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Deutsches Rotes Kreuz +

Herausforderung ,Seltene Erkrankung“ wird von

Spezialisten der DRK-Kinderklinik  Siegen gerne

angenommen

Kinderklinik weil3t zum Tag der seltenen Erkrankungen am 28.02.2022 auf

Versorgungsangebote fir Betroffene hin

Anti-NMDA-Rezeptor-Enzephalitis — nie gehort? Kein Wunder, denn bei
dieser Diagnose handelt es sich um eine der vielen sogenannten
,oeltenen Erkrankungen®, die im Vergleich zu haufig diagnostizierten
Krankheiten wie etwa dem Diabetes Typ lals Diagnose eher rar sind. Bei
uns gilt eine Erkrankung dann als selten, wenn nicht mehr als 5 von
10.000 Menschen von ihr betroffen sind. Konkret gibt es inzwischen mehr
als 6.000 unterschiedliche ,Seltene Erkrankungen®, die Gesamtzahl der
Betroffenen trotz der Seltenheit der einzelnen Erkrankungen ist hoch.
Allein bei uns in Deutschland leben geschatzt rund vier Millionen Men-
schen mit einer Seltenen Erkrankung (SE), in der gesamten EU geht man
von 30 Millionen Menschen aus. Darunter sind vielfach auch Kinder und
Jugendliche, bei denen eine Erstvorstellung unter anderem in der Siege-
ner Kinderklinik erfolgt.

In der Abteilung Neuropadiatrie von Chefarzt Dr. Burkhard Stiive werden
Patienten aus dem gesamten Spektrum der Kinderneurologie ambulant
und stationar versorgt, v.a. Kinder mit Epilepsie, neuromuskularen und
genetischen Erkrankungen, Stoffwechselerkrankungen sowie Entzin-
dungen des Gehirns und peripherer Nerven.

Neben den erregerbedingten Entziindungen des Gehirns (Meningitis,
Enzephalitis) werden international in den letzten Jahren auch vermehrt
Autoimmunerkrankungen des zentralen Nervensystems diagnostiziert,
darunter z.B. eine Enzephalitis mit Nachweis von AntikGrpern gegen den
NMDA-Rezeptor. Hier geht man laut Studienlage von etwa 2,2 Betroffe-
nen pro 1 Mio. Einwohner im Jahr aus, also ebenfalls eine sehr seltene
Erkrankung.

Eine in der Siegener Kinderklinik kurzlich damit diagnostizierte und
erfolgreich behandelte 8-jahrige Patient stellte sich auf Uberweisung des
Kinderarztes mit zunachst unspezifischen, grippedhnlichen Symptomen
wie Abgeschlagenheit, erhdhtem Schlafbedtrfnis, Appetitlosigkeit und
Apathie vor, wahrend des stationaren Aufenthaltes kamen zusatzlich
Sprachverlust, Desorientiertheit, Wesensanderung, Einschrankung der
motorischen Fahigkeiten, eine Schlafstérung sowie Halluzinationen
hinzu.
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,2Durch den Nachweis von NMDA-Rezeptor-Antikdrpern im Blut und Hirn-
wasser (Liquor) in einem Speziallabor konnte die Diagnose gestellt und
eine immunologische Therapie zunachst mit Cortison und Immunglobuli-
nen, im Verlauf auch mit Rituximab, einem monoklonalen Antikdrper
gegen bestimmte Blutzellen, begonnen werden. Darunter kam es Uber
mehrere Wochen zu einem vollstandigen Verschwinden der Symptome
und anhaltender Beschwerdefreiheit®, erlautert Chefarzt Dr. Stuve den
seltenen Patientenfall aus jliingster Vergangenheit.

Um mehr Informationen Uber diese seltene Erkrankung zu sammelin,
wurde die Patientin anonymisiert mit Einwilligung der Eltern in ein natio-
nales Patientenregister eingeschlossen.

Die autoimmunologisch bedingten Entziindungen des Gehirns treten
zwar insgesamt sehr selten auf, dirfen aber wegen der teilweise guten
Behandelbarkeit nicht tibersehen werden. Die Herausforderung besteht
laut Chefarzt und Neurop&adiater Dr. Stive darin: ,diese Kinder mit
anfangs oft unspezifischen Symptomen wie Wesensanderung oder Leis-
tungsminderung zu identifizieren und die notwendigen Untersuchungen
zu veranlassen.”

Um genau diesen Betroffenen, die Uber alle seltenen Erkrankungen
gerechnet, doch wieder eine hohe Zahl darstellen, ein wenig mehr
Aufmerksamkeit in der Offentlichkeit zu verschaffen, nutzt die DRK-
Kinderklinik Siegen den Tag der Seltenen Erkrankungen am 28. bzw.
29.02. eines jeden Jahres, um auf entsprechende Versorgungsangebote
hinzuweisen. Wichtig in dem Zusammenhang ist aus Sicht der Spezialis-
ten fur kindliche Erkrankungen der Hinweis, moglichst alle U-Untersu-
chungen fur Kinder und Jugendliche beim niedergelassenen Kinderarzt
wahrzunehmen. Denn genau bei diesen Vorsorgeuntersuchungen
kébnnen u.a. auch besondere Beschwerden oder Verdnderungen
diagnostiziert und eben in Zusammenarbeit mit den Facharzten der Klinik
moglichst frihzeitig behandelt werden.

Die ,Us" sind in den meisten Bundeslandern keine Pflicht. Es gibt jedoch
in einigen Bundeslandern eine arztliche Meldepflicht fir Vorsorgeunter-
suchungen sowie eine entsprechende Erinnerung der Eltern, wenn eine
U versdumt wurde. Die Ergebnisse einer U-Untersuchung werden jeweils
in einem Untersuchungsheft festgehalten, das jedes Kind nach der
Geburt erhalt. Die Kosten flr die entsprechende Vorsorgeuntersuchung
werden von den Krankenkassen getragen.

Blaulicht fur Betroffene

Information und Aufklarung, Unterstiitzung und Entlastung machen
Betroffenen und ihren Angehoérigen das Leben leichter. Die gesellschaft-
liche Wahrnehmung und Beteiligung der Menschen mit Seltenen
Erkrankungen starken ihr Selbsterleben und ihre Selbstwirksamkeits-
erfahrung.
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Am 15. Februar wurden daher weltweit Aktionen durchgefiihrt, um das
Angelman-Syndrom bekannter zu machen, u.a. indem Geb&ude blau
angestrahlt wurden. Auch im Siegerland haben sich einige Einrichtun-
gen wie das SPZ der DRK-Kinderklinik Siegen daran beteiligen.

Um eine breitere Offentlichkeit auf Menschen mit Seltenen Erkrankungen
aufmerksam zu machen, gibt es den ,,Tag der Seltenen ,,Erkrankun-
gen“, bezeichnenderweise am 29. Februar, in Nicht-Schaltjahren am 28.
Februar.

hefar Dr. rhard Stuve
Facharzt fur Kinder- und Jugendmedizin, Zusatzbez. Neuropadiatrie,
Neonatologie, Zertifikat Epileptologie, Mitglied der DGKN
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Bild: Chefarzt Dr. Burkhard Stilve am EEG Platz der Neuropadiatrischen Ambulanz der
DRK-Kinderklinik Siegen

Bild: SPZ der DRK-Kinderklinik Siegen anlasslich des Angelman-Syndrom Tages in
blaues Licht gehullt
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Symbolbild: Ableitung eines EEG bei einem jungen Patienten der Neurop&diatrie

Informationen zur DRK-Kinderklinik Siegen gGmbH:

Die DRK-Kinderklinik Siegen gGmbH ist eine Einrichtung des Deutschen Roten
Kreuzes.
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e _Wir wollen die Lebensqualitat fir Kinder und Jugendliche verbessern und sie mit
ihren Familien in medizinischer, sozialer und personlicher Hinsicht optimal

versorgen.*

e Wir sind eine hoch spezialisierte Fachklinik fir Kinder- und Jugendmedizin, die
jahrlich 5.300 Patienten stationar und Uber 56.600 Patienten ambulant

versorgt.

e 158 Betten im stationaren Bereich, davon 14 Platze in der Kinder- und Jugendpsy-
chiatrie.

e Fast 1.000 Mitarbeiterinnen und Mitarbeiter - Arzte, Pflegekréafte, Psychologen
und Therapeuten sorgen fir ihre bestmoégliche medizinische, pflegerische und the-
rapeutische Versorgung.

e Interdisziplinaritat ist eine unserer Stéarken. Denn unsere Kinderklinik ist mit
ihrem umfangreichen Leistungsspektrum so breit aufgestellt, dass wir fiir nahezu
jedes Krankheitsbild einen eigenen Spezialisten im Haus haben. Bei komplexen
Erkrankungen kénnen wir so jederzeit auch fachbereichsiibergreifende Teams bil-
den, die unsere Patienten mit dem noétigen Know-how ganzheitlich
betreuen. Fir die optimale Versorgung einiger besonderer Krankheitsbilder, wie
z.B. Lippen-Kiefer-Gaumenspalten, gibt es an unserer Kinderklinik sogar ein fest

eingerichtetes Kompetenzzentrum.

e Zum multiprofessionellen Team der DRK-Kinderklinik Siegen gehéren Kinder- und
Jugendarzte verschiedener Fachrichtungen, Kinderchirurgen und -anasthesisten,
Kinder- und Jugendpsychiater, das Pflegepersonal, ein breites Spektrum an
Therapeuten unterschiedlicher Fachrichtungen, Mitarbeiter des sozialen Dienstes,

Seelsorger, Lehrer und Erzieher.

Die Lebensqualitat fir Kinder verbessern.

Das ist unser Auftrag.
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