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Pranatale und genetische

Beeintrachtigungen

Pranatale Diagnostik und Therapie der klassischen
Form des Adrenogenitalen Syndroms (CYP21A2-
Gendefekt mit 21-Hydroxylasemangel)

Bei Kindern mit Adrenogenitalem Syndrom (AGS) als
Folge eines 21-Hydroxylasemangels (CYP21A2-Gende-
fekt) betrdagt das Risiko eines Méddchens 1:8, eine Geni-
talanomalie aufzuweisen. Bei AGS eines Elternteils (Ho-
mozygotie fiir CYP21A-Mutation) oder Heterozygotie
fiir dieselbe Genmutation und unbekanntem Genstatus
beim anderen Elternteil wird eine genetische Beratung
dringend empfohlen, um die Moglichkeiten der prana-
talen Diagnostik und Therapie zu besprechen. Nach
Sicherung der Diagnose beim Fotus (Chorionzotten-
biopsie) erlaubt die prdnatale Dexametasontherapie die
Suppression einer iberméssigen Androgenproduktion,
wodurch eine Virilisierung vermieden wird. Die Schwan-
gerschaft gilt als Risikoschwangerschaft und sollte ent-
sprechend iiberwacht werden. Bei der Geburt wird die
Diagnose verifiziert und danach sofort mit einer Substi-
tutionstherapie (Hydrocortison [Hydrocortone® und
Fludrocortison [Florinef®]) begonnen (auch bei Knaben,
die intrauterin nicht behandelt werden).

Tetrahydrobiopterin-Therapie bei Phenylketonurie [2]
Seit 1999 wurde in mehreren Studien aufgezeigt, dass
die pharmakologische Therapie der Phenylketonurie
mit Tetrahydrobiopterin bei einigen Patienten zwar gut
anschlug, aber deutlich kostenintensiver ist als die dia-
tetische Behandlung. Nach der Einfiihrung von Saprop-
terin (Kuvan®) wird die Indikation fiir diese Therapie
revidiert.

Porphyrien im Kindesalter [3]

Akute Porphyrien zeichnen sich vor allem durch Abdo-
minalkoliken und eine Photosensibilitdt der Haut aus.
Obwohl sehr selten, sollte die erythropoetische Porphy-
rie erkannt werden, da sie eine Kontraindikation der
Phototherapie beim Neugeborenen darstellt.

Neugeborenen-Screening auf Cystische Fibrose —

ab 1.1.2011 auch in der Schweiz [4]

Im Rahmen eines Pilotprojekts wird ab dem 1.1.2011
in der Schweiz ein systematisches Screening auf Muko-
viszidose eingeflihrt. Es beruht auf der Messung des
immunreaktiven Trypsins in einer getrockneten Blut-
probe, die beim Guthrie-Test entnommen wird. Bei
erh6htem Wert erfolgt mittels DNA-Analyse eine Suche
nach den sieben héufigsten genetischen Mutationen in
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der Schweiz. Ist dieser Test positiv (Nachweis mindes-
tens einer Mutation), so gilt das Screening als positiv,
und die Eltern werden aufgefordert, ihr Kind zur Besta-
tigung der Diagnose in einem am Mukoviszidose-Pilot-
projek teilnehmenden pédiatrischen Zentrum vorzu-
stellen.

Stammzellen aus dem Nabelschnurblut [5]

Die Entnahme von Blut aus der Nabelschnur zur Kon-
servierung von Stammzellen ist Gegenstand der Diskus-
sionen und Fragen. Die anonyme Spende von Nabel-
schnurblut fiir eine &ffentliche Blutbank, die gezielte
Spende fiir Familienangehorige mit einer Krankheit,
die eine Transplantation himatopoetischer Stammzel-
len erfordern kann, und die private Spende zur autolo-
gen Verwendung (fiir sich selbst) werden besprochen,
ebenso die Vor- und Nachteile von Stammzellen aus der
Nabelschnur und von nicht verwandten erwachsenen
Spendern. Viele Forschungsprojekte interessieren sich
fiir ihre Anwendung in verschiedenen therapeutischen
Bereichen, die zwar vielversprechend, aber noch in
hohem Grad experimentell sind. Die dffentlichen Blut-
banken bieten an, das Nabelschnurblut fiir eine gezielte
Verwendung zu deponieren. Das Aufbewahren in einer
privaten Blutbank (fiir autologe Verwendung) wird von
den Autoren nicht befiirwortet.

Hydronephrose des Neugeborenen:
Behandlungsempfehlungen der Romandie [6]

50% aller angeborenen Fehlbildungen entfallen auf die
Hydronephrose oder Erweiterung des Nierenbecken-
Kelch-Systems. Sie wird oft bei der prénatalen Ultra-
schalluntersuchung festgestellt. Es werden Algorith-
men zur multidisziplindren Behandlung bei der Geburt
vorgeschlagen.

Neugeborene, Sauglinge

Der Kinderarzt und die Zahne der Kleinsten [7]

Die Gesundheit der Mundhohle des Kleinkindes ist im
Wesentlichen Aufgabe des Kinderarztes und Hausarz-
tes, denn nur 20% der Kinder unter 4 Jahren werden
dem Zahnarzt vorgestellt. Dieser Beitrag gibt eine
Ubersicht der in diesem Alter hdufigen Erkrankungen
der Mundhdhle und Zahne und Empfehlungen zu deren
Vorbeugung.

Impfstoff gegen die Karies [8]
Streptococcus mutans ist als urséchlicher pathogener
Keim bei Karies bekannt. Warum gibt es keinen Impf-
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stoff gegen diesen Krankheitserreger? Die wissen-
schaftlichen Grundlagen sind vorhanden und wiirden
eine Strategie der kombinierten aktiven und passiven
Immunisierung mit oraler oder nasaler Applikation er-
fordern. Es besteht aber anscheinend kein Interesse
der pharmazeutischen Industrie, einen derartigen
Impfstoff zu entwickeln.

Ankyloglossie (angeborene Verwachsung

der Zunge mit dem Mundboden, «tongue tie»):
schneiden oder nicht? [9]

Soll man ein verkiirztes Zungenbéndchen beim Neuge-
borenen durchtrennen oder nicht? Zu diesem Thema
gibt es noch keinen Konsens, und Daten der evidenz-
basierten Medizin erlauben noch keine Antwort.

Schiitteltrauma beim Kind in der Schweiz: Ergebnisse
einer prospektiven Follow-up-Studie, 2002-2007 [10]
Das Schiitteltrauma (shaken baby syndrome) beim
Kind wurde von der Swiss Paediatric Surveillance Unit
hervorgehoben. Seine Inzidenz in der Schweiz betrdgt
14/100000 Geburten. Es ist mit einer erheblichen Mor-
talitdt und Morbiditdt belastet, und nur 28% der betrof-
fenen Kinder erleiden keine bleibenden Schaden.

Rauchen und Passivrauchen in der Kindheit [11]

Das Rauchen ist auch eine Kinderkrankheit. Die Scha-
den des Passivrauchens beginnen schon in utero mit
negativen Auswirkungen auf die pulmonale und neuro-
psychologische Entwicklung und einer erhéhten peri-
natalen Morbiditdt und Mortalitdt. Beim Kleinkind in-
duziert es Asthma, Atemwegsinfekte und rezidivierende
Otitiden. Adoleszenten, die rauchen, ist zur Raucher-
entwohnung zu raten und ihnen dabei Hilfe zu leisten.

Reisen

Wann darf ein Neugeborenes mit dem Flugzeug
reisen? [12]

Angesichts des stetig wachsenden Flugverkehrs stellt
sich diese Frage sehr hiufig. Gesunde Neugeborene
konnen nach einer Woche fliegen. Bei akuten Atem-
wegsinfekten ist in den ersten sechs Lebensmonaten
von Flugreisen (Apnoegefahr) abzuraten. Ehemalige
Frithgeborene (<32. SSW) mit Lungenproblemen soll-
ten — ausser in Sonderfillen — im ganzen ersten Lebens-
jahr auf Flugreisen verzichten.
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Mitnahme von Kindern im Auto: Gesetzesanderung
vom 1.4.2010 [13]

Seit dem 1.4.2010 gelten in der Schweiz neue gesetz-
liche Vorschriften zur Mitnahme von Kindern unter
12 Jahren oder kleiner als 120 cm. Arzte werden von
Eltern oft iiber die Zweckméssigkeit dieser Vorschriften
gefragt. Bei richtiger Verwendung reduzieren Kinder-
sitze im Auto das Risiko fiir todliche Verletzungen um
71% und dasjenige fiir schwere Verletzungen um 67%.
Die Verwendung eines Sitzerhéhers mit Gurt senkt das
Verletzungsrisiko um 59%, aber geméss Beratungs-
stelle fiir Unfallverhiitung sind 4 von 10 Kindern in der
Schweiz nicht angegurtet.

Zu allen in diesen Beitrdgen erwidhnten Artikeln finden
Sie weitere Information auf der Internetseite der
Schweizerischen Gesellschaft fiir Péddiatrie: www.swiss-
paediatrics.org/paediatrica.
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