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I Das Leben mit einer Erbkrankheit

Nephronophthise — Dieser Begriff begleitet mich schon lang und wird mich mein gan-
zes Leben lang begleiten. Trotzdem weil3 ich kaum etwas tiber diesen Begriff. Fiir mich
war und ist es auch vollig normal, dass mein Bruder Tabletten nehmen muss. Er konnte
auch erst sehr spit reden. Er nannte mich nur ,,Dada®, eines der ersten Worter an das ich
mich erinnern kann, das er erlernte. Und trotz der Tatsache, dass man sich an derartiges
gewohnt, ist es nicht schon mit einer Krankheit zu leben. Obwohl ich nicht selbst er-
krankt bin, trifft es mich fast genauso wie meinen Bruder. Man leidet mit, die ganze
Familie hat Angst, wenn es mal wieder ins Krankenhaus geht oder irgendetwas passiert,

das bisher noch nicht aufgetreten ist.

Deswegen fand ich es sehr spannend, mich im Rahmen meiner Facharbeit mit diesem
Thema zu beschéftigen. Ich konnte dadurch auch die andere Seite dieser Krankheit ken-
nen lernen, nicht nur die, die ich mit meinem Bruder miterlebe, sondern auch die geneti-
sche; wie diese Krankheit zustande kommt, und was weitere Folgen sind. Es ist interes-
sant die Lebensgeschichte meines Bruders neu aufzurollen, da ich frithe Anzeichen, die
auch den damaligen Arzten verborgen blieben, entdecken und in Zusammenhang brin-
gen kann. Das, was ich damals einfach akzeptiert habe, was fiir mich einfach normal

war, bekommt einen ganz neuen Hintergrund.

Allerdings ist es auch sehr schwer, eine derart personliche Facharbeit zu verfassen.
Auch die negativen Seiten werden aufgedeckt, die eine derartige Krankheit mit sich
bringt. Wére die Nephronophthise bei meinem Bruder nicht konstatiert worden und hét-
te er keine Spenderniere bekommen, wire er heute vielleicht nicht mehr am Leben. Er-
schreckende Tatsachen, die einem vielleicht nie ganz bewusst waren und die verdrdngt

wurden.

Die Krankheit wird autosomal-rezessiv vererbt, es hétte also genauso gut mich treffen
konnen. Als die Krankheit bei meinem Bruder festgestellt wurde, musste auch ich mich
einer Ultraschalluntersuchung unterziehen, um auszuschlieBen, dass ich an derselben
Krankheit leide. Ich sehe mich heute noch im Wartezimmer neben meinem Vater sitzen
und warten, in der Hoffnung, die Krankheit nicht zu haben. Ich hatte Angst, das ganze

Leiden, das mein Bruder iiber sich ergehen lassen musste, ebenfalls am eigenen Leib



miterleben zu miissen. Die Untersuchung fiel negativ aus — mir fiel ein ganzes Gebirge

vom Herzen.

Doch das, was ich miterlebt habe, hat mich auch sehr geprégt.

Ich habe mir einen Organspendeausweis zugelegt. Hitte ich zu dieser Krankheit keine
personliche Bindung gehabt, hétte ich mich nicht ndher mit Organspende befasst. Doch
die Tatsache, dass eine Organspende meinem Bruder das Leben gerettet hat, ldsst mich
ganz anders auf die lebensrettende Spende blicken. Fiir mich ist es selbstverstindlich,
dass ich nach meinem Tod alle meine Organe zur Verfiigung stelle, da ich selbst erfah-

ren habe, wie wichtig das fiir einen anderen Menschen sein kann.

Im Folgenden wird die Krankheit an sich erldutert. Im zweiten Teil werden der Krank-

heitsverlauf und die Lebensgeschichte meines Bruders beschrieben.

II Nephronophthise

Beim sogenannten Nephronophthise-MCKD-Komplex handelt es sich um zystische
Nierenerkrankungen, die ,,medullary cystic kidney disease* (MCKD) und die Nephro-
nophthise (NPH).' Unterscheiden lassen sich die beiden Erkrankungen durch deren
Vererbungsmodus: MCKD wird autosomal-dominant vererbt, wéihrend NPH autosomal-

rezessiv vererbt wird.
1.Begriffserkldrung/Aufteilung

Smith und Graham entdeckten im Jahre 1945 als erste Wissenschaftler die juvenile Ne-
phronophthise. Die Krankheit erhielt ihren Namen von Fanconi im Jahre 1951. 1997
identifizierte Friedhelm Hildebrandt (et al.) das Gen der Nephronophthise. Bei 10 —
25% aller Kinder mit genetisch bedingtem, chronischem Nierenversagen ist dieses
durch Nephronophthise verursacht. Zu Beginn der Erkrankung weisen die Nieren eine

normale GréBe auf. Im Endstadium der Krankheit jedoch lassen sich geschrumpfte Nie-

' Quelle: Nephronophthise — Neuste Erkenntnisse in der molekularen Diagnostik



ren mit diinnen und atrophischen2 Rinden nachweisen. Daher stammt der Begriff ,,Ne-
phronophthise®, was so viel wie ,,Nierenschwund* bedeutet.’

Die Nephronophthise ist eine seltene Erbkrankheit, daher ist auch die Privalenz® sehr
gering. Laut Schitzungen aus den USA kommen dort 9 Erkrankte auf 8,3 Millionen
Lebendgeburten. Insgesamt wird die Privalenz auf etwa 1 : 100.000 geschitzt.” Deshalb
gestaltet es sich sehr schwer eine genaue Aufteilung der einzelnen Formen zu definie-

ren, da stets Neue entdeckt werden. Bis zum jetzigen Zeitpunkt sind 7 Formen bekannt,

dargestellt in der folgenden Tabelle.

Erbgang Terminales
Nierenversagen

Autosomal- Infantile Nephro- 9¢22-g31 NPHP2 Inversin <1 Jahr
rezessiv nophthise

Autosomal- Nephronophthise  1p36.22 NPHP4 Nephroretinin 21 Jahre
rezessiv Typ 4

Autosomal- Nephronophthise  12g21.33 CEP290, Nephrocystin-

rezessiv Typ 6 NPHP6
Tabelle 1

2. Juvenile Nephronophthise
2.1 Klinik
Im Alter von ungefihr vier Jahren treten die ersten Symptome auf, nidmlich Polyurie,

Polydipsie, verminderte Harnkonzentrierungsfihigkeit und sekundéire Enuresis. Als

Polyurie bezeichnet man eine Uberschreitung der altersiiblichen physiologischen Urin-

2atrophisch bedeutet "verkiimmert", "schwindend"

* Bernstein und Gardner, 1979

N Haufigkeit von Krankheitsfallen in einem bestimmten Zeitraum
> Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Nephronophthise

® Quelle: http://lexikon.freenet.de/NPH-MCKD-Komplex




menge auf mehr als 1500 ml/m? Korperoberfliche tiglich’. Polyurie setzt etwa im Alter
von vier — sechs Jahren ein. Anamnestisch® ist diese durch gezieltes Fragen nach regel-
méBigem néchtlichem Trinken erfassbar. Als Polydipsie bezeichnet man ein patholo-
gisch  gesteigertes Durstgefiihl, dass mit tibermiBiger Fliissigkeitsaufnahme durch
Trinken einhergeht.’” Als Enuresis'® wird das Einnéissen bezeichnet, also das ungewollte
Urinieren.'' Riidiger Waldherr (et al.) stellte 1984 einen 12 — 14 Stunden langen Durst-
versuch an, bei dem er feststellte, dass bei Patienten mit Nephronophthise Typ 1 (kurz:
NPHP1) die Unfahigkeit, den Urin auf iiber 800 mosm/kgH,O zu konzentrieren, charak-
teristisch ist. Nachweisbar ist dies auch durch eine Nierenfunktions-Szintigraphie.'* Die
Indikation zur Durchfithrung eines Harnkonzentrierungsversuchs muss jedoch sehr
streng gestellt werden, da es hierbei zu einer schweren Exsikkose kommen kann. Exsik-

kose ist die Austrocknung durch Abnahme des Kérperwassers. '

Im Alter von circa 13 Jahren fithrt die juvenile Nephronophthise zu chronischem Nie-
renversagen. Da die Kinder mit normalen und gesunden Nieren geboren werden, fillt
NPHP1 unter die Kategorie der progressiven Krankheiten. Diese progrediente'® Ein-
schrankung der Nierenfunktion fiihrt zu einer schweren Anédmie, einer renale Osteodys-
trophie und Wachstumsretadierungen. Bei einer Andmie ist die Sauerstoff-
Transportkapazitit des Blutes vermindert. Infolgedessen kann es in ausgeprégten Fillen
zu einer Minderversorgung mit Sauerstoff (Hypoxie) kommen."> Bei der renalen Osteo-
dystrophie handelt es sich um eine komplexe Knochenerkrankung, die aufgrund der oft
langjshrig durchgefiihrten Himodialyse'® hiufig gesehen wird. Klinisch bestehen Kno-
chen- und Gelenkschmerzen, Schwellungen und Deformationen, hdufig zusammen mit
einer zum Korper hin verlaufend betonten Muskelschwiche verbunden mit einem Mus-
kelschwund und erhdhter Knochenbriichigkeit.'” Auch kann aufgrund des tubuliren'®

Konzentrierungsdefekts vermehrter Salzhunger vorliegen. Der Salzverlust kann zu Epi-

” Quelle: http://flexikon.doccheck.com/Polyurie
& Anamnestisch bedeutet , die gesundheitliche Vorgeschichte betreffend”
® Quelle: http://flexikon.doccheck.com/Polydipsie
%yon griechisch en ,,in“, ,hinein“ und ourein ,,ndssen”
1 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Enuresis
' Bej einer Nierenszintigraphie kénnen mittels schwach radioaktiver Substanzen die Nieren und deren
Funktion dargestellt werden
B Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Exsikkose
14 .
fortschreitend
> Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/An%C3%A4mie
1 Hamodialyse ist die Blutwasche, die auBerhalb des Korpers im Dialysegerat stattfindet
7 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Renale Osteodystrophie
18 . .. . .
lat. tubularis, schlauchréohrenférmig




soden mit schwerer Dehydratation und Elektrolytverschiebungen und zum Fehlen von
Odemen und Hypertonie (im Stadium der kompensierten Niereninsuffizienz) fiihren.
Diese unspezifischen Anfangssymptome und auch das Fehlen von Odemen und Hyper-
tonie erschweren eine frithzeitige Erkennung der Nephronophthise.

Oft wird die Krankheit erst im Stadium des terminalen Nierenversagens erkannt. Da der
histologische Befund zwar charakteristisch, jedoch nicht beweisend ist, miissen sowohl
klinische, genetische, sonographische als auch histologische Befunde verglichen wer-
den. Die Verdachtsdiagnose wird durch Anamnese, Nierenultraschall, dem Zeitverlauf
des Nierenversagens und gegebenenfalls durch das Vorliegen einer Familiaritédt gestellt.
Da bei 80 % aller Patienten mit NPHP1 homozygote Deletionen im NPHP1-Gen vorlie-
gen, kann die Diagnose von NPHPI mittlerweile durch den molekulargenetischen
Nachweis der Deletion bzw. von Punktmutationen im NPHP1-Gen sichergestellt wer-
den.

Jedoch kann bei fehlendem Nachweis solcher Verdnderungen die Diagnose einer NPHP
nicht ausgeschlossen werden, da die Sensitivitit der Mutationsanalyse nicht 100 % be-
tragt und auch Nephronophthise Typ 2 (NPHP2) oder Nephronophthise Typ 3 (NPHP3)
vorliegen konnte. Zurzeit ist eine direkte Heterozygotentestung durch Nachweis der
Deletionsbruchpunkte nur durch Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung (FISH) moglich.
Die Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung ist eine molekularbiologische Methode, um
DNA in Zellkernen oder Metaphase-Chromosomen mittels farbgebenden Enzymen
nachzuweisen.'® Fehlt der Mutationsnachweis (bei Verdacht auf NPH sollte die moleku-
largenetische Untersuchung wegen ihrer geringeren Invasivitét einer Nierenbiopsie vor-
gezogen werden), kann eine Nierenbiopsie die Diagnose einer NPHP/ADMCKD? er-
hérten.

2.2 Pathologie und Histologie

Zum Zeitpunkt der Geburt sind noch keinerlei Verdnderungen an den Nieren zu erken-
nen. Erst im Spitstadium sind Zysten im Durchmesser von 1 — 15 mm an der Rinde-
Mark-Grenze zu erkennen. Diese Zysten sind circa ab dem 9. Lebensjahr ultrasonogra-

phisch erfassbar, jedoch ausschlieBlich bei der juvenilen Nephronophthise.'

¥ Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/In-situ-Hybridisierung#Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung
%> ADMCKD steht fiir autosomal — dominante ”"Medullary Cystic Kidney Disease
2L Quelle: Nephronophthise und verwandte Krankheiten, F. Hildebrandt, E. Otto, H. Omran




In Abbildung 1 einer makroskopischen Patho-
logie sind diese Zysten zu erkennen. Die etwas
dunkleren Punkte sind nur im duBeren Bereich
der Niere, dem sogenannten kortikomedulldren
Bereich (auch Rinde-Mark-Grenze genannt) zu
erkennen, wihrend der Nierenbeckenbereich

nahezu zystenfrei ist.”> Auf dem Bild deutlich

erkennbar ist die bernsteinfarbene Fiillung der
Abbildung 1 . . . .
Zysten. Abbildung 2 zeigt das Bild einer ge-

sunden Niere ohne Zysten zum Vergleich.*

Im weiteren Verlauf der Krankheit kommt es zur
Ausbildung atrophischer und gewundener Tubuli im
Bereich des kortikomedullidren Ubergangs.

Die Niere besteht aus ca. 1 Million kleiner Unterein-
heiten, den sogenannten Nephronen. Ein Nephron

wiederum besteht aus einem Nierenkorperchen

(Malpighi-Korperchen) und dem daran angeschlos-
senen Nierenkanédlchen (Tubulus). In einem Nephron Abbildung 2

wird im Bereich des Nierenkorperchens kontinuierlich Primérharn aus dem Blut fil-
triert. AnschlieBend werden im Tubulussystem bestimmte Stoffe resorbiert, wodurch
der eigentliche Harn (als Sekundér- bzw. Endharn) entsteht. Dieser gelangt dann tiber
einige Verbindungsstiicke und Sammelrohre in die ableitenden Harnwege.**

Der hier vorliegende Nierenultraschall [ 5. om
(siche Abbildung 3) zeigt eine Echogeni-
tdt, den Verlust von kortikomedulldre
Differenzierung, und die krankheitstypi-
sche groBe Anzahl an Zysten, zu erken-
nen als kleine schwarze Punkte. Im Ge-

gensatz zu anderen polyzystischen Nie-

renerkrankung (PKD) sind bei NPHP die Abbildung 3

22 Quelle: http://jasn.asnjournals.org/content/18/6/1855.full
3 Quelle: http://www.doschdesign.com/produkte/3d/Medical Details Kidney.html
2 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Nephron
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Zysten an der kortikomedulldre Grenze konzentriert und die Nieren sind nicht vergro-

Bert.

In Abbildung 4 ist eine Nierenhistologie einer an NPHP erkrankten Person zu sehen.

Die Histologie zeigt das
charakteristische =~ Zusam-
menspiel von Nierentubuli
und Zysten, der Stérung der
Tubularmembran, und tu-
bulointerstitielle Zellinfilt-
rate mit interstitiellen Fib-

25 - "
rose”” und periglomeruldrer

. 26
Fibrose. Abbildung 4

2.3 Genetik

Schon frith war bekannt, dass die Krankheit einen genetischen Hintergrund besitzt. Auf-
fillig oft zeigten die Eltern betroffener Kinder Konsanguinitit.”’” Gretz (et al.) stellte
1989 fest, dass bei 29 NPH-Patienten die Verschlechterung der Nierenfunktion homo-
gen verlief, was einen weiteren Hinweis auf eine erbliche Ursache der Krankheit liefer-
te. AuBBerdem wurde beschrieben, dass sich das Nierenversagen bei eineiigen Zwillingen

{ibereinstimmend entwickelte.”®

Der Genort wurde mit Hilfe von Kopplungsanalysen auf das Chromosom 2 lokalisiert.

Im weiteren Verlauf wurde durch Haplotypenanalyse®’ die Erkrankung auf immer klei-
nere Intervalle eingegrenzt, zuerst auf 15 ¢cM (=Centimorgan®”), dann auf 5 — 7 cM. Um
den Genlocus auf 5 — 7 ¢cM zu begrenzen, wurde das Intervall von 2 Markern in der Re-

gion 2q13 (siehe Abbildung 5) begrenzt. Da 4 von 23 untersuchten

% Krankhafte Vermehrung des Bindegewebes, dabei wird das Gewebe des betroffenen Organes verhar-
tet und es entstehen narbige Veranderungen

%6 Quelle: http://www.gfmer.ch/genetic_diseases v2/gendis detail list.php?cat3=1863

%7 Blutsverwandtschaft

8 Mongeau et al., 1967

» Molekulargenetischer Test um mit Hilfe von Markern eng zusammenhangende DANN - Segmente zu
identifizieren

*® Rekombinationsfrequenz, als der genetische Abstand zweier Loci auf einem Chromosom
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Familien keine Kopplung mit den Markern aufwiesen, wurde ge-
zeigt dass bei NPH Genlocusheterogenie besteht.*! Als Heteroge-
nie wird in der Genetik das Phdanomen bezeichnet, dass das glei-
che Merkmal (Phénotyp) von unterschiedlichen Genen hervorge-
rufen werden kann.** Eine Lokalisation auf Chromosom 2q12 —
2q13 gelang Friedhelm Hildebrandt (et al.) durch zytogenetische
Untersuchungen. Abbildung 5 zeigt ein Ideogramm und damit
den Genlocus der Nephronophthise, wobei 2q13 durch den roten
Strich markiert ist.> (Siehe Anhang®!) Das Genprodukt von
NPHP1 ist das sogenannte Nephrocystin. Bei Nephrocystin han-
delt es sich um ein Protein, das in den Verbindungen zwischen
den Aktin-Filamenten zweier Zellen,35 meist bei Deck- oder Drii-
sengewebe,’® zu finden ist und dort wahrscheinlich fiir die Kon-

trolle der Zellpolaritit® mitverantwortlich ist.>® Dieses hat wahr-

Tdeogran

2p25
2Fr24

5 =
S Es=n
:

Abbildung 5

T g e

scheinlich auch eine Funktion in der Signaltransduktion von Zell-Zell- und Zell-Matrix-

Kontakten. Mutationen bei Nephrocystin fiihren zu juveniler Nephronophthise.*

Es gibt verschiedene sogenannte Isoforme von Nephrocystin. Bei diesen handelt es sich

um eine Version von Nephrocystin mit leichten bis groBBeren Unterschieden.”’ Die Isof-

orme sorgen fiir die verschiedenen Varianten der Nephronophthise. Jedoch gibt es auch

ganz andere Vermutungen. Da es einige Patienten gibt, die keine Kopplung mit einem

der drei oben genannten Genloci aufweist, wird vermutet dass es noch mindestens einen

weiteren Genlocus fiir diese Erkrankung gibt. Ist bis zum 25. Lebensjahr kein Nieren-

versagen aufgetreten, muss der Verdacht einer autosomal-rezessiven Krankheit in Frage

gestellt werden (in einem Fall wurde die Krankheit erst im Alter von 67 Jahren diagnos-

tiziert)."!

*! Medhioub et al., 1994
32 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Heterogenie

* Quelle: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/maps.cgi?taxid=9606&chr=28&query=uid%28-

1811870203%2C-2146579555%29&QSTR=4867[gene id]&maps=gene set&cmd=focus

4 Anlage 1
% Rdharenz-Verbindung

3 Epithel, eine der vier Grundgewebearten (Muskel-, Nerven-, Binde- und Epithelgewebe)

¥ Spezifische Ausrichtung der Zellstruktur

38 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Nephrocystin-1

¥ Quelle: http://www.nature.com/ng/journal/v37/n5/abs/ng1552.html
0 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/lsoform

1 Quelle: http://www.freidok.uni-freiburg.de/volltexte/1531/
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2.4 Extrarenale Assoziationen

Mit extrarenalen Assoziationen werden die Krankheiten bezeichnet, die eine Erkran-
kung an Nephronophthise mit sich bringen kénnen. Jedoch sind diese nicht bei jedem
Patienten zu finden. Besonders bei der juvenilen Nephronophthise sind oft die visuellen
Organe betroffen. Meist handelt es sich dabei um die okulomotorische Apraxie Typ
Cogan und das Senior-Leken-Syndrom (SLS). Die Assoziation einer NPH mit Leber-
fibrose, Zapfenepiphysen,42 zerebelldrer Ataxie” und mentaler Retardierung wurden

ebenfalls beschrieben, sind jedoch sehr selten.**

2.4.1 Cogan-II-Syndrom

Das Cogan-II-Syndrom ist auch als okulomotorische Apraxie Typ Cogan bekannt. Da-
bei handelt es sich um eine sehr seltene Form einer partiellen angeborenen Apraxie. Die
Krankheit wurde erstmals im Jahre 1952/1953 durch David Glendening Cogan, einem
Ophthalmologen aus Boston/Massachusetts, beschrieben. Die okulomotorische Apraxie
ist die Unfdhigkeit, seitliche Blick- und Fithrungsbewegungen auf horizontaler Ebene
willkiirlich auszufithren (andere Apraxien weisen auch noch Stérungen in vertikaler
Ebene auf). Dreht der Patient den Kopf nach links oder rechts, so werden die Augen
reflektorisch in die entgegengesetzt Richtung gebracht. Versucht der Kranke einen Ge-
genstand zu fixieren, dann dreht er den Kopf iiberschieBend so weit seitwérts, dass die
entgegengesetzt abgelenkten Augen den Gegenstand fixieren kénnen. Befindet sich also
zum Beispiel der Gegenstand rechts, dann wird der Kopf so weit nach rechts gedreht,
bis die nach links gewendeten Augen den Gegenstand erfassen konnen. Wenn dies pas-
siert ist, kann der Kopf wieder zuriickgedreht werden, ohne dass die Fixierung verloren
geht. Diese Riickbewegungen des Kopfes werden ruckartig innerhalb einer Sekunde
ausgefiihrt. Alle willkiirlichen Kopfbewegungen verlaufen ungestort. Erkennbar wird
dieses Syndrom in der frithen Kindheit, mit circa 3 bis 5 Jahren. Beim Cogan-II-

Syndrom handelt es sich ebenfalls um eine autosomal-rezessive Erkrankung.*’

* Zentrale Vorragung der Wachstumsknorpelfuge in die Metaphyse (Bereich zwischen Knochenschaft
und Knochenende)

” Storung der Bewegungskoordination

* Quelle: Klinische Nephrologie, K.-M. Koch

* http://www.rehakids.de/phpBB2/ftopic8346.html
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2.4.2 Senior-Leken-Syndrom

Das Senior-Leken-Syndrom (SLS) ist ebenfalls eine autosomal-rezessive Krankheit.
Der klinische Verlauf und die Histologie des SLS entsprechen in Bezug auf die Verén-
derungen im Bereich der Niere dem der NPH. Zusitzlich bestehen jedoch noch eine
Retinitis pigmentosa*® mit Hyperpigmentierung®’ des Augenhintergrunds, einer Aus-
diinnung der retinalen Gefie und dem Abblassen der Papille, die nach anfianglicher

Nachtblindheit rasch zur volligen Erblindung fiihrt.

2.5 Therapie

Da keine kausale Therapie vorhanden ist, ist diese rein symptomatisch. Das terminale
Nierenversagen kann bisher noch nicht verhindert werden, deshalb ist zum Zeitpunkt
des Nierenversagens eine Nierenersatztherapie dringend erforderlich, da der Patient
sonst verstirbt. Diese besteht aus einer Dialyse und anschlieBender Nierentransplantati-
on. Es gibt zwei verschiedene Arten von Dialyse die im Falle des terminalen Nierenver-
sagens angewandt werden, die Himodialyse und die Peritonealdialyse. Martin Niklas

hielt in der Schule ein Referat zum Thema Nierentransplantation.

., Es gibt 2 Arten von Dialyse:

1. Die Bauchfelldialyse

Bei ihrer Durchfiihrung wird eine spezielle Losung iiber einen Schlauch (Tenckhoff-
Katheter) in den Bauchraum eingefiihrt, verbleibt dort eine bestimmte Zeit und wird
dann in einen Beutel abgepumpt und wieder durch eine neue Losung ersetzt. In der Zeit
in der sie im Bauchraum bleibt, entzieht sie dem Korper iiber das stark durchblutete
Bauchfell Wasser und Gifte. Die Bauchfelldialyse kann zu Hause durchgefiihrt werden
und die Patienten werden meistens nachts an eine Maschine angeschlossen.

2. Die Hdamodialyse

Die Hdmodialyse ist eine andere Art der kiinstlichen Blutwdsche (Dialyse).Das Blut

wird in einem Gerdt mit Membranfilter auf3erhalb des Korpers entgiftet. Diese Dialyse-

e Netzhautverschlechterung, bei der die Photorezeptoren zerstort werden
v UbermaRig starke Einlagerung von Melanin (rétliche, braune oder schwarze Pigmente) in die Haut
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form kann nur unter medizinischer Aufsicht, und in einem speziellen Zentrum, meistens

3 x in der Woche durchgefiihrt werden. “**

Eine Rekurrenz*® der Erkrankung im Transplantat wurde bisher noch nicht beobachtet.

In der davor liegenden Phase besteht die Therapie aus der Behandlung der Hypertonie
(wenn vorhanden), der Korrektur des entgleisten Elektrolyt-, Sdure-Basen- und Fliissig-
keitshaushaltes, um eine Imbalanz®® zu verhindern. Dies geschieht durch Natriumchlo-
rid- (= Kochsalz), Kalium und Bikarbonat-Substitution. Auch die sekundédren Folgen
des chronischen Nierenversagens miissen behandelt werden, durch eine antihypertensi-
ve Behandlung bei Vorliegen einer arteriellen Hypertension, einer Behandlung der
Anédmie mit Gabe von Eisen und Erythropoétin, der Beeinflussung der renalen Osteopa-
thie mit Phosphatbindern und Vitamin D und einer Beeinflussung der Wachstumsretar-
dierung durch Wachstumshormone. Des Weiteren soll diese Therapie durch psychologi-
sche Betreuung und Erndhrungsberatung vervollstindigt werden. Da ein erkranktes
Kind bestimmte Lebensmittel, die zum Beispiel besonders phosphat- oder kaliumhaltig
sind (beispielsweise Kartoffeln), wenn moglich nur in sehr geringen Mallen zu sich
nehmen darf, ist eine Erndhrungsberatung wichtig, um einen Mangel an bestimmten

lebenswichtigen Stoffen zu verhindern.

3. Die anderen Krankheiten des NPH-MCKD-Komplexes

Wie bereits der Namenszusatz des Komplexes aussagt, ist die juvenile Nephronophthise
nicht die einzige Krankheit die auftritt. Bis jetzt gibt es 7 Unterformen der Nephronoph-
thise und 2 Unterformen der MCKD, ein dritter MCKD-Locus wurde postuliert. Alle
Krankheiten dieser Gruppe weisen Zystennieren auf und fithren in Abhéngigkeit vom

betroffenen Gen zu terminalem Nierenversagen.

Nephronophthise Typ 2 (NPHP2)

Bei der Nephronophthise Typ 2 handelt es sich um eine infantile Form der Nephronoph-

thise, da das Kind bereits zu einem sehr frithen Zeitpunkt, etwa im 8. Lebensmonat,

8 Anlage 2
*> Wiederauftreten
> Abweichen
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erkrankt. Die Erkrankung wurde auf Chromosom 9q22 — q31 lokalisiert.”' Otto et al.
identifizierte im Jahre 2003 die Ursache der Erkrankung, ndmlich eine Mutation im In-

versin-Gen (INVS), das das Protein Inversin kodiert.

Nephronophthise Typ 3 (NPHP3)

NPHP3 beschreibt die adoleszente Form der Nephronophthise, die im Alter von circa 19
Jahren zu terminalem Nierenversagen fiihrt. Der Genlocus dieser Form konnte von Om-
ram et al. im Jahre 2000 auf 3q21 — q22 lokalisiert werden. Drei Jahre spiter konnte das
Gen identifiziert werden, das fiir die Erkrankung urséchlich ist. Dies wird NPHP3 ge-

nannt und kodiert fiir Nephrocystin 3.7

Nephronophthise Typ 4 (NPHP4)

Der vierte Typ der Nephronophthise konnte 2002 von Schuermann et al. auf Chromo-
som 1q36 lokalisiert werden. Das Gen, welches fiir die Erkrankung verantwortlich ist,
wird NPHP4 genannt. Das dazugehorige Protein wird Nephrocystin 4 genannt und in-
teragiert mit Nephrocystin.

Nephronophthise Typ 5 (NPHPS5)

NPHPS, die fiinfte Art der Nephronophthise, konnte auf Chromosom 3q21.1 lokalisiert
werden und das ursidchliche Gen wird IQCB1 (oder auch NPHP5) genannt. Mutationen
in diesem Gen sind bisher nicht bekannt, jedoch fiihren sie alle zu einem komplexen
Krankheitsbild mit Nephronophthise und Retinitis pigmentosa, was auch als Senior-
Loken-Syndrom bezeichnet wird. Das zugehorige Protein tragt den Namen Nephrocys-

tin 5.%3

Nephronophthise Typ 6 (NPHP6)

Eine sechste Form der Nephronophthise konnte fiir das Chromosom 12q21.33 lokali-
siert werden. Das Gen wird CEP290 oder auch NPHP6 genannt, das zugehorige Protein

> Haider et al. 1998
*? Olbrich et al., 2003
>* Inaugural-Dissertation, Franziska Ruth Panther (2006)
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wird Nephrocystin 6 genannt. Diese Form ist bis dato sehr wenig erforscht, deshalb ist

das Eintrittsalter des terminalen Nierenversagens noch nicht bekannt.

Nephronophthise Typ 7 (NPHP7)

Auch tiber die Nephronophthise Typ 7 ist &hnlich wie bei NPHP6 bis zum heutigen For-
schungsstand sehr wenig bekannt. Erst im Jahre 2007 wurde der Genlocus von M. Atta-
nasio et al. auf 16p13.3 lokalisiert. Das Gen nennt sich GLIS2 und das zugehorige Pro-
tein ist das Zinkfinger-Protein GLIS2. Auch bei der NPHP7 ist der Ausbruch des termi-

. . 4
nalen Nierenversagens noch nicht bekannt.’

Die ,,medullary cystic kidney disease®, kurz MCKD, unterscheidet sich vor allem durch
den Vererbungsmodus von der Nephronophthise. Histopathologisch sind NPH und
MCKD nicht zu unterscheiden, wohl aber durch den unterschiedlichen Vererbungsmo-
dus, wie vorhergehend bereits erwihnt, weist die NPH einen autosomal-rezessiven Erb-
gang auf, wihrend MCKD autosomal-dominant vererbt wird. Das terminale Nierenver-
sagen tritt bei MCKD erst im Alter von circa 28,5 Jahren ein. Die Literatur weist da-
raufhin, dass extrarenale Organmanifestationen nur bei NPH vorkommen und nicht in
Verbindung mit MCKD.> Oft sind jedoch Hyperurikidmie und Gicht mit MCKD assozi-
iert. Bislang sind zwei Unterformen der MCKD bekannt, MCKD1 und MCKD 2. Diese

sind klinisch allerdings nicht zu unterscheiden, einzig durch den Genlocus.

Medullary Cystic Kidney Disease Typ 1 (MCKD1)
Die MCKDI1 hat ebenso wie die NPH einen chronisch progredienten Verlauf und fiihrt

zu terminalem Nierenversagen. Da das Alter in dem das terminale Nierenversagen ein-
setzt von Familie zu Familie, jedoch auch innerhalb einer Familie, stark schwankt, wird
das Eintrittsalter circa zwischen 40 und 70 Jahren festgelegt. Anderen Quellen zufolge

liegt es bei circa 32 Jahren.

1998 gelang es Christodoulou et al. den Genlocus auf 1921 zu identifizieren. Das Gen
wird MCKD1 genannt, das zugehorige Protein konnte bis dato noch nicht identifiziert
werden, da das Protein von Phénotyp zu Phénotyp unterschiedlich ist. Bei der MCKD1

** Quelle: http://lexikon.freenet.de/NPH-MCKD-Komplex
>> Quelle: Klinische Nephrologie, Koch
*® http://lexikon.freenet.de/NPH-MCKD-Komplex
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sind keine extrarenalen Manifestationen vorzufinden.”” Anderen Quellen zufolge tritt

ebenso wie bei der MCKD2 bei den Erkrankten Gicht auf.”®

Medullary Cystic Kidney Disease Typ 2 (MCKD?2)

Im Jahre 1999 wurde von Scolari et al. ein 10,5 ¢cM umfassender Locus auf Chromosom
16p12 identifiziert. In diesem befindet sich das Uromodulin-Gen (UMOD-Gen), das das
sogenannte Tamm-Horsfall-Protein (THP) kodiert. Bereits 1950 wurde THP von Igor
Tamm und Frank Horsfall aus Urin isoliert. THP ist ein Glykoprotein, das hauptsichlich

in der Niere synthetisiert wird und dort vor allem im Bereich des dicken aufsteigenden

Bowman-Kapsel

Anteils (= thick ascending loop, kurz TAL)
der Henle-Schleife lokalisiert ist. Die Henle-
Schleife ist der im Nierenmark gelegene
schleifenformige Abschnitt des renalen Tubu-
lussystems (Abbildung 6). Es besteht die
Hypothese, dass THP eine gelartige Struktur
bildet, dadurch dass THP aus Protofilamenten
besteht, die sich dann zu einem Netzwerk zu-
sammenlagern.® Diese gelartige Struktur ist
laut der Hypothese mit verantwortlich fiir die
Wasserimpermeabilitit®' der TAL. Die genaue

Funktion des Glykoproteins ist bisher nicht
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Abbildung 6

bekannt, in vitro (in vitro-Experimente sind Experimente, die in einer kontrollierten
kiinstlichen Umgebung auBlerhalb eines lebenden Organismus durchgefiihrt werden,
zum Beispiel in einem Reagenzglas®®) wurde eine immunsuppressive Aktivitit des THP
beschrieben, ebenso wie die Bindung an Leukozyten und die Aktivierung von Leukozy-

ten. Leukozyten sind sogenannte Immunzellen, die Teil der spezifischen und unspezifi-

57 . .
Nephrologie, Ulrich Kuhlmann
> Nephronophthise und verwandte Krankheiten, Friedhelm Hildebrandt (2009)
> Bildquelle: http://scienceandcoffee.com/enkapsis/2010/01/10/die-funktionalitat-der-niere/
60 .. .
Serafini — Cessi et al., 2003
*! Wasseru ndurchdringlichkeit
82 http://de.wikipedia.org/wiki/In vitro
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schen Immunabwehr im Korper sind, und dort fiir die Abwehr von koérperfremden
Strukturen und Krankheitserregern verantwortlich sind.*®

Fiir eine Erkrankung an MCKD?2 sind Mutationen im UMOD-Gen verantwortlich, diese
fithren zu einer verminderten Exkretion von THP im Urin. Bislang gibt es viele ver-
schiedene Mutationen. Diese Mutationen fithren zur Fehlfunktion von Uromodulin, das
fiir die Harnkonzentration eine wichtige Rolle spielt. Die Patienten haben typischer-

weise Gichtanfille.*

Uber den Ausbruch des terminalen Nierenversagens gibt es unterschiedliche Meinung
innerhalb der Literatur. Das durchschnittliche Alter ist 32 Jahre.”” Es gibt jedoch auch
andere Quellen, denen zufolge die Eintrittsspanne in das Nierenversagen von 22 Jahren

bis hin zu 66 Jahren reicht.®®

III Juvenile Nephronophthise am Beispiel

Martin Niklas ist von Geburt an an juveniler Nephronophthise erkrankt und leidet auch
am Cogan-II-Syndrom. Leider ist die Erkrankung nicht bei seiner Geburt, sondern erst

im Laufe der Kindheit erkannt worden.

1. Lebensgeschichte

Martin Niklas wurde am 3. Juni 1995 im Kreiskrankenhaus Garmisch-Partenkirchen mit
einer GroBe von 55 cm und einem Gewicht von 3.680 Gramm geboren. Bei den Nach-
folgeuntersuchungen nach der Geburt wurde bereits in der sogenannten U4%” vom da-
maligen Hausarzt festgestellt, dass bei Martin das Fixieren und die Blickverfolgung
fehlten. Zudem lag auch eine Deformierung des Brustkorbes beziehungsweise der Wir-
belsdule vor. Diese Deformierung des Brustkorbes duflerte sich durch eine Trichterbrust.
Trotzdem wurde bei der Fritherkennungsuntersuchung im Zuge der U4 kein Anhalt fiir

eine die Entwicklung gefdhrdende Gesundheitsstorung diagnostiziert.

% Quelle: http://de.m.wikipedia.org/wiki?search=Leukozyten
* Quelle: Nephrologie, Ulrich Kuhlmann

® Quelle: http://lexikon.freenet.de/NPH-MCKD-Komplex

* Quelle: Inaugural — Dissertation, Franziska Ruth Panther

& entspricht dem 3. — 4. Lebensmonat
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Bei der U5,*® Martin wog inzwischen 8.900 Gramm und seine GroBe betrug 73 cm,
wurde konstatiert, dass das aktive Drehen von Riicken in Seiten und Bauchlage fehlt.
Dies bot jedoch immer noch keinen Grund fiir eine die Entwicklung gefihrdende Ge-
sundheitsstorung. Im weiteren Verlauf zeigte sich auch, dass Martin Schwierigkeiten
bei der Koordination seiner Augen- und Kopfbewegungen hat. Er bewegte den Kopf
schleudernd, um die Augen in die von ihm gewiinschte Blickrichtung zu bringen. Das
Fixieren lernte er erst im Alter von sechs bis neun Monaten, was den Augenarzt dazu
veranlasste, Martin im Alter von acht Monaten an die Universitdts-Augenklinik Miin-
chen zu tiberweisen. Dort wurde die Diagnose einer angeborenen okulomotorischen
Bewegungsstorung im Sinne eines Cogan-Syndroms gestellt und eine Weitsichtigkeit
diagnostiziert.”” Erst nach einer Physiotherapie im Alter von 9 — 12 Monaten machte er

Fortschritte beim Krabbeln.

Im 10. — 12. Lebensmonat folgte dann die U6, bei der erstmals der Verdacht auf eine
Gesundheitsstorung festgehalten wurde. Im Kinder-Untersuchungsheft des Bundesau-
schusses der Arzte und Krankenkassen, aus dem diese Informationen stammen, gibt es
einen sogenannten Kennziffernkatalog, dessen Definition lautet:

., Eintragungen nach diesem Kennziffernkatalog sind vorzunehmen, wenn die normale
korperliche oder geistige Entwicklung des Kindes in nicht geringfiigigem MafSe gefiihr-
det ist. "’

In der U6 wurden nach diesem Katalog die Kennziffern 23 und 35 auf Verdacht einge-
tragen. Die Kennziffer 23 ist unter der Kategorie Sinnesorgane zu finden und steht fiir
, Andere, die Entwicklung in nicht geringfiigigem Mafe gefihrdende Fehlbildungen
oder Erkrankungen der Augen*. 35 ist unter Skelett und Muskulatur zu finden und be-
zeichnet ,, Myopathien (zum Beispiel progressive Muskeldystrophie) . Muskeldystro-
phie ist eine Sammelbezeichnung fiir primir degenerative Muskelerkrankungen, Kenn-
zeichen ist eine fortschreitende, meist symmetrisch ausgebildete Muskelschwéche. Je-
doch wurde angemerkt, dass der Zustand unter Behandlung in Form von Krankengym-
nastik fiir Babys teilweise kompensiert werden konne. Festgestellt wurde auch, dass bei
Martin das Hochziehen zum Stehen und der freie Sitz mit geradem Riicken und locker

gestreckten Beinen fehlen.

® 6. —7. Lebensmonat
* Quelle: Anlage 3
® Quelle: Kinder-Untersuchungsheft des Bundesausschusses der Arzte und Krankenkassen
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Die U7 stand im 21. — 24. Lebensmonat an. Martin wog mittlerweile 12.000 Gramm
und war 88 cm grof3. Auch in dieser Untersuchung wurde ihm wieder eine Kennziffer
der Gesundheitsstérung zugeordnet, in diesem Fall die Ziffer 16.”' Diese Storung war
gesichert, konnte jedoch durch Behandlung teilweise kompensiert werden. Auch eine
Vielzahl anderer Befunde wurde konstatiert. Unter die Kategorie der erfragten Befunde
fielen Folgende:

e die altersgeméfe Sprache fehlt (z.B. keine Zweiwortsitze, kein Sprechen in der
3. Person wie ,,Peter essen*

e das altersgemiBe Sprachverhalten fehlt (z.B. kein Zeigen auf Korperteile nach
Befragen, kein Befolgen einfacher Aufforderungen)

e die ersten freien Schritte erfolgten erst nach dem 15. Lebensmonat

e das Treppensteigen mit Festhalten am Geldnder fehlt

Folgende Befunde fielen unter die Kategorie der erhobenen Befunde:

e cine Fehlbildung oder Fehlhaltung des Brustkorbes/der Wirbelsdule ( im Stand
Skoliose, vermehrte Brustkyphose oder Lendenlordose, Lendenkyphose, Be-
ckenschiefstand)

e das freie Gehen fehlt beziehungsweise ein auftilliges Gangbild ist vorhanden

e das freie Biicken (Hocke) und das Wiederhochkommen fehlt

Am 5. Dezember 1997 wurde dann die Diagnose der beidseitigen Sehschwéche und des
Strabismus’? bestitigt, hinzugefiigt wurde, dass Martin auffillig hiufig hinfillt und eine
allgemeine Entwicklungsverzogerung aufweise. Der untersuchende Doktor schlug eine
Deblockierung, sowie Krankengymnastik und eventuell eine entwicklungsneurologische

Untersuchung in Miinchen oder Garmisch-Partenkirchen vor.”

Prof. Dr. med. Sabine Stengel-Rutkowski fertigte 1998 eine Humangenetische Begut-
achtung zur Indikation der Entwicklungsverzogerung inklusive Syndromdiagnostik und
Elternberatung an. Diese Gutachten bewies nochmals das Cogan-Syndrom und lieferte
eine sehr genaue phédnotypische Merkmalsbeschreibung (siche Anlage 5). In der Medi-

zinischen Genetik, die eine Abbildung aller Chromosomen von Martin enthélt, wurde

! Im Bereich Entwicklungs- und Verhaltensstérungen: ,Stérungen der motorischen Entwicklung oder
andere, die Entwicklung in nicht geringfligigem MaRe gefahrdende funktionelle Stérungen.”

72 Schielen

” Quelle: Anlage 4



21

der Verdacht einer geistigen Behinderung gehegt. Der Befund zeigte jedoch einen nor-
malen ménnlichen Chromosomensatz.”

Danach stand die U8 an, Martin hatte inzwischen den 43. — 48. Lebensmonat durch-
schritten, wog 16.000 Gramm und war 105 cm groB3. Leider wurden im Rahmen dieser
Untersuchung die erfragten und erhobenen Befunde nicht ausgefiillt. Somit kann nur
Auskunft tiber die Kennziffer gegeben werden. Angemerkt wurden die Kennziffern 17,
16 und 26. Die Kennziffer 17 fillt unter die Kategorie des Nervensystems und be-
schreibt ,, Cerebrale Bewegungsstorungen (zentrale Tonus- und Koordinationsstorun-
gen, Cerebralparesen®, wihrend Punkt 26 ,, Sprachstorungen oder Sprechstorungen
(z.B. verzogerte Sprachentwicklung, Artikulations-Storungen, Stottern)“ aufweist. Hin-
ter allen drei Kennziffern wurde vermerkt, dass die Gesundheitsstorung gesichert, eine
Kontrolluntersuchung beziehungsweise eine zusétzliche Diagnostik notwendig sei, die
Behandlung veranlasst oder fortgefiithrt werden miisse und dass der Zustand unveréndert

sel.

Am 16. Juli 1999 wurde im Alter von 4,1 Jahren ein Entwicklungspsychologischer Be-
richt angefertigt. Laut diesem Bericht beschéftige sich Martin selbststindig sehr gerne
mit Lego, Autos und Bilderbiichern. Motorisch gesehen habe er sich weiterentwickelt,
jedoch schrianke ihn das Cogan-II-Syndrom teilweise noch ein. Er verstdndige sich mehr
lautmalerisch und pantomimisch, die einzigen Worte die er bis jetzt spreche seien
»Mama, Papa, O(m)a, Dada (=Katharina)*. Er stehe unter logopadischer und psychomo-
torischer Behandlung. Der Stand seines Sprachverstidndnisses sei circa auf dem Stand
eines dreijdhrigen Kindes. Die Begutachter kamen zu dem Fazit, dass Martin eine leich-
te Entwicklungsverlangsamung aufwies, jedoch verfiige er offensichtlich tiber Kompen-
sationstechniken, so dass seine Augenbewegungsstorung bei vielen Téatigkeiten kaum

ein Handicap darstelle.”

Am 01. Mai 2000 kam er in die Integrationsgruppe der Kindertagesstétte St. Nikolaus in
Murnau. In diesen Integrationsgruppen befinden sich jeweils drei — fiinf Kinder mit er-
héhtem Forderbedarf.”® Bis Juni 2002 besuchte er die Kindertagesstitte. Aus diesem
Bericht geht hervor: ,, Martin hat sich gut in die Gruppe integriert. Er hat feste Spiel-

partner, mit denen er sich, durch seine verbesserten sprachlichen Leistungen, gut aus-

" Quelle: Anlage 5
” Quelle: Anlage 6
78 Quelle: http://www.st-nikolaus-murnau.de/
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einandersetzen kann. Beziehungsprobleme gibt es dann, wenn er ,seinen Willen* nicht
durchsetzen kann. Er reagiert wiitend und blockiert die Kommunikation. Seine Arbeits-
haltung hat sich gebessert, obwohl er nach ca. 20 — 30 Min. Konzentration oft schlapp
und miide wirkt. Er hat einen hohen Selbstanspruch und reagiert bei Fehlern sehr frus-
triert. [...] Die Sprachentwicklung macht zunehmend Fortschritte. [...] Martin ist sehr
selbststdndig geworden. Dinge des téglichen Lebens erledigt er ohne grofse Probleme.
Da er sich leicht ablenken lisst, benétigt er fiir einfache Dinge viel Zeit.*”’

Im Zuge dieses Abschlussberichtes wurde es fiir angemessen befunden, dass er die Di-
agnose-Forderklasse in Farchant besuchen sollte. Eigentlich wére Martin bereits im
September 2001 schulpflichtig geworden, doch laut einem é&rztlichen Attest sei er noch
nicht schulreif und wurde deshalb fiir den Besuch der 1. Klasse nochmals zuriickge-

stellt, weswegen er erst im September 2002 an die Christophorus-Schule (Sonderpéda-

gogisches Forderzentrum Farchant) kam.

Am 7. Mirz 2002 erstellte Paul Stiegler, damaliger Schulleiter der Christophorus-
Schule, ein Sonderpddagogisch-psychologisches Gutachten, um eine Einschulungsemp-
fehlung zu erstellen. Aus dieser Empfehlung ist herauszulesen, dass fiir Martin das Ar-
beitstempo und die Anforderungen der Grundschule zu hoch wéren. ,, Es bestiinde die
Gefahr, dass die feinmotorischen Schwierigkeiten dann auch andere Begabungsteile
belasten. Die normal ausgeprdgten kognitiven Fdhigkeiten lassen eine Umschulung an

die Grundschule (was aber nicht zugesagt werden kann) erwarten. ™

Im September 2002 wurde er dann in die Christophorus-Schule Farchant eingeschult.
Das Besondere an dieser Schule ist, dass das erste Schuljahr auf zwei Jahre verteilt ist,
auf die Klassen 1 und 1A. Martin besuchte die Klasse 1 und die Hilfte der Klasse 1A,
zum Halbjahr wechselte er dann auf die 1. Klasse der herkommlichen Grundschule Far-
chant. Martin und einige seiner Klassenkameraden waren die Ersten die einen Wechsel
auf die normale Grundschule beziehungsweise Hauptschule nicht erst nach der 4. Klasse
versuchten, sondern bereits nach der 1. Klasse. Bei Thnen fehlte es nicht an der Intelli-
genz, sondern sie waren einfach etwas ,,Jangsamer* als die Schiiler der herkdmmlichen
Grundschule. Aufgrund guter Noten wurde versucht ob sie an der normalen Grundschu-
le zu Recht kommen wiirden. Bis zur 3. Klasse besuchte Martin dann die normale

Grundschule Farchant. Aufgrund einiger Komplikationen mit seiner damaligen Lehre-

7 Quelle: Anlage 7
% Quelle: Anlage 8



23

rin, die leider nicht hinter dem Gedanken des Projektes stand, kam er bereits nach der 3.
Klasse auf die Grund- und Hauptschule Bad Kohlgrub. Somit ist er seit der 4. Klasse in
Bad Kohlgrub und besucht mittlerweile die 8. Klasse der Hauptschule (2010).

Von 2002 — 2006 nahm er parallel zur Schule Logopéadiestunden bei der Sprachheilpé-
dagogin Manuela Bommer in Farchant, die den Unterricht weiterfiihrte und erweiterte,
den er im Rahmen der Therapie im Integrationskindergarten erhalten hatte. Frau Bom-
mer begann mit einer Spontansprachprobe, zu der sich Martin meist kurz duBerte: ,,
,bille putzen® , ,trafpunt’ , ,anders piel‘ , ,nich das da‘ , ,ich fertig hab‘. Habe ich
nachgefragt, so wurden die Sdtze auch ausgefeilter, z.B. ‘der mdgen tut milch trinken”,
,ich brauche den roten . Die Artikulation hat er teilweise noch vereinfacht.

Frau Bommer hat im Mai 2006 einen sprachtherapeutischen Bericht verfasst, den sie
mit dem Fazit beendete:

,, Martin hat sich — meiner Meinung nach — so gut entwickelt, weil er intrinsisch hochst
motiviert ist. Es macht riesigen Spaf3 mit ihm zu arbeiten, weil er eigentlich immer be-
miiht ist. In letzter Zeit ist er nicht mehr so angepasst wie friiher — wir schlieffen mehr
Kompromisse. “7
Martin hat sich im Laufe der Therapie gut entwickelt, er lernte besser sprechen und sich

zu verstandigen. Auffillig war auch, dass Martin in der Nacht sehr oft einndsste, schnell

miide war und sich nicht sehr lange konzentrieren konnte.

Im Oktober 2004 erkrankte Martin an einer Grippe, was wahrscheinlich der Ausloser
fiir die Verschlechterung der Nierentétigkeit war. Laut den Nephrologen in der Kinder-
dialyse Miinchen ist ein Infekt oft der Ausloser fiir die Verschlechterung.

Auch Martins Urin zeigte zu diesem Zeitpunkt Auffilligkeiten, ein Doktor verglich die-
sen mit ,.,einem Weillbier. Aufgrund von Eiweill im Urin war der Urin stark schiu-

mend.

Im Februar 2005 wurden dann seine Blutwerte untersucht, wobei sich herausstellte, dass
Martins Kreatininwert sehr hoch war und die Blutwerte sehr schlecht. Kreatinin ist ein
Abbauprodukt der Sdure Kreatin, die die Muskeln mit Energie versorgt. Kreatin wird in
der Niere, in der Leber und in der Bauchspeicheldriise aus den Aminosduren Glycin und

Arginin gebildet. Etwa 1,5 — 2% des Kreatins wird téglich als Kreatinin iiber die Nieren

” Quelle: Anlage 9
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mit dem Urin ausgeschieden. Wie viel Kreatinin ein Mensch ausscheidet, hingt von
seiner Muskelmasse und der Nierenfunktion ab. Anhand des Kreatinin-Werts lésst sich
also die Nierenfunktion beurteilen und der Verlauf von Nierenerkrankungen verfol-
gen.

Daraufhin wurde Martin am 10. Februar sofort in die Kinderklinik nach Garmisch-
Partenkirchen eingewiesen. Dort wollte keiner der Doktoren die Blutwerte glauben, da
ein gesunder Mensch bei derart schlechten Werten bereits im Koma liegen miisste. Mar-
tin jedoch sah man seine schlechten Blutwerte nicht an und er war komplett ansprech-
bar. Am néchsten Tag wurde er dann in die Kinderklinik Schwabing nach Miinchen
verlegt. Meine Mutter erzdhlte mir, dass ihr ein Sanitéter, der Martin auf den Weg ins
Klinikum Miinchen begleitet hatte, immer noch in Erinnerung war. Dieser Sanitéter sah
Martin auf der Trage sitzen und nahm die Werte in die Hand um zu schauen, was dem
Patienten fehle. Er sah Martin wieder an und es verschlug ihm die Sprache, da er von
diesen Werten derart geschockt war, dass er gar nicht mehr wusste was er sagen sollte.
Im Klinikum Schwabing wurde Martin dann auf die Intensivstation gebracht, um ihn
dort auf die Operation vorzubereiten. Die Arzte im Klinikum stellten meine Eltern vor
die Wahl, welche Dialyse sie fiir meinen Bruder einsetzen wollen. Da dies alles so
plotzlich kam, wusste keine welche Dialyse-Moglichkeiten es gibt, welche gefihrlicher
ist, welche vielleicht besser ist. Die behandelnde Arztin riet meinen Eltern schlieBlich
zur Bauchfelldialyse. Die Operation wurde deshalb so schnell angesetzt, da die Vergif-
tung in Martins Korper schon sehr weit fortgeschritten war, da seine beiden Nieren ver-
sagt hatten und nur noch zu 5% beziehungsweise 10% tétig waren. Doch der Operati-
onstermin verzogerte sich noch, da Martins schlechte Blutwerte die OP unmoglich

machten und er erst mit einer Blutkonserve versorgt werden musste.

Martin war drei Wochen lang in der Kinderklinik und wurde dort auf die Heimdialyse
vorbereitet. Am Ende des Krankenhausaufenthaltes wurde ein Bericht tiber Martin er-
stellt, aus dem die Diagnose und Anamnese hervorgeht:

., Diagnosen: Nephronophthise mit Peritonealdialyse bei bekannter okulomotorischer
Apraxie (Cogan I1) und Entwicklungsretardierung.

Anamnese: 9 7> Jahre alter Junge mit psychomotorischer Retardierung und bekannter
okulomotorischer Apraxie (Cogan Il Syndrom), seit ca. /> Jahr miider als gewdéhnlich,

vor 2 Wochen fieberhafter Infekt der oberen Luftwege mit nicht-blutigen Durchfdillen.

8 Quelle: http://www.internisten-im-netz.de/de kreatinin 1367.html
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Am 05.02. im Blutbefund beim Hausarzt ausgeprdgte Andmie (Hb 6,3 g/dl), daher Ein-
weisung in die Kinderklinik Garmisch-Partenkirchen. Dort Zeichen einer Niereninsuffi-
zienz mit Crea 9,42 mg/dl, Harnstoff 332 mg/dl, Phosphat 3,5 mmol/l, Kalium 5,43
mval/l. Die Diurese betrug etwa 1,7 ml/kg/h, keine Odeme. Zur Nierenersatztherapie
erfolgte die Verlegung auf unsere Intensivstation. “*!

Zum Vergleich die Werte, die ein gesunder Mensch haben sollte (jeweils die Obergren-
ze):

Crea : 0,9 mg/d1*

Harnstoff: 50 mg/dI™

Phosphat: 1,45 mmol/I**

Kalium: 5,0 mmol/1*° = 5,0 mval/1%¢.

Die Werte waren bei Martin deutlich erhoht.

Auch die Medikation war sehr hoch. Einem Bericht vom 11. April ist zu entnehmen,

dass Martin damals tiglich zehn verschiedene Tabletten und Séfte zu sich nehmen

musste, um beispielsweise den Eisenhaushalt unter Kontrolle zu bringen.

Als Martin nach Hause kam, wurde die Peritonealdialyse zu Hause fortgefiihrt, in Form

eines Handwechsels, bei dem alle 5 — 6 Stunden die Fliissigkeit getauscht wurde.

Im Juni 2005 wurde dann auf eine maschinelle Heimdialyse umgestellt. Dies bedeutete
fiir Martin, dass er 12 Stunden lang tiber den Tenkoff-Katheter und einem Schlauch, der
aus seinem Bauch herausschaute, an eine Maschine angeschlossen wurde, die alle 2,5
Stunden die Fliissigkeit im Bauchraum tauschte. Meine Eltern legten diese 12 Stunden
auf die Nacht, damit Martin tagsiiber einen halbwegs normalen Alltag erleben konnte.
Der Schlauch ermdglichte thm einen Bewegungsfreiraum von nicht mehr als zwei Me-
tern. Zwei Mal tdglich wurde er an die Maschine ,,angekoppelt™ und ,,abgekoppelt®, was
mit einer gewissen Routine von mir und meinen Eltern innerhalb von 15 Minuten voll-
zogen wurde. Waren die Werte trotz der 12 Stunden nicht gut, wurde die Fliissigkeit

mittags via Handwechsel einmal ausgetauscht.

Quelle: Anlage 10

Quelle: http://www.internisten-im-netz.de/de_kreatinin _1367.html
Quelle: http://www.internisten-im-netz.de/de harnstoff 1358.html
8 Quelle: http://www.internisten-im-netz.de/de phosphat 1421.html
8 Quelle: http://www.internisten-im-netz.de/de kalium 1393.html
8 Quelle: http://www.mh-hannover.de/umrechnung.html
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Auch die Essgewohnheiten in der Familie wurden umgestellt. Martin durfte Lebensmit-
tel, die einen hohen Phosphat— und Kaliumwert haben, nur in geringem Malle, bezie-
hungsweise am besten gar nicht essen und musste jedes Mal sogenannte Phosphat-
Binder dazu einnehmen. Unter die Kategorie der phosphathaltigen Lebensmittel fallen
viele Produkte, die Kinder gerne essen, wie zum Beispiel Schokolade, Bananen oder
Chips. Auch ein Urlaub in weiter Ferne gestaltete sich sehr schwierig, da Martin im
Notfall so schnell wie mdglich in einer Dialysestation sein musste, und der Urlaubsort
somit oft nach der Lage eines Krankenhauses mit Dialysestation gewéhlt wurde. Der
Transport der Geréte, die Martin fiir seine Peritonealdialyse brauchte, erschwerte den
Urlaub. Der Heimwechsler an sich war ein grofles und schweres Gerit, die Beutel, in
denen die Flussigkeit fiir den Bauchraum war, mussten fiir viele Tage mitgenommen
werden, da jeweils 3 Beutel fiir eine Nacht reichten. Lange und weit entfernte Urlaube

waren somit unmoglich.

Im Mirz 2006 wurde Martin wiederum operiert, da er einen beidseitigen Leistenbruch
erlitten hatte. Leistenbriiche treten bei Peritonealdialysepatienten oft auf, da durch die
Dialysefliissigkeit der Bauchraum gespannt ist und die Kanéle der Leiste sich dadurch

weiten konnen.

Zwischen Mai und Juni 2007 erlitt Martin einen akuten Harnrohrenverschluss, der eine
Notsetzung eines Bauchkatheters zur Folge hatte. Durch die mehrmalige Legung eines
Blasenkatheters wéhrend der Operation l6sten sich Gewebeteile, die die Harnrohre ver-
stopften. Martin konnte nicht mehr urinieren. Da es nicht mehr méglich war, einen Ka-
theter zu legen, wurde die Blase nach einer mehrstiindigen Prozedur iiber die Bauchde-
cke angestochen und entleert. In einer weiteren Operation wurden die losen Gewebeteile
der Harnrohre entfernt und ein Katheter gesetzt. Martin musste diesen Katheter vier
Wochen lang tragen, damit die Harnr6hre geweitet wurde und er keine Probleme beim

Urinieren hat.

2. Neue Niere

Der 11. Dezember 2007 war ein Tag, der mir mein Leben lang in Erinnerung bleiben

wird. In der Nacht, gegen 23:00 Uhr, lag ich bereits schlafend im Bett, als meine Mutter

mich weckte und sagte, das Klinikum Miinchen habe angerufen, dass eine passende
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Niere fiir Martin vorhanden sei. Innerhalb von 15 Minuten waren alle Sachen gepackt
und meine Eltern machten sich mit meinem Bruder auf den Weg ins Klinikum. Ich
musste alleine zuhause bleiben, da ich am nichsten Tag in die Schule musste. Die Nacht
war schrecklich, da ich nicht wusste was passieren wiirde, ich alleine zuhause war und

Angst hatte das etwas schief gehen wiirde.

Am néchsten Tag wurde Martin dann in die Klinik ,,Rechts der Isar* verlegt, in dem die
Transplantation stattfinden sollte. Die operierenden Arzte verfassten einen Bericht, der
die Transplantation und den Verlauf beschreibt:

., Wir fiihrten die Operation, wie geplant, durch. Der intraoperative Verlauf war regel-
recht, eine Transfusion von Erythrozytenkonzentraten war nicht erforderlich. In tibli-
cher Weise haben wir den Patienten nach 5stiindigem Aufenthalt im Aufwachraum per
Intensiv-Transport zur weiteren Therapie in die Nephrologische Kinderklinik des Kran-
kenhauses Schwabing verlegt. Zum Verlegungszeitpunkt war der Patient kreislaufstabil
ansprechbar, die Diurese bereits unter Stimulation in Gang. «87

Doch die Transplantation verlief nicht so komplikationsfrei, wie sie im vorhergehenden
Bericht beschrieben wurde. Martin erlitt intraoperativ eine Hyperkalidmie, einen Kali-
umschock, mit einem Wert bis zu 6,9 mmol/l (Hochstwert circa 5,4 mmol/l, mitunter
lebensgefihrlich).®™ Deshalb wurde die warme Ischidmiezeit verlingert. Im Bereich der
Organtransplantation ist mit Ischdmiezeit die Zeitspanne gemeint, in der das zu trans-
plantierende Organ oder Gewebe von der normalen Blutzufuhr abgeschnitten ist und
damit nicht mehr mit Sauerstoff versorgt wird. Man unterscheidet zwischen kalter Is-
chiamiezeit, in der das Organ blutleer auf Eis gekiihlt ist, und warmer Ischimiezeit, in
der die Blutzufuhr unterbrochen und das Organ Koérpertemperatur hat.* Martin wurde
durch Calcium-Glukonat und Glucose-Insulin-Zufuhr therapiert. Dadurch erlitt er je-

doch Hyperglykimien, sogenannte Uberzuckerungen.

Nach der Transplantation wurde die Peritoneal-Dialyse fortgefiihrt, da die Transplantat-
niere anfinglich noch nicht die volle Funktion tibernommen hatte, und auch um die

Werte unter Kontrolle zu haben. Das Dialyse-Intervall konnte schnell vergroBert wer-

¥ Quelle: Anlage 11

8 Quelle: http://de.wikipedia.org/wiki/Hyperkali%C3%A4mie

8 Quelle: http://www.nierenratgeber.de/startseite/lexikon/glossary-
detail/ischaemiezeit.html?type=0&cHash=3cfeb2af94553f573abad246a6f9e266
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den, da sich die Nierenfunktion zunechmend verbesserte. Am 28. Dezember 2007 konnte

die Dialyse schlie8lich ganz beendet werden.

Am 08. Januar 2008 wurde Martin der Peritonealdialysekatheter unter Narkose entfernt
und am 11. Januar durfte er dann erstmals wieder nach Hause, da auch alle Werte mit-

tels Medikamenten eingestellt waren.

Doch Martin bekam Fieber und nach zwei Tagen musste er wieder in die Klinik. Dort
wurde dann mittels mehrmaliger Nierenbiopsie festgestellt, dass eine akute Abstoungs-
reaktion vorlag. Im Zuge der Nierenbiopsie fand sich eine Cortisonresistenz, worauthin
das Immunsuppressivum von CsA auf Prograf umgestellt. Inmunsuppressiva sind nach
jeder Organtransplantation wichtig, da der Korper das fremde Organ sofort abstofen
wiirde. CsA ist ein Immunsuppressivum, das seit circa 25 Jahren fiir Organtransplanta-
tionen eingesetzt wird, jedoch viele Nebenwirkungen nach sich zieht, wie zum Beispiel
einen starken Haarwuchs an der Augenbraue und Zahnfleischwucherungen. Prograf ist
noch nicht so lange auf dem Markt, zieht aber weniger Nebenwirkungen nach sich. Al-

lerdings weifl man nicht wie Prograf auf eine langere Zeitspanne hin wirkt.

Ende Februar vermutete man bei Martin eine weitere AbstoBungsreaktion, nach einer

weiteren Biopsie wurde dies jedoch widerlegt.

Seitdem lebt Martin mit seiner Niere fast wie ein gesundes Kind. Er hat ihr den Namen
,»Michi gegeben, in Anlehnung an sein grof3es Vorbild, den Biathleten Michael Gro8.

Die Medikation wurde auf ein Minimum heruntergeschraubt, mittlerweile muss er le-
diglich die Immunsuppressiva zu sich nehmen. Alle vier Wochen steht ein Kontrollter-
min im Krankenhaus Miinchen-Schwabing an, um die Werte zu tiberpriifen und eventu-
ell die Medikation anzupassen. Inzwischen hat sich auch seine Muskulatur gefestigt,
und die Koordinationsprobleme sind fast verschwunden. Ebenso seine Ausdauer, die

sich auch stark verbessert hat.

Ein oft gesehenes Problem bei Kindern, die an den Nieren erkrankt sind, ist, dass sie
nicht mehr wachsen. Erst die Einnahme von Wachstumshormonen fiihrt wieder zu
Wachstum. Martin hatte damit zum Gliick nie Probleme, und ist jetzt auch ohne Wachs-

tumshormone knapp 1,70 groB. Durch die Immunsuppressiva ist das Immunsystem
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stark geschwécht, nierenkranke Kinder sind viel infektanfilliger als gesunde Kinder.

Doch auch damit hatte Martin bis jetzt keine Probleme.

IV Schluss

1. Nachberichte

Die Zeit nach einer Nierentransplantation ist oft schwer. Die Kinder kimpfen mit Ab-
stoBungsreaktionen, miissen lange Klinikaufenthalte, Operationen und Biopsien iiber
sich ergehen lassen. Und trotzdem ist es selten so, dass mit der Nierentransplantation
die Zeit der Dialyse beendet ist. Bis das Organ von selbst arbeitet, muss oft noch wo-
chenlang dialysiert werden. Die Kinder sind aufgrund der Immunsuppressiva infektan-
falliger, werden oOfters krank. Um die Kinder zu unterstiitzen, werden sie nach Stronach
in Osterreich geschickt. Dort dient seit fast 20 Jahren der Ederhof, eine als gemeinniit-
zig anerkannte Sonderkrankenanstalt, als Rehabilitationszentrum fiir Kinder, Jugendli-
che und deren Familien, sowohl vor als auch nach der Organtransplantation.”

Das Besondere am Ederhof ist, dass dort nicht nur auf die gesundheitlichen Aspekte
Wert gelegt wird, sondern auch auf Selbststindigkeit, Selbstbewusstsein, Selbstvertrau-
en und soziale Kompetenz. Martin bewohnte den Ederhof gemeinsam mit meiner Mut-

ter insgesamt vier Wochen lang, vom 27. Mérz bis 24. April 2010.

Die leitenden Arzte und Rehamediziner des Ederhofs erstellten einen sogenannten Re-
habilitationsabschlussbericht fiir Martin. Aus diesem geht hervor, dass Martin im Be-
reich der Klinischen Psychologie und Gesundheitspsychologie zu Beginn der Therapie
verdngstigt war, er hatte kaum Selbstvertrauen und empfand es als stérend, dass er ver-
langsamt spreche und deshalb mit anderen oftmals nicht so gut mithalten kénne. Martin
hat hohe Anspriiche an sich selbst und ist rasch von sich selbst enttduscht, wenn er
meint diese Anspriiche nicht erfiillen zu konnen. Im Laufe der Therapie wurde er dies-
beziiglich entspannter und lerne seine Grenzen und Kréfte besser einzuschitzen. Er in-

tegrierte sich gut in die Gruppe und wurde von seinen Gruppenmitgliedern sehr ge-

% Quelle: http://www.ederhof.eu/
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schitzt. Sein Selbstbewusstsein hat sich ebenso wie seine Selbstsicherheit stark gestei-
gert. Auch im Bereich der Physiotherapie/Bewegungsforderung hat er sich verbessert.
Mit Hilfe von Balancekissen, Parcours, Ubungen am Trampolin und vielen weiteren
MaBnahmen hat sich seine Koordination und sein Gleichgewicht verbessert.”!

Anlage 11 enthilt eine Liste therapeutischer Leistungen, die einen Uberblick iiber die

Vielfiltigkeit der Therapiemethoden des Ederhofs enthélt.

Auch ich durfte fiir ein Wochenende auf dem Ederhof verbringen. Gemeinsam mit mei-
nem Vater fuhr ich iibers Osterwochenende nach Osterreich. Der Hof ist relativ hoch in
den Bergen gelegen und dadurch auch sehr idyllisch. Ich wurde sofort in den Tagesab-
lauf mit einbezogen, ob ich wollte oder nicht. Das hiel zum Morgensport frith aufstehen
und an den verschiedensten Aktivititen teilzunehmen. Im Nachhinein bin ich froh dar-
iber, an diesen Aktivitdten teilgenommen zu haben, da sie das Zusammenhalten inner-
halb der Familie gestirkt haben und eine schone, neue Erfahrung waren. Leider war ein

Wochenende zu kurz um das komplette Programm mitzuerleben.

2. Zukunft

Bis jetzt hat das Transplantat seine Arbeit getan, und alle hoffen, dass es seine Arbeit
noch viele Jahre lang tun wird. Einem Artikel der Deutschen Arztezeitung zufolge hilt
eine Spenderniere circa zwdlf bis vierzehn Jahre’, danach wird Martin wieder zur
Bauchfelldialyse oder Hamodialyse {ibergehen miissen, wird wieder auf die Liste der
Organtransplantationen gesetzt und das Warten und Bangen beginnt von vorne. Eine
andere Moglichkeit wire eine Lebendspende durch ein Familienmitglied. Dies gestaltet
sich sehr schwierig. Eine Lebendspende ist ein ethischer Grenzfall, wie dieses Zitat ver-
deutlicht:

, Nach dem hippokratischen Eid ist jeder Arzt einem unverzichtbaren Grundprinzip
drztlichen Handelns verpflichtet: Schaden vom Patienten abzuwenden ("nihil nocere”).
Dies gilt selbstverstdindlich auch fiir den Bereich der Lebendspende: Auch einem spen-
debereiten Menschen darf der Arzt grundsditzlich keinen Schaden zufiigen. Das Prinzip

"nihil nocere" widerspricht also einer Operation an einem gesunden Menschen, denn

91

Quelle: Anlage 11
92 Quelle: http://www.aerztezeitung.de/medizin/fachbereiche/chirurgie/article/461241/bessere-
ueberwachung-patienten-liesse-lebensdauer-spendernieren-erhoehen.html
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dadurch konnen in seltenen Fidllen Schiden und Komplikationen beim Spender auftre-
ten.
Doch auch aus der Sicht des Spender gibt es ein ethisches Problem:

., Ein zweites grundlegendes ethisches Prinzip in der Medizin ist die Vorstellung der
Autonomie des Patienten und seiner Angehorigen. Der Lebendspender kann in einem
freien Entschluss eine Spende bejahen und damit in eine ihn potentiell gefdhrdende
Operation einwilligen. Diese Einwilligung setzt jedoch die Freiheit des Entschlusses
und die Kenntnis aller relevanten Risiken und Komplikationen (engl.: "informed
consent") voraus. Nur wenn der Spender das Risiko der Transplantation, der Morbiditit
und Mortalitdit kennt, kann man von einem freien und autonomen Entschluss zur Le-
bendspende ausgehen. “*

Um eine Niere innerhalb der Familie spenden zu kénnen, muss eine Ethikkommission

tiberzeugt werden, die sich speziell mit dieser Familie befasst und priift, ob die Niere

aus freien Stiicken gespendet wurde.

3. Danksagungen

Mein herzlichster Dank gilt Professor Doktor Friedhelm Hildebrandt aufgrund seiner
tatkraftigen Unterstiitzung per E-Mail.

Ebenso mochte ich mich bei Herrn Doktor Marcell Toepfer von der Gemeinschaftspra-
xis Dialyse in Murnau bedanken, der mich mit medizinischer Fachliteratur ausgestattet
und mich mit der Akte meines Bruders vertraut gemacht hat.

Und mein besonderer Dank gilt meinem Bruder, der mir die Erlaubnis erteilt hat, diese
Facharbeit tiber ihn zu schreiben, meinen Eltern, die mir jederzeit mit Antworten beisei-
te standen und natiirlich Herrn Seibold, der mir mein Facharbeitsthema genehmigt hat,

und mir es auch erlaubt hat, dieses kurzfristig umzuéndern.

BQuelle: http://www.nierenratgeber.de/lebendspende/themen/ethik-organhandel.html
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Anlage 2

Martins Referat iiber die Nierentransplantation

., Als Nierentransplantation bezeichnet man die operative Ubertragung einer Niere in
einen Korper. Die erste Transplantation wurde am 24.Dezemberl1954 durchgefiihrt.
Sind die Nieren krank oder versagen, kommt die Dialyse ins Spiel.

Die Dialyse iibernimmt die Arbeit der Niere und entgiftet den Korper.
Es gibt 2 Arten von Dialyse:
1. Die Bauchfelldialyse

Bei ihrer Durchfiihrung wird eine spezielle Losung iiber einen Schlauch (Tenckhoff-
Katheter) in den Bauchraum eingefiihrt, verbleibt dort eine bestimmte Zeit und wird
dann in einen Beutel abgepumpt und wieder durch eine neue Losung ersetzt. In der Zeit
in der sie im Bauchraum bleibt, entzieht sie dem Korper iiber das stark durchblutete
Bauchfell Wasser und Gifte. Die Bauchfelldialyse kann zu Hause durchgefiihrt werden
und die Patienten werden meistens nachts an eine Maschine angeschlossen.

2. Die Hdamodialyse

Die Hdamodlialyse ist eine andere Art der kiinstlichen Blutwdische (Dialyse).Das Blut
wird in einem Gerdt mit Membranfilter aufSerhalb des Korpers entgiftet. Diese Dialyse-
form kann nur unter medizinischer Aufsicht, und in einem speziellen Zentrum, meistens
3x in der Woche durchgefiihrt werden.

Was passiert bis zur Transplantation:
Fiir eine normale Spenderniere muss man sich in einer Liste eintragen lassen.

Diese Liste wird von einigen Europdischen Ldndern gefiihrt. In den BeNeLux-Staaten,
Deutschland, Kroatien, Osterreich und Slowenien. Die Organe werden durch die Orga-
nisation Eurotransplant vergeben.

Kriterien fiir die Organvergabe sind dabei unter anderem, die Wartezeit (ab Beginn
der Dialyse) sowie die Ubereinstimmung der Gewebsvertriglichkeitsmerkmale (HLA-
Merkmale) von Spender und Empfdnger und die Entfernung vom Transplantationszent-
rum. Wichtig ist auch die Dauer des Transports des Organs. Je kiirzer der Weg, umso
hoher ist die Chance dass die Transplantation klappt.

Die durchschnittliche Wartezeit fiir eine Spender-Niere betrcgt etwa 5 bis 6 Jahre.
Eine Alternative ist die Lebend-Nierenspende.
Die Blutgruppen von Spender und Empfdnger miissen vertrdglich sein.

Der Spender muss gesund, und auflerdem ein naher Verwandter sein.
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Im Gegensatz zur Herz- oder Lungentransplantation, wird die Spenderniere nicht an die
Stelle der eigenen Nieren transplantiert. Sie wird auferhalb des Bauchfells im Bereich
des Beckens verpflanzt. Die eigenen Nieren konnen daher zumeist im Korper verblei-
ben, nur bei speziellen Krankheitsbildern miissen sie vor oder nach der Transplantation
entfernt werden. Meistens arbeitet die Spenderniere schon wdhrend der Operation.
Manchmal sind allerdings noch einige Dialysen notwendig.

Die Operation ist inzwischen ein hdufiger Eingriff, z. B. werden jdhrlich in den USA
25.000 und in Deutschland iiber 2000 Nieren transplantiert.

Die durchschnittliche Funktionszeit einer transplantierten Niere liegt bei etwa neun
Jahren, es gibt aber auch Nieren, die nach 20 oder mehr Jahren noch eine gute Funkti-
on aufweisen.

Um eine AbstofSungsreaktion zu verhindern, miissen Medikamente eingenommen wer-
den, die das Immunsystem so ddmpfen, dass sie das Spenderorgan nicht angreifen kon-
nen. Diese Medikamente bezeichnet man als Immunsuppressiva, und miissen piinktlich
alle 12 Stunden eingenommen werden.

Es ist wichtig, dass Organe gespendet werden.

So konnen viele Menschen ein besseres und lingeres Leben haben.

Gdibe es die Dialyse und Transplantation nicht, wiirde ich nicht mehr leben.

Drum, redet in euren Familien iiber die Organspende und fiillt einen
Organspende-Ausweis aus.

Die kranken Menschen die ein Organ brauchen, freuen sich iiber ein neues Leben.

Seit seiner Geburt leidet Westling an einer Krankheit, die seine Nierenfunktion beein-
trdchtigt. Daher wurde ihm im Mai 2009 eine Niere seines Vaters transplantiert. *
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Anlage 3
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Anlage 4

Gemeinschaltspre

Dr. med. Hans Wildgruber HohenpeiBenberg, S i, B

Chirotherapie 0 b. foo o
Hannes Schleicher

Facharzte for Aligemeinmedizin

HauptstraBe 51
Tel. 0880571400 - Fax 08805/87 67
82383 HohenpeiBenberg

Dvm.d Hans Wildgruber / Hannes Schieicher
5182383 + )

Martin Niklas, 3.06.1995, Angerweg 2, 82433 Bad Kohlgrub
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Anlage 5
Medizinische Genetik Lisdwi I-M U
Genetische Beratungsstelle Maximilians—
Kinderklinik, Klinikum Innenstadt Universitit
Leiter: Prof. Dr. med. Jan Murken .
Miinchen____

Medizinische Genetik - GoethestraBe 29 - 80336 Miinchen

Prof. Dr. med. Sabine Stengel-Rutkowski
Tel.: 089 5160 7522, oder
089 133767 (privat)

HUMANGENETISCHE BEGUTACHTUNG

Kind: NIKLAS Martin  geb. 03.06.1995
Mutter: NIKLAS Monika geb. 25.07.1965

Vater: NIKLAS Martin  geb. 16.02.1965

Indikation zur Untersuchung:
Entwicklungsverzogerung
Syndromdiagnostik und Elternberatung

Datum der Untersuchung:
07.12.1998

Untersucher:
Prof. Dr. med. Sabine Stengel-Rutkowski

Sekretariat: 089/5160-36 83 Telefon: 089 /51 60-44 76
Durchwahl: 089 /51 60- Fax: 089 /51 60-44 68

U-Bahnstation Sendlinger Tor oder U/S-Bahnstation Hauptbahnhof http://www.pedgen.med.uni-muenchen.de
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1. Anamnese

1.1 Familienanamnese

Der 3 %y, Jahre alte Martin (V/8) ist das zweite Kind seiner ent-
fernt blutsverwandten Eltern. Der Vater war bei seiner Geburt 30,
die Mutter 29 Jahre alt. Seine sechs Jahre alte Schwester Kathari-
na (V/6) ist gesund und entwickelt sich altersentsprechend. Eine
Jahr vor Martins Geburt hatte die Mutter eine Fehlgeburt in der 7.
Schwangerschaftswoche (V/7).

Martins Vater (IV/5) hat einen Cousin véterlicherseits (IV/3), der
geistig behindert sei. Sein GroBvater viterlicherseits (II/1) war ein
Bruder des GroBvaters viterlicherseits seiner Frau (II/5). Seine
weitere Familienanamnese ist unauffallig.

Martins Mutter (IV/24) hatte einen im Alter von 7 Jahren verstorbenen Cousin miitterlicher-
seits (IV/31), bei dem ein Down-Syndrom vorlag. Uber ihre UrgroBeltern vaterlicherseits
(I/1,2) ist sie - wie bereits erwéhnt - mit ihrem Mann entfernt verwandt. Thre weitere Famili-
enanamnese ist ebenfalls unauffallig.

1.2. Schwangerschaft, Entbindung und Neugeborenenperiode

In der Frithschwangerschaft mit Martin hatte die Mutter starkes Erbrechen. Ihre Gewichts-
zunahme war mit 20 kg erhoht. Wegen ziehender Unterleibsbeschwerden, die sie im 6. Mo-
nat im Zusammenhang mit Arbeiten beim ihrem Umbau ihres Hauses verspirte, habe sie von
diesem Zeitpunkt an korperliche Belastungen vermieden.
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Die Entbindung erfolgte in der 41. Woche nach Weheneinleitung. Die Plazenta habe manuell
gelost werden miissen. Die Geburtslange von Niklas war mit 55 cm erhoht (> p 90; Ge-
burtslange von Katharina: 51 cm) ebenso wie sein Geburtskopfumfang mit 37 cm (> p 90;
Katharina: ebenfalls 37 cm). Sein Geburtsgewicht lag mit 3680 g im oberen Normbereich (<
p 90; Katharina: ebenfalls 3680 g). Die Apgarwerte werden mit -/8/10 angegeben. Niklas
habe nicht sofort geschrien und erst nach dem Absaugen ein rosiges Hautkolorit bekommen.
In der Neugeborenenzeit sei ein verstarkter Ikterus aufgetreten. Atmung und Trinkverhalten
waren unauffallig. Er sei als ,,normales Kind“ mit der Mutter nach Hause entlassen worden.

1.3 Entwicklung bis zum Untersuchungszeitpunkt im Alter von 3 /;, Jahren

Martin sei im ersten Lebensjahr weniger aktiv gewesen als seine Schwester. Wegen einer
allgemeinen Muskelhypotonie sei es ihm anfangs schwer gefallen, seinen Kopf zu heben.
Seine psychomotorische Entwicklung sei verzogert verlaufen. Die Zahnung habe friih be-
gonnen. Im Alter von drei Monaten hatte er bereits vier Zihne.

Im Alter von vier Monaten sei bei der kinderéarzlichen Vorsorgeuntersuchung aufgefallen,
daB Martin weder Fixieren noch Gegenstanden mit dem Blick folgen konnte. Im Verlauf
hatten sich Schwierigkeiten bei der Koordination seiner Augen- und Kopfbewegungen ge-
zeigt. Er habe den Kopf schleudernd bewegt, um die Augen in die von ihm gewiinschte
Blickrichtung zu bringen. Das Fixieren lernte er erst im Alter von 6 — 9 Monaten. Zum nor-
malen Zeitpunkt habe er mit dem Greifen und der Erkundung von Spielgegensténden be-
gonnen. Sein Spielverhalten und seine taktile Wahrnehmung seien normal.

Im Alter von 8 Monaten sei in der Universitdts-Augenklinik Miinchen die Diagnose einer
angeborenen okulomotorischen Bewegungsstérung im Sinne eines Cogan-Syndroms (siehe
Seite 7) gestellt und eine Weitsichtigkeit diagnostiziert worden.

Spat habe Martin damit begonnen, sich zu drehen und sich weder rollend noch robbend
fortbewegt. Nach Physiotherapie habe er im Alter von 9 — 12 Monaten viel gekrabbelt. Et-
wa im Alter von 2 %/, Jahren habe er mit dem Laufen begonnen. Sein Gangbild sei noch et-
was unsicher bzw. ,tapsig” und er stolpere noch viel beim Rennen. Offensichtlich habe er
Schwierigkeiten mit seiner Gleichgewichtskontrolle. Seine Gelenke seien iiberstreckbar.

Auch seine Sprachentwicklung verlaufe verzogert. Lange Zeit habe er nur mit Tonen lau-
tiert. Erste gerichtete Silbenverdopplungen verwendete er im Alter von 2 %/, Jahren (Ma-
ma, Pa-pa, O-a). Sein Sprachschatz wachse langsam. Er verstandige sich durch Gestik bzw.
eine von ihm selbst erfundene Zeichensprache und interessiere sich flir die Buchstaben, die
seine Schwester schreibe. Bei einem Hortest sei eine leichte Einschrankung durch Fliissig-
keitsansammlung hinter dem Trommelfell vermutet worden. Die Eltern haben jedoch den
subjektiven Eindruck, daB Martin ausreichend hore. Er konne auch heute seine Augen- und
Kopfbewegungen noch nicht gut koordinieren und sei in regelméBiger ophthalmologischer
Kontrolle.

Die Eltern beschreiben ihren kleinen Sohn als freundlichen, geistig wachen Jungen, dessen
Entwicklung insgesamt um etwa ein Jahr verzogert sei. Er verstehe Zusammenhange und
koénne sich an Regeln halten, sei aufgeschlossen und allem Neuen zuginglich. Er erhalte
einmal pro Woche Physiotherapie zur Verbesserung von Psychomotorik, Gleichgewichts-
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kontrolle und Korperwahrnehmung. Dartiberhinaus werde Kraniosakraltherapie zur Wirbel-
saulendeblockade sowie eine Osteopathiebehandlung zur Lésung von Spannungen im Kopf-
bereich durchgefiihrt.

Man habe den Eltern empfohlen, fiir Martin einen ,Behinderten-Ausweis* zu beantragen.
Sie wollen sich jedoch hinsichtlich seines Entwicklungspotentials dadurch nicht irritieren
lassen. Es sei der Besuch eines Integrationskindergartens geplant.

2. Befunde im Alter von 3 %, Jahren

Martin zeigte sich bei der Untersuchung als freundlich-kooperativer, verstandiger, gut ad-
aptierter Junge mit Entwicklungsverzogerung bei nachgewiesenem Cogan-Syndrom, der
seiner Schwester ahnlich sieht.

2.1 Phanotypmerkmale

Mit 103 cm ist seine KorpergroBe normal fiir sein Alter (< p 75; p 50 fiir 3 '%/;, Jahre) eben-
so wie sein groBenbezogenes Korpergewicht mit 15,4 kg (< p 50) und sein groBenbezoge-
ner Kopfumfang mit 51 cm (p 50).

r 3 %/, Jahre

NIKLAS Martin » geb. 03.06.1995 + Untersuchung: 07.12.1998 « Alte

Kraniofazies:

dolichozephale Kopfform (LBI = 70,2); Zustand nach spatem FontanellenschluB3; medial
vorgewdélbte Stirn (prominente Sutura metopica und Weichteilfiille iiber der Glabella); hy-
poplastische Stirnhocker; prominente Supraorbitalbogen; lateral zurickweichender, medial
vorgezogener Stirnhaaransatz, Haarwirbel im Bereich des hoch gewolbten Scheitels; lateral
prominente Parietalhocker; temporale Venenzeichnung; rechteckige Gesichtsform; hohes
Mittelgesicht; leichte Wangenrétung
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Augenregion:
weiter Interkanthalabstand; Unterlidfalten und Faltenbildung am inneren Lidwinkel beid-
seits; hohe, breite Lidspalten; laterales Unterlidektropium; Weichteilfiille im Oberlidraum;
tiefliegende Augen; helle Iris; leichter Strabismus bei okulomotorischer Koordinations-
storung (sieche Anamnese); lange Wimpern; diffus inserierte, medial hypoplastische Au-
genbrauen

Nasenregion:

breite, eingesunkene Nasenwurzel; langer Nasenriik-
ken; breite, hohe, kugelige, nach unten gerichtete Na-
senspitze; kurze, hoch inserierendes Nasenseptum;
leicht evertierte Nasenbodenebene

Mundregion:
gegeniiber dem Ophryonradius zuriickweichende

Oberkieferregion; konkave, nach vorne geneigte, et-
was lange Integumentaloberlippe; leicht divergierende
Philtrumséulen; Philtrummittelleiste; evertierte, M-
formige Schleimhautoberlippe; trapezoide Mundspal-
te; haufig offen gehaltener Mund; Zahnstellungs-
anomalien (nach innen geneigte Oberkieferzahne,
Kreuzbi3), Kariesneigung; hoher Gaumen; Zustand
nach vermehrtem SpeichelfluB; evertierte, gegeniiber
der Oberlippe zuriickweichende Schleimhautunterlip- =
pe; verstrichener Sulcus mentolabialis :

lange, tief sitzende, geringfligig abstehende Ohren; rechts
steil gestellte, links nach hinten geneigte Ohransatzlinie;
transversal verlaufende Helixwurzel; breitbasig in die
Wangenhaut uibergehender aufsteigender Helixrand; brei-
ter transversaler Helixrand; rechts schmales, links zu-
riickweichendes Corpus anthelicis; beidseits breites Crus
superius anthelicis; breite Fossa triangularis; weite Ska-
pha; schmale niedrige Koncha; prominenter Tragus; langer Lobulus

Stamm:
etwas kurzer Hals mit dorsal hochgezogenem Weichteilmantel; flacher Thorax; Trichter-
brust; etwas weiter Mamillenabstand

Extremitéten:

obere Extremitéten:
kurze Hiande (Mittelhandlange mit 6 cm oberhalb der dritten GroBenperzentile); distal
sich leicht verschmalernde Finger; tiberstreckbare Fingergelenke; Brachyklinodaktylie 5

untere Extremitaten:

kurze FiiBe (FuBlange mit 13,5 cm unterhalb der dritten GroBenperzentile; Knick-
SenkfiiBle; Zygodaktylie der Zehen 2 — 4; Sandalenliicke; Syndaktylie der Zehen 2-4; Ti-
bialdeviation der 5. Zehe
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Integument / Muskulatur:
allgemeine Gelenkiiberstreckbarkeit

Organsysteme:
kein Anhalt fiir Fehlbildungen; Sehstérung aufgrund der angeborenen okulomotorischen
Koordinationsstérung im Sinne des Cogan-Syndroms (siche Anamnese), Weitsichtigkeit

Neurologie:
Zustand nach Muskelhypotonie bei noch immer etwas schlaffem Muskeltonus; Gleichge-
wichtsstorung; Gangunsicherheit (trippelnd); Koordinationsstorung (s.0.)

Dermatoglyphen:

Palmae:

Haufung von Wirbelmustern auf den Fingerbeeren (6/6); erhohte ab-Leistenzahl (48,
normal < 47); fehlende Bemusterung des linken Zwischenfingerraums 4; zusatzliche
Daumenfurche; starke Sekundarfurchung;

* Plantae:

Zygodaktylietriradien z,z°; hohe Musterintensitat; etwas seltenes Tibialschleifenmuster
auf dem proximalen Hypothenar; starke Sekundarfurchung

2.2 Chromosomenuntersuchung

Die im Labor der Medizinischen Genetik der LMU Miinchen durchgefiihrte Chromosomen-
untersuchung aus der Lymphozyenkultur des peripheren Blutes vom 08.02.1999 ergab bei
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Martin nach G-Bandenanalyse im 500-Bandenstadium einen unauffilligen ménnlichen
Chromosomensatz, Karyotyp 46,XY.

2.3 Molekulargenetische Untersuchung

Die zum AusschluB eines fragilen X (FRAX-A) im molekulargenetischen Labor der Medizi-
nischen Genetik der LMU durchgefiihrte PCR-Analyse und Southernblot-Analyse ergab bei
Martin keinen Anhalt fiir eine instabile Trinukleotid-Repeatvermehrung im Bereich des
FRAXA-Genorts, d.h. keinen Anhalt fiir ein Fragiles-X-Syndrom.

Dartiberhinaus wurde auch eine FRAX-E Mutation ausgeschlossen.

3. Diagnose
Cogan-Syndrom

Beim Cogan-Syndrom handelt es sich um eine seit 1952 bekannte angeborene Unfihigkeit,
rasche willkiirliche horizontale Augenbewegungen durchzufiihren (,,okulomotorische Apra-
xie®), wihrend langsame horizontale Augenfolgebewegungen und vertikale Augenbewe-
gungen ungestort sind. Diese neurologische Besonderheit hat eine verzogerte visuelle
und/oder psychomotorische Entwicklung zur Folge. In der zweiten Hilfte des ersten Le-
bensjahres treten - wie bei Martin - kompensatorische Schleuderbewegungen des Kopfes
auf. Wiahrend sich die Okulomotorik mit zunehmendem Alter bessert, haben die meisten
betroffenen Kinder - wie Martin - eine motorische und sprachliche Entwicklungsverzoge-
rung. Nicht selten ist auch ihre kognitive Entwicklung etwas verlangsamt, so dal3 spater eine
spezielle schulische Riicksichtnahme bzw. Forderung notwendig sein kann (Steinlin et al.
1992).

Bei einem Teil der Kinder lassen sich mit Hilfe der Kernspintomographie verschiedenartige,
unspezifische neuroradiologische Veranderungen nachweisen, wie Hypoplasie von Kleinhirn
oder Corpus callosum bzw. Heterotopien im Bereich der grauen Hirnsubstanz. Méglicher-
weise liegen bei anderen Kindern mit der selben Phénotypmanifestation kleinere Hirnstruk-
turveranderungen vor, die mit den gegenwartigen Untersuchungsmethoden nicht entdeckt
werden konnen, jedoch ursachlich fiir das komplexe Erscheinungsbild verantwortlich sind.

In den wenigen bisher vorliegenden Literaturbeschreibungen finden sich keine Hinweise auf
weitere spezifische Phanotypmerkmale dieser seltenen genetischen Konstitution. Bei dem

hier detailliert beschriebenen Erscheinungsbild von Martin handelt es sich daher wahr-
scheinlich nicht um syndromspezifische, sondern um familidre Merkmalsauspragungen.

4. Genetische Beratung

4.1 Entwicklungsprognose

Aufgrund des bisher noch geringen verfligbaren Wissens iiber das phanotypische Spektrum
des Cogan-Syndrom lafBt sich zum gegenwirtigen Zeitpunkt nicht abschitzen, inwieweit
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Martin seine leichte allgemeine Entwicklungsverzogerung mit Schwerpunkt im Bereich der
Sprache in den ndchsten Jahren aufholen wird. Um seine spezifischen Fahigkeiten und Be-
dirfnisse ohne den fuir ihn unzutreffenden Vergleich mit seiner Altersnorm wahrzunehmen,
wurde fiir Donnerstag, 30.09.1999, 11 Uhr mit den Eltern eine gemeinsame Beobachtung
seines spontanen Spielverhaltens in Interaktion der Montessoritherapeutin Frau Anderlik in
Puchheim bei Miinchen, Biirgermeister-Kochstr. 25 verabredet.

4.2 Wiederholungswahrscheinlichkeit

Da das Cogan-Syndrom mehrfach bei Geschwisterkindern blutsverwandter Eltern aufgetre-
ten ist, handelt es sich nach Mc Kusick (*257550) hierbei mit hoher Wahrscheinlichkeit um
eine autosomal rezessiv erbliche Konstitution. Das bedeutet, daB beide Eltern als heterozy-
gote Anlagetrager fur die gleiche Genveranderung anzusehen sind, die sich bei ihnen selbst
nicht ausprégt. Das Cogan-Syndrom manifestiert sich nur, wenn beide betroffenen Allele
homozygot an ein Kind vererbt werden. Die Wahrscheinlichkeit fiir das Aufireten dieser
Vererbungsform betragt 25%.

AUTOSOMAL REZESSIVER ERBGANG

Vater Mutter Martins Schwester Katharina kann nach diesem

Vererbungsmodell entweder heterozygote Anlage-

OO OO tragerin sein wie ihre Eltern (Wahrscheinlichkeit

50%) oder die vermutete Genveranderung nicht

tragen (Wahrscheinlichkeit 25%). Die Wahrschein-

‘ lichkeit, bei der Wahl ihres zukiinftigen Partners

v Y v wiederum auf einen Trager dieser Genveranderung

&0 O® OO zu stoBen, ist gering, wenn dieser nicht aus dem

niheren Verwandtenkreis stammt. So ist die Wahr-

scheinlichkeit fir das Wiederaufiretens der glei-

o e = chen Besonderheiten wie bei Martin bei ihren zu-
— R kunftigen Kindern gering.

Auch fir die zukunftigen Nachkommen von Martin wire die Wahrscheinlichkeit fur das
Wiederauftreten der bei ihm vorliegenden Besonderheiten gering einzuschatzen.

Miinchen, 14.07.1999

w A /\12

- X
Prof. Dr. med. Sabine Stengel-Rutkowski
Humangenetikerin
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Medizinische Genetik

Klinikum Innenstadt, Kinderklinik
Leiter: Prof. Dr. med. Jan Murken
Goethestrae 29 - 80336 Miinchen

Tel. Beratungsstelle: 089 /51 60-36 83
Fax: 0 89 /51 60-44 68

WY X
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19
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21 22

Name: NIKLAS, Martin geb.: 3.6.95 Lymphozyten-Kultur Nr.: 10125  vom: 8.2.99

Indikation: géislige Behinderung
Bearb: Lo

Farbung: GTG
Bandenzahl: 500

Prap: b  Koord: L-48,2-96,0(B)
Mitosen: 20 Karyogramme: 6
Karyotyp: 46,XY,9gh+,14ps+

Kommentar:

Beurteilung: normaler her Chr

Minchen, den 2.3.99
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4 4

‘;2 . V-)./L\ﬂ/ -
Prdf. Dr. Jan Murken OA Dr. Angelika Albert

LMU

Ludwig
Maximilians —
Universitat
Miinchen____
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Dr. éi;n‘zé%{h%auer
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LMU

Medizinische Genetik Liswi
Genetische Beratungsstelle Maximilians—
Kinderklinik, Klinikum Innenstadt ¢ o
Leiter: Prof. Dr. med. Jan Murken Ur}.lvemtat___.
Miinchen____

Medizinische Genetik - Goeth Be 29 - 80336 Miinchen

Frau Prof. Dr. med. Stengel-Rutkowski

im Hause

Miinchen, 8.4.99

Humangenetisches Gutachten
Molekulargenetische Untersuchungen auf fra(X)-Mutationen:

Wir erhielten am 9.2.99 eine Blutprobe des Kindes Niklas, Martin, geb. 3.6.95 zur
molekulargenetischen Untersuchung auf eine fra(X)-Mutation.

Befund:
DNA-Nr. Name, geboren FRAXA FRAXE
#15148 Niklas Martin, 3.6.95 N N

Bei dem Kind Niklas, Martin konnten sowohl in der PCR-Reaktion als auch in der
Hybridisierung nicht verlingerte Allele im FRAXA- und FRAXE-Locus
nachgewiesen werden.

Interpretation des Befundes:

Es besteht kein Hinweis auf das Vorliegen einer fra(X)-Mutation im Sinne einer
GCC-Triplett-Verlingerung.

Falls es in der Familie weitere betroffene ménnliche Familienmitglieder gibt, ist
die Abkldrung einer X-mentalen Retardierung sinnvoll. Genaue Einzelheiten
hierzu konnen wir gerne im Rahmen eines kurzen Telefongespriches kléren.

%G/ﬁ] C ol tihe Sl

Dr. med. S Dr. med. E. Holinski-Feder
7» N s ~—

Prof. Dr. J. Murken

Dieses Labor nimmt regelmaBig an qualititssichernden MaBnah nach den Richtlinien des
Berufsverbands Medizinische Genetik teil.

Sekretariat: 089/5160-36 83 Telefon: 089/5160-44 76
Durchwahl: 089/5160- Fax: 089/51 60-44 68

U-Bahnstation Sendlinger Tor oder U/S-Bahnstation Hauptbahnhof http://www.pedgen.med.uni-muenchen.de
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Anlage 6

Sozialpadiatrisches Zentrum und Fachklinik fiir
Sozialpadiatrie und Entwicklungsrehabilitation

des Bezirks Oberbayern bezirk oberbayern
Direktor: Prof. Dr. med. Dr. h.c. H. v. Voss
im KINDERZENTRUM MUNCHEN

KINDERZENTRUM MUNCHEN - Heiglhofstr. 63 - 81377 Minchen

I‘:amr:liklas 81377 Miinchen
Angerweg 2 Heiglhofstr. 63

Telefon: (089) 71009 - 0

82433 Bad Kohlgrub Durchwahl: 71009 -
Telefax: (089) 71009 -

16.7.99 59632

- mit der Bitte um Weiterleitung an den betreuenden Kinderarzt -

Entwicklungspsychologischer Bericht zu Martin Ni k1 as * 3,6.95

Martin wurde am heutigen 16.7.99 zur entwicklungspsychologischen Untersuchung
erstmals vorgestellt. Es handelt sich um einen jetzt 4;1 Jahre alten Jungen
mit Cogan-Syndrom.

In der Exploration zu den Entwicklungs- und Verhaltensmerkmalen berichten die
Eltern, daB sichMartin sehr gut beschdftigen kénne und mit Vorliebe Lego,
Autos u.d., sowie Bilderbiicher zur Hand nehme. Motorisch hat er Fortschritte
gemacht, z.B. beim Ballspielen und beim Klettern, ist aber durch seine Augen-
folgebewegungsstorung beeintrdchtigt. Er verstehe viele Alltagsauftrige und
Gesprdchsinhalte zuverlédssig, kommentiert Abbildungen und Ereignisse panto-
mimisch und lautmalerisch, ahmt Melodien nach, vermag aber auRer Mama, Papa,
0(m)a und "dada" (Katharina) keine Worte zu bilden und weicht Imitationsanfor-
derungen aus. Im Alltag ist seine Stimmung in der Regel ausgeglichen und koope-
rativ. Er kann aber sehr zornig reagieren, wenn er etwas machen soll, was er
nichtwéchte, oder seine Schwester ihm etwas wegnimmt; klare Ankiindigungen und
Erkldrungen helfen ihm, dies zu akzeptieren. - Die gegenwdrtige Entwicklungs-
forderung umfaBt logopddische und psychomotorische Behandlung. Bei der logo-
pddischen Arbeit stehen mundmotorische Anregungen im Vordergrund, auf Nach-
sprechiibungen u.&. wird verzichtet.

Wir fiihrten eine Entwicklungseinschdtzung mit den sprachfreien Aufgaben der
McCarthy Scales of Children's Abilities (MSCA) sowie den Sprachverstindnis-
aufgaben von Reynell durch. Martin arbeitete sehr kooperativ und aufmerksam

mit; lediglich bei Aufgaben, die er selbst als zu schwierig einschatzte, neigte
er zu raschem Ausweichen (z.B. beim Malen). Mitunter bendtigte er zusitzliche
Hinweise zur Aufmerksamkeitssteuerung (z.B. bei Nachbauaufgaben), um dann die
Aufgabe richtig zu l&sen. Puzzle-, Nachbau- und Sortieraufgaben werden vergleich-
bar einem 3 1/2jahrigen Kind bewdltigt, Nachzeichnen fallt ihm - bei grundsitz-
lichem Bemiihen um Orientierung an einer Vorlage - etwas schwerer.

Bei Sprachverstdndnisaufgaben bewdltigt er zuverldssig Aufgaben, bei denen
verschiedene Tdtigkeitsbegriffe oder Ortsbeziehungen (auf/hinter/unter) zu
beachten sind, Auftrdge mit Beachtung jedes Satzteils umgesetzt werden sollen
(z.B. "LaB den Hasen das Bett schieben"). Eigenschaftsbegriffe der GroBe
werden z.B. beherrscht, nicht aber der Farbe. Insgesamt ergibt sich ein Sprach-
verstdndnisstand von knapp drei Jahren.

U-Bahn AnschluB: U 6, Endstation ,Klinikum GroBhadern*
BANKVERBINDUNG : BAYERISCHE VEREINSBANK MUNCHEN * KONTO-NR. 2979 470 ¢ BLZ 700202 70
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Wahrend der Untersuchung - wie auch zu Hause - versucht sich Martin mit diffe-
renzierten Gesten mitzuteilen. Er kommentiert Bilder und &uBert, was er mdchte
(z.B. mit spezifischen Gesten fiir Haus, viele, Autos), beginnt Gesten zu kom-

binieren. Eine Silben- oder Wortnachahmung gelingt nicht.

Wir sehen somit eine leichte Entwicklungsverlangsamung der sprachfreien und
rezeptiven Sprachfdhigkeiten; offensichtlich verfiigt Martin iber Kompensations-
techniken, so daB seine Augenbewegungsstdrungen bei vielen Tatigkeiten kaum

ein Handicap darstellen. So vermag er z.B. bei Puzzle- und Sortieraufgaben
systematisch zu arbeiten. Das breite Spielrepertoire, sein gutes Sprachver-
stdndnis fiir alle AlltagsduRerungen und sein sichtliches Kommunikationsinteresse,
das er gestisch ausdriickt, stellen sehr giinstige Voraussetzungen fiir die Inte-
gration in einen Kindergarten dar. Wir unterstiitzen daher sehr die Absicht

der Eltern, ihn in einem integrativen Kindergarten in Murnau anzumelden. Dort
wird die Forderung seiner sozialen Entwicklung im Vordergrund stehen, wéhrend
die Ubung motorischer Geschicklichkeit und vor allem kommunikativer Fahigkeiten
auBerhalb des Kindergartens in Therapien stattfinden kann.

Fir die Schwerpunktsetzung der logopddischen Arbeit empfehlen wir eine intensive
Forderung von Handzeichen als Verstdndigungsmittel als Ergdnzung der lautsprach-
lichen Angebote. Die Erfahrung zeigt, daR bei Kindern mit gutem Sprachverstand-
nis und Kommunikationsinteresse, der Aufbau alternativer Kommunikationsformen
sehr erfolgreich und hilfreich fir ihre soziale Entwicklung ist. Dies bedeutet
nicht Verzicht auf die Hoffnung auf lautsprachliche Fortschritte, sondern eine
zwischenzeitliche Konzentration auf einen anderen Weg der Verstindigung im

Sinne der gestenunterstiitzten Kommunikation. Dabei gilt es, die gelernten Hand-
zeichen zu systematisieren und in allen Alltagssituationen einschlieRlich des
Kidnergartens anwenden zu lernen.

Unabhdngig von weiteren diagnostischen Untersuchungen haben wir vereinbart,
eine Wiedervorstellung im Laufe eines Jahres zu planen zur weiteren Entwick-
lungsberatung. Die Eltern werden sich ihrerseits zu einem konkreten Termin
erneut melden. Zwischenzeitlich stehen wir bei Fragen gern zur Verfiigung.

Drf[K. Sarimski Dr. R.(ézcﬂ*a’n'ml}dzfv‘
in

.-Psych. Psych. Psychotherapeu
h. Psychotherapeut Ltd. Psychologin des Sozialpaddiatrischen
Zentrums und der Klinik

(.U.MWL

Prof. Dr. Dr. H. v. Voss
Arztlicher Direktor

-
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Anlage 7

08 Okt 02 11:08 alle : 08841678630

AbschluBbericht zum Entwicklungsstand Juni 2002
NAME: Martin Niklas
GEBURTSDATUM: 03.06.95

Martin Niklas besucht seit 01.05.2000 die Integrationsgruppe der Kindertagesstitte St.
Nikolaus in Murnau.

DIAGNOSE: - Congan Syndrom

AUGENBLICKLICHE FORDERMASSNAHMEN: - Kunsttherapie

- Physiotherapie
- Logopédie
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08 Okt 02 11:08 alle 08841678630

Sozial-Emotionaler Bereich

Martin hat sich gut in die Gruppe integriert. Er hat feste Spielpartner, mit denen er sich, durch
seine verbesserten sprachlichen Leistungen, gut auseinandersetzen kann. Bezichungsprobleme
gibt es dann, wenn er ,,seinen Willen* nicht durchsetzen kann. Er reagiert wiitend und
blockiert die Kommunikation. Seine Arbeitshaltung hat sich gebessert, obwohl er nach ca. 20
-30 Min. Konzentration oft schlapp und miide wirkt. Er hat eine hohen Selbstanspruch und
reagiert bei Fehlern sehr frustriert. In den Therapiestunden ist sein Arbeitstempo sehr
langsam, was sich ausdehnt bis auf den Gruppenallitag.

Kognitiver Bereich

Die Diagnostik hat ergeben, dass hier zwar Defizite vorliegen, die ihm aber trotzdem
ermdglichen die Diagnose-Férderklasse zu besuchen. Martin ist in der Lage Bilderbiicher und
Erz#hlungen inhaltlich zu erfassen. Bei Gesellschafts- u. Regelspielen zeigt er ein gutes
Regelverstindnis. Arbeitsanweisungen kann er problemlos ausfiibren.

Motorischer Bereich

Jeiths
Es ist bekannt, dass der Junge in diesem ‘stark durch seine Behinderung beeintréchtigt ist.
Sicher liegt hier auch teilweise seine verlangsamte Arbeitshaltung begriindet.
Der grobmotorische Bereich wird durch die KG abgedeckt. In der Feinmotorik sollte er
weiterhin Unterstiitzung erhalten.

Sprachlicher Bereich

Die Sprachentwicklung macht zunehmend Fortschritte. Gegeniiber den Kindern und dem
Pcrsonal kann er sich versténdlich ausdriicken, was ihm selbstsicher werden ldsst, sodass er in
Konfliktsituationen nicht mehr so schnell aggressiv reagiert. Eine logopédische Behandlung
wird auch weiterhin erforderlich sein.
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Lebenspraktischer Bereich

Martin ist sehr selbstindig geworden. Dinge des tiglichen Lebens erledigt er ohne grofe
Probleme. Da er sich leicht ablenken ldsst, bendtigt er fiir einfache Dinge viel Zeit. Durch
seine motorischen Schwierigkeiten und seinen Sehfehler ist das Essverhalten nicht
altersentsprechend. Er bedarf sténdiger Anleitung. Den Eltern wurde geraten, auch daheim
darauf zu achten.

Sonstiges

Da der Junge das Schulalter erreicht hat, wurde dic Diagnose-Forderklasse in Farchant fiir
angemessen befunden. Abgeklért wurde dies mit den entsprechenden Therapeuten, der Schule
und den Eltern.

Kindertaganatdtie
81 Nioizus
’ Langanfeldweg 33
. Wugeld 82418 Murnau a. St.

U. Kinzel, Leitg. I-Gruppe Tel. 08841/ 33 22
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Anlage 8

Christophorus-Schule
Sonderpidagogisches Forderzentrum Farchant
Partenkirchner Strafie 36 82490 Farchant

Tel. 08821/943410 Fax 08821/9434121

Sonderpiidagogisch-psychologisches Gutachten

Testperson: NIKLAS Martin, geb. 03.06.1995

Testleiter: Paul Stiegler, SOKR

Testdatum: 07.03.02 / Kindergarten St. Nikolaus, Murnau
Testanlass: Einschulungsdiagnostik

Test: CFT 1 (sprachfrei in Einzelsituation)

Testsituation: ungestort, zuerst wurde in der Gruppe mitgearbeitet,

dann allein mit Martin ein Memory-Spiel und ein
Puzzle gemacht. Danach fand der Test statt.

Martin war motiviert, arbeitete gut mit, bekam aber
nach 15 Minuten Testzeit Konzentrationsprobleme.
Die Testanweisungen wurden alle verstanden. Bei
Item 3 waren mehrere Erklarungsversuche notwendig.

Testergebnisse:
Altersnorm I Gesamt-1Q 81
bei 6,5 Items 1 und 2 73
(Alter 6;9) Items3 -5 91
Testanalyse:
Item 1 Feinmotorik, Kurzzeitgedéchtnis 3 v. 12 Pkt.
Die Zeichen sind unsicher, teilweise
verlor er die Orientierung.
Item 2 vorausschauendes Handeln 2 v. 12 Pkt
Die Aufgabenstellung war klar - konnte
nur ansatzweise umgesetzt werden.
Item 3 analytisches Denken > 4 v. 12 Pkt.

Es war schwierig, die Aufgabenstellung
zu erklédren. Letztlich wurde sie ver-
standen.
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Item 4 visuelle Wahrnehmung 5v.12
Erste Probleme mit der raumlichen
Wahrnehmung deuten sich an.

Item 5 logisch-rdaumliches Denken 4v.12
Hier wird zu 4 Fillen besonders deutlich,
dass es Richtungsprobleme gibt.

Testinterpretation:

GroBe Probleme hat Martin im Bereich der Feinmotorik und der
Handfiihrung. Dies ist bereits erkannt und wird therapiert.
Ahnliches gilt fiir die Sprache. Bei beiden besteht erheblicher
Forderbedarf.

Im kognitiven Testbereich erzielte Martin Werte, die im unteren
Teil der Normalbegabung liegen. Hier fallen Unsicherheiten in
der raumlichen Orientierung auf. Die Seitendominanz ist bei
einem Kurztest bei Auge, Ohr, Hand und Ful3 rechts.

Einschulungsempfehlung:

Martin ist im September 2001 schulpflichtig geworden. Er wurde
zuriickgestellt. Deshalb stellt sich flir September 2002 die Frage
der richtigen Schule.

Martin wird bereits umfangreich therapeutisch gefordert.

Die deutliche Teilleistungsstorung im graphomotorischen Bereich
lasst es geraten erscheinen, dass Martin zu Beginn seiner Schul-
zeit eine Diagnose- und Forderklasse besucht. Das Arbeitstempo
und die Anforderungen der Grundschule wiéren zu hoch flir ihn.
Es bestiinde die Gefahr, dass die feinmotorischen Schwierigkeiten
dann auch andere Begabungsteile belasten.

Die normal ausgeprégten kognitiven Fahigkeiten lassen eine Um-
schulung an die Grundschule (was aber nicht zugesagt werden
kann) erwarten.

Die bereits eingeleiteten Therapien sind auch wahrend der Schul-
zeit notwendig. Die Schule kann diese nicht anbieten.

Aufgestellt:
Farchant, 11.03.2002

%\Z,u.t( gjeh/\) )

Paul Stiegler, Schulleiter
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Anlage 9

Manuela Bommer
Sprachheilpddagogin M.A.
Ettclerstr. |
82490 Farchant
Termin nach Vereinbarung
. unter: 08821 /59871

Schwabinger Krankenhaus

Sprachtherapeutischer Bericht
Martin Niklas, geb. am: 03.06.1995
Verlauf: Sept. 2002 — Mai 2006

Als Martin 2002 in die Diagnose- und Forderklasse der Christophorus-Schule in Farchant
eingeschult wurde, iibernahm ich Martin von einer Kollegin in Murnau.

Vom Juli 1999 liegt ein entwicklungspsychologischer Bericht vor, wonach Martin zu diesem
Zeitpunkt noch kaum sprach.,.Er kommentiere Abbildungen und Ereignisse pantomimisch
und lautmalerisch, ahme Melodien nach, vermége aber auBer mama, papa, oma und dada (fiir
seine Schwester Katharina ) keine Worte zu bilden und weiche Imitationsanforderungen aus.“
Der Sprachverstindnisstand lag zu diesem Zeitpunkt (Martin ist 4;1 Jahre alt) bei knapp 3
Jahren. Als giinstige Vorraussetzungen fiir einen integrativen Kindergarten wurden in dem
Bericht ein breites Spielrepertoire, ein gutes Sprachversténdnis fiir AlltagséuBerungen und
sein sichtliches Kommunikationsinteresse, das er gestisch ausdriickt, angegeben.

In der ersten Spontansprachprobe im November 2002 duBerte sich Martin meist kurz:

/bille putzen/ /trafpunt/ /anders piel/ /nich das da/ /ich fertig hab/. Habe ich nachgefragt, so
wurden die Satze auch ausgefeilter, z.B:/der magen tut milch trinken/ / ich brauche den roten/.
Die Artikulation hat er teilweise noch vereinfacht. Zudem lag eine multiple Interdentalitit
VOr.

Der Schwerpunkt lag auf dem Satzbau mit dem Ziel des Modal-Verb-Gebrauchs als
Ubergang zur Verb-Zweit-Stellung und der Artikulation des <h>, das er initial weglieB.

Im 1. Schuljahr haben wir die fehlenden Laute <k> und <sch> angebahnt und mit Hilfe von
Handzeichen unterstiitzt. Paralell zum Leselehrgang in der Schule hat Martin diese Inhalte
(trotz erschwerten, weil beengten Mundraumverhéltnissen) vergleichsweise schnell erlernt.
Lesespiele und Rollenspiele stehen zu dieser Zeit an. Martin liest gern und gut. Er bemiiht
sich stets, Gelerntes einzubringen.

Das 1. Halbjahr 2004 haben wir mit Prépositionen und Nebensatzkonstruktionen verbracht.
Immer verpackt in Spiele und kombiniert mit Leseinhalten.

Die Kasusformen Akkusativ und Dativ wurden auf diese Art und Weise immer
miteinbezogen. Im 2. Halbjahr haben wir das phonologische Bewusstsein in Form von
Reimen, Silben klatschen, Laute heraushéren, Minimalpaare finden und das Erlernen eines
,physiologischen” <s> in den Vordergrund gestellt. ,,Oblaten angeln* und ,,Lieblingsplatz*
wurden zu alltiglichen Ubungen. In dieser Zeit fingen wir auch mit Bildgeschichten an. Zu
Beginn konnte die Reihenfolge nicht richtig gelegt werden.

Die Spontansprache fiel — je nach Tagesverfassung — sehr unterschiedlich aus. Manchmal
begeisterte er mich mit tollen Sitzen, manchmal reichte es nur fiir Kurzinformationen in Form
einer 2 -3-Wort-AuBerung.
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Manuela Bommer
Sprachheilpadegogin M.A.
€ttalerstr. 1
82490 Farchant
Termin nach Vereinbarung
unter: 088 21 /59871

Mithilfe des Laptops und einem Programm, das sich ,,Palabra“ nennt, haben wir gelesen,
Bandwurmtexte gebéndigt, Wortgrenzen entdeckt, Fehlertexte entlarvt und auch Leichtes wie
Artikel-Lotto gespielt. Martin suchte sich meist den ldngsten Text zum Lesen aus. Er liebt das
Herausfordernde und hat riesigen Spal dabei.

Im Februar und Mirz 2005 kam Martin nicht, da beide Nieren versagt hatten und er in Threr
Obhut war.

Danach begleiteten uns unregelméafige Verben, Quatschsitze, Rétselaufgaben und
Nebensatzkonstruktionen.

Martin ist lebendiger geworden und hat sich sehr zu seinem Vorteil entwickelt.

Von Sept. bis November 2005 habe ich den Psycholinguistischen Entwicklungstest
durchgefiihrt, um den aktuellen Ist-Stand zu eruieren.

Gute Ergebnisse erzielte er auf der Reprisentationsstufe (Organisation, Verschliisselung) in
den Untertests : Bilder deuten (T: 60), Satze erganzen( T:56), Bilder zuordnen(T:58).
Gegenstinde handhaben(T:48) — Beim Wortverstiandis und Gegenstinde beschreiben schafft
er dagegen nur einen T-Wert von 36(WV) und 38(Gb).

Auf der Integrationsstufe, bei der es um Sequenzen, Automatik und
Wahrnehmungsgeschwindigkeit geht, liegt er mit wiederum 4 Untertests noch innerhalb der
Streuung von 10 T-Werten. Er erreicht beim Grammatiktest einen T-Wert von 41, beim
Waorter erganzen einen Wert von 44, beim Laute verbinden und Objekte finden einen T-Wert
von 43. Beim Symbolfolge-Gedéchtnis schneidet er mit einem T-Wert von 38 viel besser ab
als im rein auditiven Zahlenfolge-Gedéchtnis mit einem T-Wert von 22.

Die Ergebnisse wurden ausfiihrlich mit Frau Niklas besprochen und decken sich mit ihren
Erfahrungen und den Leistungsnachweisen in der Schule.

Einzelne Inhalte kann Martin gut erfiilllen. Schwierig wird es fiir den Buben, wenn der
Ubergang von einer Aufgabe zur nichsten zu schnell vor sich geht. Das ,,Um-Switchen® von
einer Aufgabenstellung zur nichsten dauert. Diese Zeit hat er in einer Probe nicht.

Jetzt liegen die Schwerpunkte bei der Vertiefung des Schriftspracherwerbs mit dem
Verschriftlichen von Geschichten und der Differenzierung grammatikalischer Inhalte.
Diese werden uns noch eine Zeit lang begleiten.

Zusammenfassung:

Martin hat sich — meiner Meinung nach — so gut entwickelt, weil er intrinsisch hochst
motiviert ist. Es macht riesigen SpaB mit ihm zu arbeiten, weil er eigentlich immer bemiiht ist.
In letzter Zeit ist er nicht mehr so angepasst wie frither — wir schlieBen mehr Kompromisse.
Ich begriiBe das sehr, weil es neue Herausforderungen fiir uns beide mit sich bringt.

Mit Frau Niklas besteht ein intensiver Austausch.

Ich hoffe, dass sich die Hérproblematik nicht einstellt. Uber seine Bauchfell-Dialyse berichtet
Martin sachlich. Ich habe das Gefiihl, dass er damit gut umgehen kann.

Eine kieferorthopadische Behandlung wire sinnvoll, um in diesem Bereich sekundéren
Schadigungen, wie Kopfweh etc. vorzubeugen.

it frdl. Gadten b Lovnes

| €. 5. 2006
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Anlage 10
Kinderklinik und Poliklinik des Klinikums rechts der Stadtisches Klinikum Miinchen GmbH
Isar der Technischen Universitat Miinchen Krankenhaus Miinchen Schwabing
Kinderklinik Schwabing Akademisches Lehrkrankenhaus
Direktor: Prof. Dr. Stefan Burdach
Kinderklinik und Poliklinik der Technischen Universitat Miinchen
Kinderklinik Schwabing « Koiner Platz 1 « 80804 Miinchen Kélner Platz 1
80804 Miinchen
Frau Station 24e
Dr. med. Barbara SeuR Telefon 0 89/ 30 68 -2278
Telefax 0 89 / 30 68 -3942
Ottmar-WeiR-Strake 5 S
24h-Telefon:
089/30 68 - 2589
82487 Oberammergau Infernet:
www.kind.med.tu-muenchen.de
3 i .kms.mhn.d
Vorléufiger Brief Wmilj“s mce
Kinderklinik@irz.tum.de
Minchen, 04. 03 05
- ‘ Mi/ 050304
- Nachrichtlich: - Garmisch-Partenkirchen Kreiskrankenhaus, Auenstr. 6,

82467 Garmisch-Partenkirchen

- Frau Dr. med. I. Franke, St. Martin-Str., 82433 Bad Kohlgrub
- Herrn Martin Niklas Angerweg 2 82433 Bad Kohlgrub
- Dialoyse im Hause

Patient NIKLAS, Martin, geboren 03.06.1995

Sehr geehrte Frau Kollegin Dr. SeuR,

wir berichten liber unseren gemeinsamen Patienten, der sich vom 11.02.2005 bis 4.03.2005 in
unserer Betreuung befand.

Diagnosen: Nephronophthise mit Peritonealdialyse bei

bekannter okulomotorischer Apraxie ( Cogan Il ) und
Entwicklungsretardierung

Anamnese: 9 1/2 Jahre alter Junge mit psychomotorischer Retardierung und bekannter
okulomotorischer Apraxie (Cogan |1 Syndrom ), seit ca. % Jahr mider als gewdhnlich, vor 2
Wochen fieberhafter Infekt der oberen Luftwege mit nicht-blutigen Durchféllen. Am 05.02. im
Blutbefund beim Hausarzt ausgepréagte Anémie (Hb 6,3 g/dl), daher Einweisung in die
Kinderklinik Garmisch-Partenkirchen. Dort Zeichen einer Niereninsuffizienz mit Crea 9,42
mg/dl, Harnstoff 332 mg/dl, Phosphat 4,5 mmol/l, Kalium 5.42 mval/l. Die Diurese betrug etwa
1,7 mi/kg/h, keine Odeme. Zur Nierenersatztherapie erfolgte die Verlegung auf unsere
Intensivstation.

GroRmutter mitterlicherseits habe einseitige Schrumpfniere.

Klinischer Befund: 9 Jahre alter, kooperativer Junge in gutem AEZ. Gewicht 28,9 kg. Haut
rein, kein Exanthem, keine Petechien, keine ©@deme, Schleimhaute feucht. Keine
Lymphadenopathie, keine Struma. HT rhythmisch, 2/6 Systolikum Uber Erb, periphere Pulse
bds. palpabel. Pulmo stgl. beliiftet, Eupnoe, keine Obstruktion, keine RGs. Abdomen weich,
keine Resistenzen, keine Druckdolenz, keine Abwehrspannung, DG iber allen Quadranten
normal, keine Hepatosplenomegalie. Blander HNO-Status. Gelenke frei beweglich, WS o.p.B.

Stadtisches Klinikum Manchen GmbH Geschaftsfihrung: 5 Handelsregister.
Thalkirchner Str. 48 Manfred Greiner (Vorsitzender) Minchen HRB 154 102
80337 Minchen Reinhard Ful
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Seite 2/4 zu Patient Niklas, Martin, geboren 03.06.1995

Labor: Siehe bitte auch beiliegenden Ausdruck. Unauffalliger Urinstix
Lipase 116 U/l (Richtwert 13 — 60).

Mikrobiologische Untersuchungen:

Stuhl: Rotaviren und Adenoviren negativ. Yersinia enterocolitica, Salmonellen, Shigellen,
Campylobacter kulturell nicht nachweisbar.

Untersuchung auf EHEC der Serogruppe O 157 sowie EPEC der Serogruppe O 26, O 55, O
86,0111, 0 114, 0 119, O 125 - 0 128, O 142 und O 158 kulturell nicht nachweisbar.
Verotoxin ELISA negativ.

Mittelstrahlurin: Aerob kein Wachstum nach 24h. Pilze kulturell nicht nachweisbar.
CAPD-Dialysat: Pilze kulturell nicht nachweisbar.

Serologische Untersuchungen:

Streptokokken-Antikdrper: Anti-Streptolysin 366 1U/ml, Anti-Streptokokken-DNAse B 600 E/m,
erhohter Titer.

EBV-Antikérper: IgM schwach positiv, IgG negativ, EBNA 1gG positiv.

HHV6-Antikérper: IgM und IgG positiv.

Hepatitis-Serologie: Hepatitis A, B und C negativ.

Negativ: Masern-, Mumps-, Cytomegalie-, Herpes simplex-Virus- und Rételn- IgG- und IgM-
Antikérper. Varizellen-Antikérper IgM negativ, IgG 5600 1U/I

Rételn IgM-Antikérper positiv, IgG-Antikorper negativ.

Blutgruppe: B Rh pos., CcDee, Kell-negativ, Antikérper Suchtest negativ, direkter Coombs-
Test negativ.

ANA, ANCA neg.

Weitere Befunde: -

Thrombophilie-Diagnostik: Punktmutation des Faktor V und I1-Gens nicht nachweisbar.

~ Punktmutation des MTHFR-Gens (np677)heterozygot nachweisbar. Sie bedingt kein erhdhtes
Risiko fiir eine hereditére Thrombophilie.

HLA-Typisierung.

EKG vom 22.02.2005: Respiratorische Sinusarrhythmie. Steiltyp. Vorhofserregung normal.
Linksbetonung (iber der Norm. Etwas auffillige Form der T-Wellen. Relat. QT-Zeit oberste
Norm. Zum 11.2.05 Zunahme der Linksbetonung und deutliche Besserung der relat. QT-Zeit.
Noch keine Normalisierung.

Echok'ardiograghie vom 22.02.2005: Die Dicke von Septum und HW liegt im obersten
Normbereich. Zum 11.2.05 hat die Weite von LA und LV abgenommen.

Angiologische Untersuchung vom 04.03.2005: Bds. zeigt sich je eine typische Nierenarterie, die
von den Flanken her praktisch komplett darstellbar ist bis in die gréReren Aufzweigungen. Der
FluB zeigt seitengleich einen erheblich erhéhten Widerstand (Rl bds. um 0,85). Die
Nierenvenen soweit unaufféllig. Die Aorta abdominalis und die Beckenarterien bds. mit iliaca
interna weitgehend darstellbar, soweit regelrecht. Desgleichen die Beckenvenen und die cava.
Regelrechter truncus coeliacus und A. mesenterica superior proximal. Die rechte V. jugularis
interna zeigt sich in Riickenlage unaufféllig, d.h. bei gerader Kopfhaltung schmal mit gutem
Abstrom. Wenn der Kopf nach links gedreht wird, entsteht eine leichte EinfluBstauung, die
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Vene wird dann fast so kréftig kalibriert wie die danebenliegende A. carotis communis (gut 6
mm Durchmesser).

EEG vom 22.02.2005: Bei Wach- bis Miidigkeits-EEG abnormes EEG mit zu langsamer
Grundaktivitat aus dem schnellen Theta-Bereich. Kein Hinweis fiir Herdstorung, jedoch gewisse
Rhythmisierung, auRerdem bei HV einmalig kurzer abortiver steilerer Paroxysmus. Insgesamt
Grenzbefund.

Sonographie Abdomen vom 28.02.2005: Echoreiche undifferenzierte Nieren bds.
Parenchymatdse Organe ansonsten unauffillig .

HNO: Leichte TF-Retraktion li. Inneenohr bds Normakusis, geringe Schallleitungsstdrung.
Kontrollaudio!

RontgenNasennebenhéhlen vom 24.02.2005:Gute Beliiftung der Nasennebenhdohlen.

Li. Hand dv (Knochenalter) vom 24.02.2005: Die GréRe, Form und Anzahl der
Handwurzelknochen sowie die Entwicklung der peripheren Epiphysen entsprechen einem 8-
jahrigen Buben, so daB ein deutl. Entwicklungsriickstand vorliegt. Insgesamt strahnige
Knochenzeichnung mit etwas diinner corticaler Randbegrenzung, was fiir eine diffuse
Osteopenie spricht. Zeichen fiir eine floride renale Rachitis bestehen nicht.

Thorax a. Station im Liegen vom 14.02.2005:Der Herzschatten ist im Liegen gering

groRenbetont. Die Zf sind glatt abgrenzbar. Keine Ergiisse. Das Mediastinum ist nicht
verbreitert. Seitengl. periphere und zentrale LungengefaRzeichnung. Kein Anhalt fiir frische
Infiltrate oder Uberwasserung.

Thorax pa vom 24.02.2005: Das Herz von normaler Lage, GroRe und Konfiguration. Leicht
prominentes Aortensegment. Die Hili regelrecht. Die Lungen seitengl. beliiftet. Das re. Zf
glattbegrenzt, das li. in der Mitte leicht nach cranial hochgezipfelt, z.B. altere pleuritische
Veranderungen. Beurteilung: Weitgehend unauff. Herz- und Lungenbefund. Insbesondere
keine Stauungszeichen.

Uroflow unauff.

MR des Schéadels vom 02.03.2005:

Etwas betonte innere und duRere Liquorrdume. Verdacht auf Fehlbildung im Bereich der
‘hinteren Schédelgrube, die im weitesten Sinne in den Formenkreis einer sogenannten Molar
Tooth Sign-Anomalie fallt. In Zusammenschau mit der gestorten Okulomotorik und der
chronischen Nierenerkrankung wiirde der Befund somit im weiteren Sinne zu einem cerebello-
oculo=renalen Syndrom passen.

Zahne, Ober-Unterkieferiibersicht (OPT) vom 03.03.2005:Milch- GebiR ohne Anhalt fiir ossire

oder dentale entziindliche Destruktionen. Leereres Zahnfach bei 4-8.

Pathologisch-zytologische Untersuchung (Dr. Ostertag-Kérner, Heidelberq) vom 22.02.05:
Fortgeschrittene chronisch tubulo-interstitielle Nephritis bzw. Nephropathie mit partieller
glomerulérer Verddung, bereits ausgedehnter tubulérer Atrophie sowie Mikrozysten an der
Rinden-Markgrenze. Immunhistologisch uncharakteristischer Befund. Keine Immunkomplex-
Ablagerungen, keine Hinweise fiir einen primar glomeruléren ProzeR. Der Gesamtaspekt
spricht in erster Linie fir das Vorliegen einer juvenilen Nephronophthise.

Genetischer Befund:
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Therapie und Verlauf:

Wegen dekompensierter Niereninsuffizienz bei V.a Nephronophthise bei okulomotorischer
Apraxie wurde bereits am Aufnahmetag ein Tenkoff-Katheter gelegt und mit der
Peritonealdialyse begonnen. Sie gestaltete sich insgesamt unkompliziert. Im Verlauf wurde der
Intervall veriéngert, die Einlaufmenge erhéht. Darunter langsam rucklaufige
Retentionsparameter. Der Patient hat gute Eigendiurese.

Nierenbiopsie am 11.2.2005: Befund siehe oben.

Bei erhohten Blutdruckwerten Beginn mit antihypertensiver Therapie, zuerst mit Lopirin und
Nifihexal ret.

Bei massiver Hypocalcamie (0,65 ionisiert, 1,3 mmol/l gesamt) war d. Calciumzufuhr
intravends, seit 13.2. p.o. erforderlich. Unter Therapie mit Phosphatbinder und phosphatarmer
Nahrung langsamer Abfall des Phosphats.

Bei Aufnahme Hb von 5,7 g/dl, Transfusion von 1 EK und Beginn mit Recormontherapie.

MR-Befund, klinische Symptomatik und genetischer Befund sprechen am ehesten fir ein

Medikamente bei Entlassung:

Norvasc 2x2,5mg

Delix 1,25mg-2,5mg

Beloc zok 23,75mg

Rocaltrol p.o. 0,25 ug

Calcium Acetat (500 mg) 3-6 Tbl. zum Essen
Recormon subc. (Mo. und Do.) 1500 E

Weitere MaBnahmen: Weitere Betreuung auch in unserer Dialyseabteilung. Tuberkulin-Test
noch ausstehend.

HNO-Kontrolle. -

Zur genetischen Beratung ist fiir Anfang April eine Vorstellung in unserer Genetik-
Sprechstunde bei Frau Dr. Heye und PD Freisinger vorgesehen.

Mit freundlichen kollegialen Griissen

Dr. Armin Griibl Dr. P. Schiemmer
Ltd. Oberarzt der Kinderklinik Stationsarzt
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Stat. 1/11

KfH - Kinderdialysezentrum Telefon: (089)

Kolner Platz 1

80804 Miinchen

Telefax: (089)
Sekretariat: (089)

Datum: 11.01.2008

Unser Zeichen: P1511258 / F961858575 / 9 / Raggi / fe

Sehr geehrter Herr Kollege,

wir berichten Thnen iiber Herrn Martin Niklas, geb.: 03.06.1995, der sich vom 12.12.2007 bis 12.12.2007 in
unserer stationiren Behandlung befand.

Diagnosen:

Therapie:

Anamnese:

Therapie und Verlauf:

11.01.2008

Terminale, dialysepflichtige Niereninsuffizienz.

Allogene, heterotope Nierentransplantation eines postmortalen Spender-
organs in die linke Fossa iliaca.

Bei Martin Niklas besteht eine terminale, dialysepflichtige
Niereninsuffizienz auf dem Boden einer familidren Nephronophthise, es
besteht Dialysepflicht seit 2005, Restausscheidung 1 bis 2 1 pro Tag.
Derzeit besteht bei dem Patienten keine Trinkmengenbegrenzung.
Aufgrund der Listung bei Eurotransplant haben wir am 12.12.07 ein
Organangebot erhalten und den Patienten daraufhin stationir einbestellt.

Wir fiihrten die Operation, wie geplant, durch. Der intraoperative

Verlauf war regelrecht, eine Transfusion von Erythrozytenkonzentraten
war nicht erforderlich.

In iiblicher Weise haben wir den Patienten nach 5stiindigem Aufenthalt im
Aufwachraum per Intensiv-Transport zur weiteren Therapie in die
Nephrologische Kinderklinik des Krankenhauses Schwabing verlegt.

Zum Verlegungszeitpunkt war der Patient kreislaufstabil ansprechbar, die
Diurese bereits unter Stimulation in Gang. R
Die Medikation zum Verlegungszeitpunkt wurde in Absprache mit den Arzten
der Kinderdialyse nicht pausiert und iiber Perfusor fortgefiihrt.

Wir danken an dieser Stelle ganz herzlich fiir die weitere Betreuung des
Patienten.

Niklas, Martin / Angerweg 2 / 82433 Bad Kohlgrub / * 03.06.1995 / Seite 1
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IK-NR: K729 (A) / 999999994 (D)
Bericht ergeht an:
» Fr. OA. Dr. Montoya, Kinderklinik Miinchen-Schwabing
» Familie Niklas

Stronach, den 10.05.2010

Rehabilitationsabschlussbericht fiir: Niklas Martin, geb. am 03.06.1995
Adresse: Angerweg 2, 82433- Bad Kohigrub

Kostentrager: AOK

Entlassungsform: normal

Sehr geehrte Fr. Dr. Montoya,

hiermit berichten wir iber den oben genannten Patienten, der sich vom 27.03.10 bis zum 24.04.2010 zu einer
Rehabilitationsmalnahme in unserer Einrichtung befand.

Diagnosen:
o Nephronophthise,
e Cogan Il Syndrom (okulomotorische Apraxie)
e NTx12/07
e Z.n. akuter AbstoRungsreaktion

Anamnese:

Rehabilitationsantrag gestellt durch: Antrag mit Sozialdienst der AOK gestellt

Familienanamnese / Sozialanamnese: Eltern verheiratet; — Martin hat kaum Freunde zuhause; ist iiber seine
Krankheit und Medikamente gut informiert — Ausbildung/Schule: Hauptschule/Férderschule; 1asst sich leicht
ablenken; dzt. Schulleistung schlecht, lernt allerdings bei Motivation leicht - schlechtes Selbstvertrauen; den-
noch ist Martin Klassensprecher; méchte spater Elektriker werden - 5 krankheitsbedingte Fehltage in den letz-
ten 6 Monaten - GdB: 100% MZ:,G*+ ,H* - Therapien zuhause: hatte zuvor Logopédie und Bewegungsthe-
rapie, seit 2006 nicht mehr - RehamaBnahmen bisher: keine - Erwartungen an Reha: Kontakt mit anderen
Jugendlichen/mehr Selbstvertrauen

Dzt. Beschwerden / Beeintrachtigungen: dzt. ,guter* Gesundheitszustand nach eigenen Angaben - kérperliche
Fitness gut (FuBball), leichter Bewegungsmangel - fiihit sich durch seine Erkrankung in der Schule nur wenig
eingeschrankt, gibt an aber dennoch ziemlich iiberfordert zu sein

Kérperlicher Untersuchungsbefund:

Patient in gutem Allgemeinzustand KG: 47,4 kg KL: 165 cm bei Aufnahme KG: 47,9 kg bei Entlassung.
HNO: Mundhahle unauff.; Tympanon bds. OB, kleine Hals-LK, Schilddriise OB

Augen: Nystagmus bei Augenbewegung nach auflen

Cor: kurzes Systolikum, sonst rhythmisch, Frequenz 64 / min, Blutdruck 135/94 mmHg,

Pulmo: Vesikularatmen, keine Atemnebengerausche

Abdomen: Narben Unterbauch reizlos; weiche Bauchdecke, kein Druckschmerz, Leber am RiBo, Milz nicht ver-
groRert tastbar, Transplantatniere in re. Fossa iliaca unauff.

Haut: Normales Hautkolorit, kein Ikterus, keine Odeme

Genitale: Tanner Il

Bewegungsapparat: deutlich feinmotorische Defizite

Ederhof — Rehabilitationszentrum fiir Kinder, Jugendliche und Familien vor und nach Organtransplantation - Stronach 7 - A-9992 Iselsberg
Eine Einrichtung der Rudolf Pichimayr Stiftung - Tel: 00 43.48 52 .69 990 - Fax: 00 43.48 52.69990 -11 - info@ederhof.eu - www.ederhof.eu



63

Rehabilitationsziele:
» Verbesserung von Fein- und Grobmotorik
> Verbesserung der Konzentrationsfahigkeit durch Entspannungsiibungen
> Verbesserung der Selbststandigkeit (Medikamenteneinnahme) und des Selbstwertgefiihls
» Soziale Integration

Medizinischer Verlauf:

Von Seiten der Nierentransplantation verlief der 4-wdchige Aufenthalt vollig unauffallig. Der einmalig kontrollierte
Tacrolimusspiegel lag mit 4,6 ug/l im unteren Zielbereich, die Nierenfunktion war stabil.

Im Vordergrund der Rehabilitationsbemiihungen standen die durch die Grundkrankheit bedingten fein- und
grobmotorischen Stérungen.

Urin unauff., RR ~120/80

Die vom Heimatzentrum verordnete medikamentdse Therapie wurde beibehalten.

Erhobene Befunde:
Erhobene Blutbefunde liegen bei.

Beginn Abschluss

Leistungsfahigkeit: VO2max 2123 1768

V02 max % 97 80

VO2 max/kg 448 37,3
Hamodynamik: RRmax 165/100 160/85

HFmax 136 156
Ausbelastung: RER>1 nein nein
Max. Leistung (min./Watt): 16 min. 159 W. 17 min. 159 W.
Anaerobe Schwelle: nicht erreicht nicht erreicht
Atemarbeit: leicht erhoht, bei maRiger Hyperventilation
Atemmuster; normal [X]  restriktiv [_] obstruktiv []

Trainingsintensitét: nicht bestimmt [X]

Verlauf der Leistungsfahigkeit/Leistungsbereitschaft: eine Erhohung der Leistungsfahigkeit konnte bei Martin bei
der Messung nicht objektiviert werden. Er zeigte jedoch schon zu Beginn eine altersgemaR ,gute” kardiorespira-
torische Leistungsfahigkeit mit einem VO2max/kg von 44,8.

Physiotherapie/Bewegungsférderung:

Schmerzen im FuB nach langerem Wandern. Knick-SenkfiiRe, allgemeine Haltungsschwache, vermindertes
Gleichgewicht und Koordination, Kopf in SN re./ Rot n. i. fixiert. Langsames, aber sehr konzentriertes Umsetzen
der vorgegebenen Ubungen.

MaBnahmen:

FuBkraftigung und Gleichgewichtsiibungen: Taping zur Korrektur des FuRlangsgewdlbes; Zehengreifen, versch.
Gangarten, wie z.B. Zehengang, Parcours auf untersch. Materialien; Gehen und Stehen auf Balancekissen,
Balancieren, Drehiibungen.

Rumpfkraftigung am Pezziball, Ubungen zur Aufrichtung, Bauch- und Beinkréaftigung.

Dehnen der Mm. Ischiocrurales und der Mm. Ischiadici.

Koordination: Ballspiele, jonglieren, Ubungen am Trampolin.

Kondition: Ergometer und Trampolin

Abschluss:

Martin hat sehr konzentriert und gut mitgearbeitet und auch auBerhalb der Therapie seine Ubungen fortgefiihrt.
Er hat sich in Koordination und Gleichgewicht verbessert.

Ubungen fiir zu Hause wurden mit ihm erarbeitet und mitgegeben.

Empfehlung: )

Weiterflihrende spielerische Ubungen mit dem Ball oder Gleichgewichtsiibungen mit dem Pezziball.

Ederhof — Rehabilitationszentrum fiir Kinder, Jugendliche und Familien vor und nach Organtransplantation - Stronach 7 - A-9992 Iselsberg
Eine Einrichtung der Rudolf Pichimavr Stiftung - Tel: 00 43.48 52 .69 990 - Fax: 00 43.48 52.69990 -11 : info@ederhof.eu - www.ederhof.eu
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Massage:
Martin hat die durchgefiihrten Massagetherapien insgesamt sehr gut angenommen und interessiert auch alle

Atemibungen mitgemacht. Er ist auch im Gesprach sehr offen, nur positive Kérperwahmehmung fiel ihm an-
fangs etwas schwer. Obwoh! in seinen Bewegungen Koordination zu fehlen scheint, ist er im Rehaverlauf im-
mer selbstbewusster geworden und weil seine inneren und &uReren Starken gut einzusetzen. Laut eigener
Aussage haben ihm die Massageeinheiten sehr gut getan.

Psychomotorik / Erlebnispddagogik:

Allgemein Zustand zu Beginn der Rehabilitation:
Martin ist sehr motiviert und interessiert an Bewegungserfahrungen. Sein Hauptdefizit ist das Kérper-

bewusstsein, die Korperansteuerung und Koordination.

Rehabilitationsziele:

Grundlagenausdauertraining, Muskelaufbau, Koordinationstraining, Kérperbewusstsein, Kérperansteue-
rung, Lebensfreude, Selbstbewusstsein und Selbstvertrauen (iber die Bewegung vermitteln;

Rehabilitationserfolg:
Die Grundlagenausdauer wurde durch ausgedehnte, abenteuerliche Spaziergange und Radtouren in

der Natur gefordert. Es kam im Laufe der Reha zu Verbesserungen in den Bereichen Kérperansteue-
rung und Koordination. Martin wurde immer geschickter im Umgang mit seinem Kérper und immer moti-
vierter sich zu bewegen. Dies wurde Gber verschiedene adaquate Bewegungserfahrungen erreicht. (wie
2.B. diverser Funsport, Ballsport, Wanderungen {ber ,Stock und Stein.) Um den Rehabilitationserfolg zu
erhalten, ist notwendig all diese Bereiche weiter zu fordern.

Schule/Lernbegleitung: Martin besuchte am Ederhof 3 Mal wéchentlich 3 Einheiten Lernbegleitung. In dieser
Zeit fanden auch verschiedene Therapien statt.

Martin arbeitet sehr konsequent an seinem Arbeitsplan. Er kann sich gut an den Angaben orientieren und diese
umsetzen. Es ist mir aufgefallen, dass er die Englischaufgaben immer wieder vor sich hinschiebt. Ich habe ihm
zum Lemen der Vokabel Karteiblattchen gegeben und in der 3. Woche wurde vereinbart, dass er mit einem
Mitschiler in der Mittagsruhe Vokabel {ibt. Trotz der offenen Unterrichtsform hatte Martin keine Probleme sich
mit seinem eigenen Arbeitsstoff zu beschéftigen.

Im Umgang mit seinen Mitschiilern hatte Martin sofort Kontak, er konnte sich gut im Unterricht einbringen. In
der Pause ist mir aufgefallen, dass er beim Bewegen am Kletterturm und in der Umgebung etwas langer braucht
als die anderen Kinder, was ihn recht frustriert. Die Kinder haben aber schnell einen Weg gefunden gut mitei-
nander umzugehen und so hat sich Martin dann mit andern Qualitaten einbringen kénnen.

Klinische Psychologie und Gesundheitspsychologie:

Ausgangszustand:

Martin und seine Mutter machen einen guten Eindruck bei ihrer Ankunft am Ederhof. Sie wirken ausgeglichen
und stabil. Mit der Erkrankung scheinen sie gut zurechtzukommen. Stérend ist fiir Martin, dass er verlangsamt
spricht und deswegen oftmals mit den anderen nicht so mithalten kann, wie er gerne méchte. Martin ist etwas
angstlich, traut sich nicht soviel zu.

Rehabilitationsziele:

Steigerung der Selbststandigkeit, Steigerung der sozialen Kompetenz (selbststandig Kontakte knipfen), Steige-
rung des Selbstbewusstseins und Selbstvertrauens, Verbesserung der Frustrationstoleranz
Rehabilitationsveriauf:

Martin schafft es gut sich in die Gruppe zu integrieren und wird auf Grund seiner ruhigen und umganglichen Art
von den anderen Gruppenmitgliedern sehr geschatzt. Anfangs ist er eher noch ruhig und verschlossen, mit der
Zeit wird er aber immer ausgeglichener und frohlicher. Martin zeigt sich stets sehr aufgeschlossen und motiviert.
Im Alltag macht es sich rasch bemerkbar, dass Martin hohe Anspriiche an sich selber stellt und rasch ent-
tauscht ist, wenn er meint diese nicht erfilllen zu kénnen. Uber die Reha hinweg ist Martin diesbeziiglich etwas
gelassener geworden und kann seine Krafte/Grenzen besser einschatzen.

Martins Selbstbewusstsein hat sich gebessert und er schafft es selbstsicherer in der Gruppe aufzutreten.

Ederhof — Rehabilitationszentrum fir Kinder, Jugendliche und Familien vor und nach Organtransplantation - Stronach 7 - A-9992 Iselsberg
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Liste therapeutischer Leistungen (Anzahl der therapeutischen Einheiten wahrend gesamter Reha)

Code f. Dauer: C: 15min, F: 30min., H: 40, I: 45, K: 50, L: 60, M: 75, N: 90, Q: 120, R: 150, S: 180, T: 240, U: 300)

KTL Durchgefiihrte therapeutische Leistung | Dauer/Anzahl
Psychomotorik

A029 Sonstiges AD Training ohne Monitoring L/4
A031 Dynamisches oder statisches Muskelaufbautraining mit Krafttrainingsgeraten F/
A038 Sonstiges Muskelaufbautraining F/
A040 Koordinatives Training FI5
A051 Spielorientierte Sport- und Bewegungstherapie in der Halle oder im Freien L2
A0B9 Sonstige Sport- und Bewegungstherapie unter sportpadagogischen Gesichtspunkten F/
L021 Kleines Spiel (z.B.: Fangen) L4
L029 Sonstiges geeignetes Bewegungsspiel F/A
A080 Psychomotorische Ubungsbehandlung FI3
Physiotherapie

A022 Ausdauertraining ohne Monitoring C2
A032 dynamisch od. statisches MAB (ohne Geréte) Cl2
A063 FuBgymnastik C/3
B019 sonstige Einzelbehandlungen cr
E083 GGW- Training cl6
E084 koordinatives Training Cl4
B024 Wirbelsaulengymnastik (Gruppe) Fr7
Massage

K 230 Massage Fi6
K 330 Reflexzonenmassage F/3
Klinische Psychologie, Neuropsychologie

F010 Psychologische Einzelberatung HA, C/1
F022 Verhaltenstherapeutisch orientierte Einzelintervention F/
F030 Therapeutische Intervention in Konfliktsituation F
FO051 Problem- und stérungsbezogene Gruppenarbeit: Stressbewéltigung F/4
F054 Problem- und stérungsbezogene Gruppenarbeit: Soziales Kompetenztraining F/4
F058 Problem- und stdrungsbezogene Gruppenarbeit: Umgang mit Angst und Depression F/2
F059 Sonstige problem- und storungsbezogene Gruppenarbeit FA
F089 Sonstige Entspannungsverfahren, Einfiihrung in der Gruppe FI2
Arzte , medizinisches

C070 Vortrag: Rehabilitation K/
C100 Emahrungsberatung in der Gruppe M/

. D021 Sozialrechtliche Beratung N/
D071 Angehérigenschulung QA
Allgemein

Schule S/8, RI3
A080 Psychomotorische Ubungsbehandlung L/4, F11, Q/1
A062 Sport- und Bewegungstherapie: Herz-Kreislauf /1, N/
D100 Sozialtherapie als GroRgruppe FA, U3, /2, NI
L034 Soz. Kom/Interaktion: Gruppenausflug/Bezugstherapeut L/1, RA
H072 Begleitung nach verhaltentherapeut. Expositionstraining LA
A039 sonstiges Muskelaufbautraining F/A
A040 koordinatives Training L/4, F/2
A094 Wassergewdhnung und Bewaltigung Q1
L011 Bewegung und Sport in der Freizeit, ausdauerorientiert L/3, N1
A051 Spielorientierte Sport-Bewegungstherapie in Halle/Freien L/3
E220 Produktorientiertes Arbeiten SM, N/3, LA
E240 E.therapie im Rahmen der Bezugsgruppe (Handwerk) LA
L039 sonstige strukturierte soziale Kommunikation/Interaktion N/2, L2
ci Psychoedukative Kochgruppe QA
L032 Soz. Komm/Interaktion: Musik und Bewegung FA
D090 Sozialtherapeutische Aktivgruppe [¥E]
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Patientenfortbildung und Aufklarung:
Arztliche Vortrage und Diskussionen in der Gruppe wurden zu transplantationsspezifischen Themenkreisen
mehrfach durchgefiihrt.

Medikation bei Entlassung:
» CellCept 250mg - 0 - 250mg
e Prograf 2mg-0-2mg
o Folsaure 10mg-0-0

Abschlussbeurteilung
Martin schafft es gut sich in die Gruppe zu integrieren und wird auf Grund seiner ruhigen und umganglichen Art
von den anderen Gruppenmitgliedemn sehr geschatzt. Im Alltag macht es sich rasch bemerkbar, dass Martin
hohe Anspriiche an sich selber stellt und rasch enttauscht ist, wenn er meint diese nicht erfiillen zu kdnnen.
Uber die Reha hinweg ist Martin diesbeziiglich etwas gelassener geworden und kann seine Kraf-
te/Grenzen besser einschétzen. Martins Selbstbewusstsein hat sich gebessert und er schafft es selbst-
sicherer in der Gruppe aufzutreten. Martins Mutter hat sich mit ebenfalls betroffenen Eltemn ausgetauscht und
gemeinsam mit uns Strategien entwickeln, ihre alltéglichen Probleme zu bewaltigen. Durch die Arzte erfolgte
eine Weiterbildung der Eltem zu aktuellen medizinischen Problemen bei Organersatztherapie, sowie eine Be-

-~ gleitung der Eltern durch unsere Psychologin in wichentlichen Gesprachen in der Gruppe und in Einzelgespra-
chen.
Physiotherapie/Massage: Martin hat sehr konzentriert und gut mitgearbeitet und auch auBerhalb der Therapie
seine Ubungen fortgefiihrt. Er hat sich in Koordination und Gleichgewicht verbessert. Obwohl in seinen Bewe-
gungen Koordination zu fehlen scheint, ist er im Rehaverlauf immer selbstbewusster geworden und weif seine
inneren und &ufieren Starken gut einzusetzen. Es kam im Laufe der Reha zu Verbesserungen in den Bereichen
Kérperansteuerung und Koordination. Martin wurde immer geschickter im Umgang mit seinem Kérper und im-
mer motivierter sich zu bewegen. Ubungen fiir zu Hause wurden mit ihm erarbeitet und mitgegeben (wei-
terfiihrende spielerische Ubungen mit dem Ball und Gleichgewichtsiibungen)

“2niEt ~Medizinisch/Klinisch: Von Seiten der Nierentransplantation verlief der 4-wdchige Aufenthalt véllig unauffallig.

Die Wiederholung geeigneter stationarer RehamaBnahmen zum gegebenen Zeitpunkt sollte ins Auge gefasst
werden. ErfahrungsgemaR bendtigen Familien organtransplantierter Kinder gerade im Entwicklungsalter regel-
méRig unterstiitzende MaRnahmen, um das Rehabilitationsergebnis zu halten bzw. weiter zu verbessern.

Mit freundlichen GriiRen

o

Prof. Dr. Dr. E. Nagel ~ Prof. Dr. med. O. Mehls Dr. med. E. Balzar

Arztlicher Leiter Kindernephrologe Kinderephrol
Stellvert. Arztl. Leiter Stellvert. Arztl. Leiter

“med. M. Kerber
Rehamediziner
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