandteil der neurologischen Untersuchung im Säuglingsalter.














1.5 Vitamin-K-Prophylaxe
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Nach der Geburt drohen bei Neugeborenen einige Gerinnungskomplikationen. Dabei meine ich nicht die gravierenden Gerinnungsstörungen im Sinne einer Verbrauchskoagulopathie bei Neugeborenen mit einer schweren Sepsis oder bei Frühgeborenen mit einem Amnioninfektionssyndrom. Ich denke an ein gesundes Neugeborenes, das aber nach der Geburt nicht ganz „korrekt“ versorgt wurde. Welche häufige Gerinnungsstörung meine ich?











PLUS


Die klassischen Vitamin-K-Mangelblutungen traten früher, als noch keine Supplementation erfolgte, in der 1. LW typischerweise als Schleimhaut- oder Nabelblutungen auf.








Antwort


Die häufigste Gerinnungsstörung in der Neugeborenenperiode beruht auf einem physiologischen Vitamin-K-Mangel. Da auch die Muttermilch einen relativ geringen Vitamin-K-Gehalt hat, wird bei allen Neugeborenen Vitamin K supplementiert.
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Richtig. Wird die Vitamin-K-Prophylaxe nicht oder nicht „korrekt“ durchgeführt, besteht ein Blutungsrisiko. Die Verabreichung von Vitamin K an Neugeborene stand Anfang der 1990er Jahre immer wieder zur Diskussion Was wissen Sie darüber? Wie wird Vitamin K heutzutage verabreicht?








PLUS


Die Aktivität der Vitamin-K-abhängigen Gerinnungsfaktoren X, IX, VII, II (Merke 1972!) wird durch den Quick-Wert überprüft.








Antwort


Durch die Gabe von Vitamin K soll die Synthese der Vitamin-K-abhängigen Gerinnungsfaktoren gewährleistet und ein Mangelzustand durch die Vitamin-K-arme Muttermilch verhindert werden. Vitamin K wurde früher jedem Neugeborenen als einmalige i. m.-Injektion kurz nach der Geburt verabreicht. Im Jahr 1992 erschien jedoch eine Studie, die einen Zusammenhang zwischen parenteraler Vitamin-K-Gabe und Krebserkrankungen im Kindesalter als möglich darstellte. Die orale Vitamin-K-Prophylaxe schien dagegen nicht mit einem solchen Risiko behaftet zu sein. Daraufhin wurde die orale Prophylaxe durch dreimalige Gabe von Vitamin-K-Tropfen eingeführt und diese hat bis heute Bestand.
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Sehr richtig, allerdings konnte diese Theorie einer Teratogenität durch parenterale Vitamin-K-Gabe in weiteren Studien nicht bestätigt werden. Was wissen Sie über die orale Vitamin-K-Dosierung?








TIPP


Eine eher spezielle Frage, die einen nicht beunruhigen sollte. Trotzdem: Manche Prüfer wollen gerne genaue Dosierungen wissen.








Antwort


Untersuchungen haben gezeigt, dass es unter der Dosierung von dreimal 1 mg Vitamin K trotzdem noch zu schweren Hämorrhagien bei Neugeborenen gekommen ist. Verantwortlich hierfür könnte eine Vitamin-K-Unterdosierung sein. Deshalb ist die aktuelle Empfehlung heute, 3 × 2 mg Konakion zu verabreichen, und zwar:




• 2 mg Vit. K (2 Tropfen) bei der U1 (1. LT)


• 2 mg Vit. K (2 Tropfen) bei der U2 (3.–10. LT)


• 2 mg Vit. K (2 Tropfen) bei der U3 (4.–6. LW)





Prüfer: Trotz der konsequenten Vitamin-K-Substitution tritt in Deutschland pro Jahr bei ca. acht bis zehn Neugeborenen bzw. Säuglingen eine Vitamin-K-Mangelblutung, meist intrazerebral, auf. Diese Kinder haben in der Regel eine Cholestase bzw. eine Leberfunktionsstörung, die leider oft erst durch das Auftreten dieser Mangelblutung auffällt. Daher kann das orale Vitaminsupplement nicht resorbiert bzw. verwertet und der Blutungsneigung vorgebeugt werden. Ist die Funktionsstörung bereits vorher erkannt worden, wird Konakion i. v. verabreicht oder im Fall einer drohenden Hirnblutung Fresh-frozen-Plasma gegeben.

















1.6 Vorgehen nach komplikationsloser Geburt und Screening-Untersuchungen





TIPP


Dieses Kapitel ist besonders wichtig für Leser, die bislang wenig Kontakt zur Neugeborenmedizin hatten, da das routinemäßige Vorgehen erläutert wird.











FALLBEISPIEL


Im Kreißsaal ist eine 24-jährige Erstgravida nach unauffälliger Schwangerschaft entbunden worden. Auch in der Eigen- und Familienanamnese ergeben sich keine Besonderheiten.
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Was tun Sie mit einem lebensfrischen Neugeborenen nach komplikationsloser Geburt und dementsprechend „guten“ Apgar-Werten routinemäßig?








PLUS


Bis 1992 war die Augen-Gonorrhö-Prophylaxe nach Credé mit 1-prozentigen Silbernitrataugentropfen vorgeschrieben. Heute wird in den Geburtskliniken primär über das Erkrankungsrisiko aufgeklärt und ggf. Erythromycinlösung verwendet.








Antwort


Nach der Geburt wird die Nabelschnur abgeklemmt und Nabelschnurblut zur pH-Messung und ggf. Blutgruppenuntersuchung entnommen. Eine Blutgruppenuntersuchung aus dem Nabelschnurblut ist insbesondere dann notwendig, wenn die Mutter Rhesusfaktor-negativ ist (Kap. 4.7). Aus Mundhöhle und Nasengängen wird verbliebenes Fruchtwasser abgesaugt. Das Kind wird abgetrocknet und es folgt die U1-Untersuchung von Schädel, Herz, Lunge, Abdomen, Genital- und Analregion, Skelettsystem und die neurologische Untersuchung zum Auffinden angeborener Krankheiten. Außerdem bestimmt man den Reifezustand des Neugeborenen und vergleicht diesen mit dem errechneten Gestationsalter.


Ein frühes Anlegen des Kindes an die Brust fördert durch die Prolaktinausschüttung nicht nur die Milchbildung, sondern auch die Uterusinvulotion. Ab der 2. Woche erhält der Säugling zur Rachitisprophylaxe täglich 500 IE Vitamin D. Diese wird in der Regel mit Fluorid zur Kariesprophylaxe kombiniert.
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Früher wurde das Neugeborenen-Screening als sog. Guthrie-Test zur frühen Diagnose einer Phenylketonurie durchgeführt, außerdem diente eine TSH-Bestimmung der Früherkennung einer angeborenen Hypothyreose.


Seit 2005 ist ein umfangreiches Neugeborenen-Screening in Deutschland etabliert. Erläutern Sie anhand dieses Beispiels den Grundgedanken einer Screening-Untersuchung. Was wissen Sie darüber?








PLUS


Facharztwissen: MCAD = Acyl-CoA-Dehydrogenasemangel mittelkettiger Fettsäuren; häufigster Defekt der Fettsäureoxidation (1 : 13.000–20.000); im Alter von 6–24 Monaten drohen im Rahmen akuter metabolischer Stressreaktionen lebensbedrohliche Hypoglykämien und „Reye-ähnliche“ Symptome.








Antwort


Diese Untersuchung auf angeborene metabolische und endokrinologische Erkrankungen ist eine flächendeckende Präventionsmaßnahme (Tab. 1.6). Sie verfolgt das Ziel, betroffene Kinder vor dem Auftreten von Symptomen zu identifizieren und sie zeitnah einer adäquaten Therapie zuzuführen. Die Grundkritierien einer Screening-Untersuchung wie generelle Verfügbarkeit, günstige Kosten-Nutzen-Relation und therapeutische Beeinflussbarkeit der gescreenten Erkrankung sind damit gegeben.







Tab. 1.6


Häufigkeit der im Screening entdeckten Krankheiten 2008








	Krankheiten

	Bestätigte Fälle

	Prävalenz










	Hypothyreose

	184

	1 : 3.709






	adrenogenitales Syndrom (AGS)

	43

	1 : 15.872






	Biotinidasemangel

	31

	1 : 22.017






	Galaktosämie (klassisch)

	7

	1 : 97.502






	Phenylketonurie (PKU), n = 65
Hyperphenylalaninämie (HPA), n = 75

	140

	1 : 4.875






	Ahornsirupkrankheit (MSUD)

	5

	1 : 136.503






	Medium-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase(MCAD)-Mangel

	61

	1 : 11.189






	Long-Chain-3-OH-Acyl-CoA-Dehydrogenase(LCHAD)-Mangel

	2

	1 : 341.257






	(Very-)Long-Chain-Acyl-CoA-Dehydrogenase(VLCAD)-Mangel

	9

	1 : 75.835






	Carnitin-Palmitoyl-CoA-Transferase-I(CPTI)-Mangel

	1

	1 : 682.514






	Glutarazidurie Typ I (GA I)

	9

	1 : 75.835






	Isovalerianazidämie (IVA)

	3

	1 : 227.505






	gesamt

	495

	1 : 1.379












Prüfer: Sehr richtig. Durch eine einfache Blutentnahme kann mithilfe der Tandem-Massenspektrometrie (TMS) eine umfangreiche Analyse auf zahlreiche angeborene Stoffwechselerkrankungen durchgeführt werden, wie z. B. aus der Gruppe der Aminoazidopathien, Organoazidopathien und Fettsäureoxidationsdefekte, die sonst erst spät und oft nach dem Eintritt irreversibler Schäden diagnostiziert werden. Einige dieser Krankheiten, z. B. der MCAD, sind gut behandelbar, wenn sie rechtzeitig erkannt werden.
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In welchem Zeitintervall nach der Geburt soll die Blutentnahme erfolgen?








Antwort


Die Probe sollte idealerweise zwischen der 36. und 72. Lebensstunde entnommen werden. Bei Erstscreening vor der 36. Lebensstunde bzw. bei Frühgeborenen vor der 32. SSW ist ein Zweitscreening erforderlich. Im Gegensatz zum alten Guthrie-Screening ist die neue Methode unabhängig von der aufgenommenen Nahrungsmenge und von einer antibiotischen Therapie.


Prüfer: Das Blut wird entweder venös oder aus der Ferse entnommen und auf eine Filterkarte getropft. Es sollte unbedingt noch am selben Tag versendet werden, um gemäß der Screeningrichtlinien eine frühzeitige Diagnosestellung zu ermöglichen.
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Lassen Sie uns noch ein bisschen bei den Screening-Verfahren im Neugeborenenalter bleiben. Welches weitere Screening wird in den ersten Lebenstagen angewendet?








PLUS


Angeborene Hörstörungen treten mit einer Häufigkeit von 1–2 auf 1.000 Neugeborene auf.








Antwort


Spätestens bis zum 10. LT wird das Screening auf angeborene Hörstörungen durchgeführt. Ziel dieser apparativen Untersuchung ist es, angeborene Hörstörungen frühzeitig zu erkennen und einer adäquaten Therapie zuzuführen.


Prüfer: Vor der Einführung dieses Screenings lag das durchschnittliche Alter, in dem eine angeborene Hörstörung diagnostiziert wurde bei ca. 2,4 Jahren. In diesem Alter sind die eingetretenen Auswirkungen auf die sprachliche, kognitive und emotionale Entwicklung des Kindes gravierend und nicht mehr reversibel. Bei nachgewiesener Hörstörung gehen Pädaudiologen heutzutage dazu über möglichst früh, teilweise im 1. Trimenon, Hörgeräte einzusetzen.








PLUS


Apparative Messmethoden:




• Messung der otoakustischen Emissionen (OAE)


• Ableitung der akustisch evozierten Hirnstammpotenziale (AABR)
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Sagen Sie noch ganz kurz etwas zu einem weiteren apparativen Screening-Verfahren, das fakultativ bei der U2 und obligat bei der U3 angewendet wird.








PLUS


Häufigkeit angeborener Hüftdysplasien liegt bei 3 %.








Antwort


Sie meinen das sonografische Screening zur Erkennung einer angeborenen Hüftdysplasie (Tab. 1.7). Die Klassifikation der Hüftdysplasie erfolgt nach Graf in vier Klassen. Gefährdete, dezentrierte oder luxierte Hüften werden mit einer Beug-Spreiz-Schiene versorgt.







Tab. 1.7


Zeitlicher Ablauf der Vorsorgeuntersuchungen (∗ keine gesetzlichen Vorsorgeuntersuchungen)










	Vorsorgeuntersuchungen im Kindesalter

	Abstand zur nächsten U










	U1

	sofort nach der Geburt

	 






	U2

	3.–10. LT

	 






	U3

	4.–6. LW

	1,5 Monate






	U4

	3.–4. LM

	3 Monate






	U5

	6.–7. LM

	6 Monate






	U6

	10.–12. LM

	12 Monate






	U7

	21.–24. LM

	24 Monate






	U8

	42.–48. LM

	48 Monate






	U9

	60.–64. LM

	 






	U10∗

	7.–9. LJ

	 






	U11∗

	9.–11. LJ

	 






	J1

	12.–15. LJ

	 






	J2∗

	16.–17. LJ
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MERKE


Ab der U3 verdoppeln sich die Abstände zur nächsten U.

















1.7 Geburtstraumatische Schäden
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Welche geburtstraumatischen Schäden kennen Sie?











Antwort


Primäre, durch die Geburt entstandene Traumata können sich als Verletzungen am äußeren Schädel zeigen. Über der Geburtsleitstelle entwickelt sich oft das Caput succedaneum, die sog. Geburtsgeschwulst. Es handelt sich dabei um ein Stauungsödem der Kopfhaut. Die flüchtige teigige Schwellung von 3–4 cm Dicke, die die Grenzen der Schädelnähte überschreitet, verschwindet nach einigen Tagen. Im Gegensatz dazu wird das Kephalhämatom durch die Schädelnähte begrenzt. Dieses Hämatom stellt einen subperiostalen Bluterguss nach Abscheren des Periosts dar, der meist innerhalb weniger Wochen resorbiert wird. Bei 25–50 % der Neugeborenen mit Kephalhämatom tritt gleichzeitig eine Schädelfraktur auf. Neben diesen Schädelverletzungen können geburtstraumatische Schäden peripherer Nerven auftreten, z. B. eine Fazialisparese.








FALLBEISPIEL


Ich zeige Ihnen hier das Bild eines bereits 6 Wochen alten Kindes (Abb. 1.2). Der Junge kam nach unauffälliger termingerechter Schwangerschaft und nach einem protrahierten Geburtsverlauf mit einem Geburtsgewicht von 5.050 g auf die Welt. Bereits unmittelbar postpartal war eine geburtstraumatische Schädigung aufgefallen, die auch jetzt noch deutlich sichtbar ist.
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Abb. 1.2 Siehe Antwort [G087]
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Was fällt Ihnen bei dem Jungen auf?








Antwort


Der linke Arm des Jungen hängt schlaff in leichter Streckhaltung herunter. Außerdem ist er innenrotiert. Dies ist das klinische Bild einer oberen Plexuslähmung nach Erb-Duchenne. Die Plexusschädigung entsteht durch extremen Zug an der Arm-Schulter-Region. Der Junge hat aufgrund seiner Makrosomie ein erhöhtes Risiko einer geburtstraumatischen Schädigung. Wahrscheinlich ist es unter der protrahierten Geburt auch zu einer schweren Entwicklung der Schulter, evtl. zu einer Schulterdystokie gekommen, sodass hier der Grund der Schädigung zu suchen ist.








MERKE







• Obere Plexuslähmung (Erb): Schädigung von C5–C6 führt zum in der Schulter schlaff herunterhängenden, nach innen rotierten Arm (Lähmungen der Mm. deltoideus, biceps brachii und brachioradialis).


• Untere Plexuslähmung (Klumpke): Schädigung von C8–Th1 führt zur Lähmung kleiner Handmuskeln, der Fingerbeuger („Pfötchenstellung“) und zum Horner-Syndrom (Miosis, Ptosis, Enophthalmus). In der Regel ungünstigere Prognose.
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Welche Maßnahmen hätten Sie postpartal für den Jungen angeordnet?








Antwort


Leichtere Plexusaffektionen bilden sich in aller Regel von selbst in den ersten Tagen nach der Geburt wieder zurück. Schwere Plexusbeteiligungen, wie im dargestellten Fall, lassen sich gut durch die krankengymnastische Übungsbehandlung auf neurophysiologischer Basis nach Vojta behandeln. Plexusausrisse bessern sich nach dieser Therapie nur unzureichend und bedürfen unter Umständen einer mikrochirurgischen Versorgung.
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Die Tatsache, dass der Junge noch im Alter von 6 Wochen eine so eindeutige Schonhaltung aufweist, spricht schon für eine ganz erhebliche Plexusschädigung. Der Junge zeigt aber noch eine deutliche Schiefhaltung des Kopfs. Dies könnte auf eine weitere geburtstraumatische Schädigung hinweisen. Sehen Sie sich das Bild noch einmal genau an.








Antwort


Die deutliche Schiefhaltung des Kopfes kann auf eine Funktionsstörung der Halswirbelsäule im atlanto-okzipitalen Übergang auf eine Störung der muskulären Balance im M. sternocleidomastoideus oder auf ein Hämatom im M. sternocleidomastoideus hinweisen.
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Kommen wir zu einem anderen Thema: Welche Frakturen können im Rahmen eines Geburtstraumas auftreten?








PLUS


Geburtstraumatische Schäden innerer Organe, wie z. B. Leberkapsel- und Milzrupturen, sind äußerst selten.








PLUS


Symptomatik einer Klavikulafraktur: 1. Armschonhaltung; 2. Klaviertastenphänomen mit Crepitatio; 3. nach einigen Tagen bis Wochen Kallusbildung.








Antwort


Die häufigste geburtstraumatische Fraktur ist die Klavikulafraktur. Bei schwerer Entwicklung der Schulter unter der Geburt kommt es gelegentlich zur Epiphysenlösung und/oder Diaphysenfraktur des Humerus.
























Kapitel 2


Wachstumsstörungen













2.1 Kleinwuchs
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Wie ist der Begriff Kleinwuchs definiert?











Antwort


Alle Kinder, deren Körperhöhe oder -länge unterhalb des 3. Perzentils ihres Alterskollektivs liegt, sind per definitionem kleinwüchsig. Dieses statistische Kriterium erfüllen bei Benutzung aktueller Referenzdaten 3 % aller deutschen Kinder. Kleinwuchs kann bei Geburt vorliegen oder entsteht später durch zu langsames oder zu früh endendes Wachstum. Die Diagnose Kleinwuchs bedeutet aber nicht automatisch, dass eine krankhafte Störung vorliegt.
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Wann bestimmen Sie denn bei einem Kind Körperlänge und wann Körperhöhe?








Antwort


In den ersten 2 LJ erfolgt bei Kindern die Messung der Körperlänge. Dieser Wert wird im Liegen in einer Messschale bestimmt. Danach misst man die Körperhöhe aufrecht stehend an einem Stadiometer.
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Die Zunahme der Körperlänge verläuft nicht kontinuierlich. Es lassen sich bei Kindern und Jugendlichen unterschiedliche Wachstumsphasen unterscheiden. Haben Sie eine Vorstellung wie viel ein Kind pro Jahr wächst?








Antwort


Aufgrund dieser unterschiedlichen Phasen ist die Wachstumsrate eben nicht in jedem Jahr gleich.


Das stärkste Längenwachstum findet mit ca. 25 cm/Jahr im 1. LJ statt. Danach sinkt die Wachstumsgeschwindigkeit auf 6–10 cm/Jahr bis zum 6. LJ. Bis zur Pubertät wachsen die Kinder nur noch 5–6 cm/Jahr.


Während des puberalen Wachstumsschubs erreicht die Wachstumsgeschwindigkeit mit 8–10 cm/Jahr ihren Höhepunkt.


Prüfer: Die Wachstumsgeschwindigkeit ist natürlich gerade in der Pubertät geschlechtsspezifisch, da Jungen (9–10 cm/Jahr) während dieser Zeit noch schneller wachsen als Mädchen (8–9 cm/Jahr). Die Wachstumsgeschwindigkeit wird genau wie Gewicht, Größe (Höhe) und Kopfumfang in altersentsprechende Perzentilenkurven eingetragen, um hier Abweichungen zu erkennen. Das Führen und Beurteilen dieser Perzentilenkurven gehört zu jeder pädiatrischen Basisuntersuchung.
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Aber kommen wir zurück zum Kleinwuchs. Es gibt zahlreiche Ursachen für einen angeborenen oder erworbenen Kleinwuchs. Welches sind die beiden häufigsten Formen?








Antwort


Die häufigste Ursache für einen Kleinwuchs sind der familiäre Kleinwuchs und die konstitutionelle Entwicklungsverzögerung (Tab. 2.1, Kap. 2.1.2).







Tab. 2.1


Wesentliche Ursachen des Kleinwuchses










	



• familiärer Kleinwuchs


• konstitutionelle Verzögerung von Wachstum und Pubertät


• intrauteriner Kleinwuchs (Small for gestational age [SGA] ohne Aufholwachstum)


• chromosomale Störungen (Ullrich-Turner-, Down-Syndrom etc.)


• syndromale Erkrankungen (Noonan-, Silver-Russell-, Prader-Willi-Syndrom usw.)


• Skelettdysplasien (sehr häufig mit disproportioniertem Kleinwuchs: z. B. Achondroplasie)


• Malnutrition


• organische Ursachen einer Wachstumsstörung (kardiale, renale, gastrointestinale, pulmonale Ursachen, Lebererkrankungen)


• muskuläre und neurologische Erkrankungen


• chronisch-entzündliche Erkrankungen


• endokrine Erkrankungen (Wachstumshormonmangel, Cushing-Syndrom, Hypothyreose)


• metabolische Störungen


• psychosoziale Ursachen (Deprivation, Anorexia nervosa, Depression)


• iatrogene Ursachen (systemische Glukokortikoid-Therapie, Schädel- und Ganzkörperbestrahlung, Chemotherapie)
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Prüfer: In die Basisdiagnostik zur Abklärung einer Wachstumsstörung gehören vor allem die exakte Anamnese (Eltern- und Geschwistergröße, Pubertätsentwicklung bei Eltern) und die genaue klinische Untersuchung mit Erhebung der biometrischen Daten (Geburtsmaße, Gewicht, Größe, BMI, Kopfumfang, Wachtstumsgeschwindigkeit, Pubertätsstadien) sowie deren Beurteilung in den Perzentilenkurven.
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Ein weiterer wichtiger Baustein ist die radiologische Bestimmung des Knochenalters. Welche grundsätzliche Aussagen können Sie damit treffen?








PLUS


Das Knochen- oder Skelettalter wird durch eine Rö-Aufnahme der linken Hand bestimmt. Die Knochenkern- und Phalangenentwicklung wird mit Rö-Aufnahmen vorgegebener, definierter Knochenalter verglichen (s. Röntgen-Atlas von Greulich und Pyle).








Antwort


Das Knochenalter (oder die sog. Skelettreife) ist ein Maß für die Entwicklung des Heranwachsenden. Normalerweise deckt sich das Knochenalter mit dem chronologischen Alter (mit einer Abweichung von +/− 1 Jahr), im Falle von Entwicklungsstörungen (z. B. Hoch-, Kleinwuchs) kann das Knochenalter vom chronologischen Alter abweichen, also entweder beschleunigt oder verzögert sein.


Eine Verzögerung des Knochenalters gegenüber dem Lebensalter bedeutet, dass das Potenzial, eine normale Erwachsenengröße zu erreichen, erhalten bleiben kann. Als Beispiel sei ein 14-jähriger kleinwüchsiger Junge mit einer schweren Mangelernährung genannt, dessen Knochenalter mit 11 Jahren deutlich zurück ist. Bei optimaler Ernährung kann dieser Junge noch seine End- oder Zielgröße erreichen.
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Womit wir bei dem Begriff der genetischen Zielgröße wären. Wissen Sie, wie sich diese errechnet?








PLUS


Beispiel für normale Wachstumdaten: Mädchen: 10 Jahre alt, Größe 146 cm (derzeit 75er-Perzentile); Knochenalter: entspricht einem 10 Jahre alten Mädchen; berechnete genetische Zielgröße (GZ): 174 cm; berechnete prospektive Endlänge (PEL): 173 cm. Verfolgt man den derzeitigen 75er-Perzentilenkanal bis zum 18. LJ, endet dieser bei 172 cm. Damit passen alle erhobenen Parameter zusammen. Es liegt ein unaufälliger Wachstumsverlauf vor.








Antwort


Die genetische Zielgröße nach Tanner ermittelt sich aus der mittleren Elterngröße: (Länge des Vaters + Länge der Mutter)/2. Bei einem Jungen werden 6,5 cm zur mittleren Elterngröße addiert, bei einem Mädchen 6,5 cm subtrahiert. Allerdings liegt die Streubreite des so gemessenen Werts bei +/− 8,5 cm.


Prüfer: Sehr gut! Diesem Wert wird die prospektive Endlänge gegenübergestellt. Mit dieser Größe lässt sich anhand verschiedener Kriterien, wie z. B. Knochenalter, Lebensalter und Elterngröße recht präzise die mögliche Endgröße berechnen. Es gibt das Verfahren nach Bayley und Pinot oder alternativ die Variante nach Roche. Die Bestimmung der genetischen Zielgröße und der prospektiven Endlänge gehören zu den elementaren Grundlagen in der Kleinwuchsdiagnostik.


Bei einem Normalbefund, d. h. keine pathologische Wachstumsstörung, sollte die prospektive Endlänge (PEL) im Streubereich (+/− 8,5 cm) der genetischen Zielgröße (GZ) liegen und der verlängerte Perzentilenkanal in diesem Bereich enden.








MERKE


Beispiel für die Berechnung der genetischen Zielgröße nach Tanner:




• Mutter: 170 cm


• Vater: 185 cm


• Weiblicher Nachwuchs hat eine Zielgröße von 171 cm (+/− 8,5 cm)


• Männlicher Nachwuchs hat eine Zielgröße von 184 cm (+/− 8,5 cm)














2.1.1 Achondroplasie
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Die Achondroplasie gehört zu den dysproportionierten Kleinwuchsformen. Wie wird diese Erkrankung vererbt? Beschreiben Sie das typische Aussehen eines Kindes mit Achondroplasie.











PLUS


Die Achondroplasie ist mit 2–3/100.000 Geburten die häufigste Skelettdsyplasie. Sie geht mit normaler Intelligenz und normaler Lebenserwartung einher.








Antwort


Bei der Achondroplasie, die autosomal-dominant vererbt wird, liegt eine Störung der enchondralen Ossifikation vor. Das klinische Bild ist durch dysproportionierten Kleinwuchs gekennzeichnet. Der Rumpf ist normal lang, die Extremitäten sind verkürzt. Oft bestehen Genua vara sowie eine Hyperlordose. Die Kinder haben einen großen Kopf mit prominenter Stirn und eingezogener Nasenwurzel.


Prüfer: Sie haben den autosomal-dominaten Erbgang richtig beschrieben. Allerdings sind 80–90 % aller Erkrankungen das Resultat einer Spontanmutation. Die Mutationsrate ist deutlich abhängig vom Alter des Vaters, d. h. sie ist bei einem 40-Jährigen zehnfach erhöht gegenüber der Mutationsrate eines 20-jährigen Mannes.








PLUS


Facharztwissen: Die Spontanmutation liegt meist auf dem väterlichem Chromosom (4p) und verursacht einen Rezeptorgendefekt, der das Längenwachstum der Epiphysen stört. Betroffene sind heterozygot, homozygote sind nicht lebensfähig.
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Das klinische Bild mit den kurzen Extremitäten und dem relativ großen Schädel mit eingesunkener Nasenwurzel ist wohl jedem bekannt. Wie groß werden solche Patienten eigentlich, wenn sie ausgewachsen sind, und welche Therapiemöglichkeiten kennen Sie?








PLUS


Die Therapie mit Wachstumshormonen bei Achondroplasie ist erfolglos, da es sich um eine Knochenanlagestörung handelt.








Antwort


Die Endgröße liegt etwa zwischen 1,20 und 1,30 m. Eine Behandlung ist nur durch komplizierte orthopädische Maßnahmen möglich. So können Verlängerungsosteotomien mit Distraktion der Skelettabschnitte durch Fixateure einen Längenzuwachs von 20 cm sowohl an der oberen als auch an der unteren Extremität erreichen. Häufiger werden die orthopädischen Maßnahmen allerdings wegen der eingeschränkten Gelenkbeweglichkeit eingesetzt.

















2.1.2 Konstitutionelle Entwicklungsverzögerung (KEV)





FALLBEISPIEL


In Ihre Sprechstunde kommt ein 13 Jahre alter Junge mit einer Körperhöhe von 141 cm (entspricht der 3. Perzentile). Aus den Wachstumsdaten erkennen Sie, dass der Junge zunächst auf der 25er-Perzentile und ab dem 3. Geburtstag auf der 3er-Perzentile gewachsen ist. Seitdem liegt ein perzentilenparalleles Wachstum vor. Weil bislang noch keinerlei Pubertätsmerkmale vorliegen, ist die Mutter etwas beunruhigt. Der Vater berichtet über einen ähnlichen Wachstumsverlauf in seiner Kindheit. Sie finden einen unauffälligen, präpubertären körperlichen Untersuchungsstatus beim Jungen. Die Mutter ist 1,70 m, der Vater 1,75 m groß.
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Was vermuten Sie?








Antwort


Hier liegt am ehesten eine konstitutionelle Entwicklungsverzögerung vor, die im Übrigen die häufigste Ursache für einen proportionierten Kleinwuchs ist. Bei dieser Form der sekundären Wachstumsstörung ist die gesamte körperliche Reifung inkl. der Geschlechtsentwicklung verlangsamt. Die KEV tritt familiär gehäuft auf und betrifft vor allem Jungen. Die Kinder fallen in der Regel durch ein verzögertes Wachstum ab dem 3. LJ auf, d. h. perzentilengetreues Wachstum auf oder unterhalb der 3er-Perzentile. Die Pubertät setzt verspätet ein. Bis zum 14. LJ bei Jungen und bis zum 13,5. LJ bei Mädchen sollte die körperliche pubertäre Entwicklung begonnen haben.


Die Endgröße ist aber schließlich nach abgelaufener Pubertät normal, d. h. die Kinder erreichen ihre genetische Zielgröße (Kap. 2.1). Eine Therapie ist deshalb in aller Regel nicht nötig.


Prüfer: Ist die Situation „der nicht einsetzenden Pubertät“ allerdings für die Jugendlichen psychisch sehr belastend, kann bei Jungen zur Einleitung der Pubertät eine hormonelle Therapie mit Testosteron und bei Mädchen mit Estradiol in Erwägung gezogen werden.
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Welche diagnostische Maßnahme zur Abklärung einer konstitutionellen Entwicklungsverzögerung ist hier wegweisend?








PLUS


Facharztwissen: Zur ergänzenden Basisdiagnostik bei Wachstumsstörungen gehören Routinelabor (BB-Diff., Krea, Leberwerte, AP, Phosphat, Ca, LDH, BSG), Schilddrüsenwerte, IgF-1, IgFBP-3, Zöliakieparameter, Knochenalter, Perzentilenkurven (Gewicht, Größe, Kopfumfang, Wachstumsgeschwindigkeit). Zur Verlaufskontrolle halbjährliches Messen von Größe, Gewicht, Wachstumsgeschwindigkeit und insbesondere die Bestimmung der Pubertätsstadien nach Tanner.








Antwort


Die Röntgenaufnahme der linken Hand und die entsprechende Bestimmung des Knochenalters (Kap. 2.1) können die Verdachtsdiagnose sichern. Das Knochenalter liegt bei einer KEV über 1,5 Jahre hinter dem Lebensalter zurück und zeigt somit, dass das Potenzial, eine normale Endgröße zu erreichen, erhalten bleibt.


Prüfer: Richtig. Im Grunde genommen handelt es sich bei der KEV um eine Tempovariante des Wachstums. Die Verlangsamung der Wachstumsgeschwindigkeit beginnt meist im Kleinkindesalter, bekommt aber erst bei ausbleibender Pubertät Bedeutung, wenn die Kinder unter dem Entwicklungsrückstand leiden. Nach einem Anstieg der Wachstumsgeschwindigkeit wird dennoch die errechnete Endgröße erreicht, auch weil die Kinder lange – teilweise bis zum 18. LJ – wachsen.
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Welche anderen Formen des Kleinwuchses müssen bei der konstitutionellen Entwicklungsverzögerung differenzialdiagnostisch in Erwägung gezogen werden?








Antwort


Abgegrenzt werden muss in erster Linie der familiäre Kleinwuchs, bei dem es sich um eine primäre Wachstumsstörung handelt und bei dem das Knochenalter nicht retardiert ist. Die Endgröße liegt im Streubereich der genetischen Zielgröße, schließlich sind die Eltern ja meist ebenfalls klein. Allerdings liegt diese Endgröße meist unterhalb der untersten Perzentilenkurve.


Andererseits muss ein hypophysärer Wachstumshormonmangel (Kap. 7.2) abgegrenzt werden, dieser zeigt allerdings einen typischen „Knick“ in den Perzentilenkurven, d. h. ein perzentilenabweichendes Wachtum.

















2.1.3 Turner-Syndrom
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Die diagnostischen Schritte zur Abklärung eines Kleinwuchses sind sehr umfassend. Wird diese Diagnostik bei Mädchen durchgeführt, sollte eine zusätzliche spezielle Blutuntersuchung durchgeführt werden, die in der Regel bei Jungen nicht erforderlich ist. Können Sie sich vorstellen, um welche Untersuchung es sich handelt?











PLUS


Die X0-Konstellation ist beim Menschen die einzige Monosomie, die mit dem Leben vereinbar ist.








Antwort


Ich vermute, Sie zielen auf eine Chromosomenanalyse zur Diagnose eines bislang nicht erkannten Ullrich-Turner-Syndroms ab. Mädchen mit Turner-Syndrom weisen den Karyotyp 45, X0 auf, d. h., das zweite X-Chomosom fehlt. Dieser Karyotyp wird bei einem von 3.000 Mädchen gefunden und hat eine hohe intrauterine Letalität.
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Sehr richtig. Ihnen wird ein 12-jähriges Mädchen mit Verdacht auf ein Turner-Syndrom vorgestellt. Welche Auffälligkeiten erwarten Sie?








PLUS


Die Aortenisthmusstenose ist mit ca. 20 % die am häufigsten mit dem Turner-Syndrom assoziierte Organfehlbildung. Häufig sind ferner die sog. Hufeisennieren.








Antwort


Die Mädchen fallen durch dysproportionierten Kleinwuchs und ein kindliches Erscheinungsbild im Erwachsenenalter auf. An Stigmata können ein tiefer Haaransatz, Pterygium colli, Cubiti valgi, Schildthorax mit weitem Mamillenabstand, hoher Gaumen, Nageldysplasien und Hypertelorismus vorliegen (Abb. 2.1). Häufig sind auch assoziierte Fehlbildungen wie Herzfehler und Nierenfehlbildungen zu finden. Immunendokrinopathien können ebenfalls vorkommen. Anstelle von Ovarien liegen nur bindegewebige Streaks vor.
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Abb. 2.1 Turner-Syndrom [L157]
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Welche Hinweise auf ein Turner-Syndrom können schon bei der Geburt vorliegen?








Antwort


Häufig weisen die Säuglinge bei der Geburt lymphangiektatische Ödeme an Hand- und Fußrücken auf. Die Kinder sind häufig bei der Geburt schon klein.


Prüfer: Ein frühes Erkennen dieser Ursache einer Wachstumsstörung ist deshalb so wichtig, weil durch synthetisches Wachstumshormon die normalerweise zu erwartende Endgröße von etwa 145 cm deutlich gesteigert werden kann. Außerdem kann durch die rechtzeitige Einleitung einer Gestagen-Östrogen-Therapie die Ausprägung der sekundären Geschlechtsmerkmale induziert werden.























2.2 Hochwuchs
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Welche beiden Formen für übermäßiges Höhenwachstum werden unterschieden?











PLUS


Hochwuchs: Körperhöhe > 97er-Perzentile der Wachstumsverlaufskurven oder oberhalb der 1,88-fachen SD des Mittelwerts für die jeweilige Bevölkerungsgruppe.
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Welche Form wird dem temporären Hochwuchs gegenübergestellt?








PLUS


Seltenere Hochwuchs-Syndrome sind das Sotos-Syndrom (zerebraler Gigantismus) mit Makrozephalie, großen Händen und Füßen, motorischer und geistiger Entwicklungsretardierung, sowie das Wiedemann-Beckwith-Syndrom (Kap. 11.2) mit Makroglossie und Omphalozele. Allerdings liegt beim Sotos-Syndrom die Endgröße bei beschleunigter körperlicher Entwicklung nicht unbedingt oberhalb der 97er-Perzentile.








Antwort


Einerseits gibt es Wachstumsstörungen mit einem temporären (transitorischen) Hochwuchs. Ursachen können Erkrankungen sein, die mit einer vermehrten Produktion von Sexualsteroiden einhergehen. Dazu zählen das adrenogenitale Syndrom (Kap. 7.6) und die Pubertas praecox (Kap. 7.8). Wie die Bezeichnung „temporär“ schon signalisiert, wachsen die Kinder erst sehr schnell, dann kommt es aber zu einem vorzeitigen Schluss der Epiphysenfugen mit verringerter Endgröße.


Prüfer: Vergessen haben Sie den wichtigsten Vertreter der temporären Hochwuchsformen, die früh-normale Pubertät als Pendant zur konstitutionellen Entwicklungsverzögerung. Die Kinder wachsen schnell und gelangen früh-normal in die Pubertät. Die Endgröße ist jedoch normal.








Antwort


Dieser Gruppe werden die permanenten Hochwuchsformen gegenübergestellt. Permanenter Hochwuchs kommt am häufigsten als familiärer Hochwuchs vor und ist das Gegenstück zum familiären Kleinwuchs. Weiterhin sind der Wachstumshormonüberschuss oder der Hochwuchs im Rahmen vieler Syndrome, wie z. B. dem Marfan-Syndrom, dem Klinefelter-Syndrom und der Homozystinurie, wichtig.











2.2.1 Marfan-Syndrom
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Sie erwähnten das Marfan-Syndrom als eine Ursache des Hochwuchses. Wodurch zeichnen sich Kinder mit diesem Syndrom aus, und welche Erkrankungen sollten differenzialdiagnostisch in Betracht gezogen werden?











PLUS


Ehlers-Danlos-Syndrom: erbliche Störung des Bindegewebes mit verminderter Kollagensynthese; Folgen: Cutis hyperelastica, Überstreckbarkeit der Gelenke und perivaskuläre Brüchigkeit des Bindegewebes.








Antwort


Das Marfan-Syndrom ist eine autosomal-dominant vererbte Erkrankung. Die Symptome sind Hochwuchs und Arachnodaktylie, Überstreckbarkeit der Gelenke, Linsenluxation, Trichterbrust und eine Dilatation der Aorta. Ursache ist eine Kollagenaufbaustörung. Da auch die Homozystinurie viele dieser Symptome aufweist, muss sie differenzialdiagnostisch ausgeschlossen werden. Kinder mit Homozystinurie sind geistig retardiert. Auch eine andere Störung des Kollagenaufbaus, das Ehlers-Danlos-Syndrom sollte bei der Diagnosefindung in Betracht gezogen werden.

















2.2.2 Klinefelter-Syndrom
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Mit einer Häufigkeit von 1 zu 1.000 Knabengeburten ist das Klinefelter-Syndrom eine relativ häufige angeborene Störung, die mit Hochwuchs einhergeht. Wann haben Sie den Verdacht auf das Vorliegen eines Klinefelter-Syndroms?











Antwort


Meist wird das Klinefelter-Syndrom erst in der Pubertät diagnostiziert, es sind ausnahmslos Jungen davon betroffen. Sie fallen durch einen eunuchoiden Hochwuchs, kleine Hoden bei normaler Penisgröße, Gynäkomastie, mäßige Pubarche und oft geistige Retardierung auf.
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Wie lässt sich diese Verdachtsdiagnose sichern?








PLUS


Der Chromosomensatz XXY entsteht infolge einer Non-Disjunction der mütterlichen X-Chromosomen bei der Oogenese (XX).








Antwort


Beim Klinefelter-Syndrom besteht ein hypergonadotroper Hypogonadismus infolge des Chromosomensatzes 47,XXY. Es lassen sich zum einen ein positives Sexchromatin in der Chromosomenanalyse und zum anderen erhöhte Gonadotropine mit der Hormonanalyse nachweisen. Ferner entwickelt sich ein Testosteronmangel mit daraus resultierender Aspermie.






























Kapitel 3


Vorgeburtliche Schädigung der Leibesfrucht













3.1 Grundlagen
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Viele Eltern sind während der Schwangerschaft unsicher und stellen FRAGEn zu einer möglichen pränatalen Schädigung ihrer ungeborenen Kinder. In welcher Phase der intrauterinen Entwicklung spielen teratogene Noxen eigentlich eine Rolle?











PLUS


Häufige Ursachen exogener Schäden: mütterliche Infektionen, Medikamente, Genussgifte, mütterliche Stoffwechselerkrankungen, ionisierende Strahlen.








Antwort


Die intrauterine Entwicklung lässt sich in verschiedene Phasen einteilen. Die erste Phase von der 1. bis zur 3. Woche post conceptionem ist die Blastogenese. Dabei entwickeln sich die drei Keimblätter. Hier gilt die „Alles-oder-nichts“-Regel. Der Keimling stirbt entweder ab oder die gesetzten Schäden werden soweit regeneriert, dass sie nicht mehr erkennbar sind. Die Embryonalzeit umfasst die 4.–8. Woche post conceptionem. In dieser Zeit findet die Organogenese statt. Die Sensibilität des werdenden Organismus für teratogene Noxen ist in dieser Zeit besonders hoch. In der darauf folgenden Fetalzeit sinkt die Sensibilität rasch ab. Es findet noch eine Differenzierung des Gehirns und der ableitenden Harnwege statt. Teratogene Noxen bewirken in dieser Phase vor allem eine Wachstumsverzögerung und Differenzierungsstörung des Gehirns.
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Ein besonders hohes Risiko geht von diaplazentar übertragenen Infektionen aus. Welche sind Ihnen bekannt?








PLUS


Neugeborenen-IgM-Werte > 20 mg/dl sind auffällig; normale Werte schließen eine konnatale Infektion jedoch nicht aus.








PLUS


Konnatales Varizellensyndrom: Bis zu 2 % der Kinder von Schwangeren mit einer Varizelleninfektion in den ersten 20 SSW sind betroffen: Hautdefekte, Augen-, ZNS-Fehlbildungen, Skelett- und Muskelhypoplasien.
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