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|Start frei fiir Glandulinchen

Vor 5 Jahren beschéftige sich eine ganze Ausgabe
von GLANDULA (Heft 18/03) mit Themen tber Hor-
monstorungen bei Kindern und Jugendlichen. Schon
damals war an eine regelmaBige Beilage von etwa
4 -8 Druckseiten gedacht worden, die ,Glandulin-
chen” heiBen sollte.

Jetzt ist es endlich soweit, und ich kann lhnen mit
Stolz die erste Ausgabe von Glandulinchen vorstellen.
Ich bin dem Netzwerk und Herrn Professor Dr. Schofl,
dem Herausgeber der GLANDULA, sehr dankbar, dass
sie meinem Konzept gefolgt sind. Im Kindesalter
haben Hormone bei Wachstums- und Differenzie-
rungsprozessen eine so eminente Bedeutung, dass
Stbrungen, wenn sie nicht rechtzeitig erkannt und
behandelt werden, zu irreversiblen Schadigungen
fihren kbnnen. Dartiber hinaus kénnen innerhalb
des Faches Kinderheilkunde und Jugendmedizin in
nahezu allen Bereichen Probleme entstehen, die das
endokrine System betreffen. Dies flihrt padiatrische
Endokrinologen und die jeweiligen Fachkollegen zu
gemeinsamer Arbeit im Interesse und zum Wohle
der Patienten zusammen.

Prof. Dr. med. Helmuth G. Dorr,

Schwerpunkt Endokrinologie und Diabetologie
Kinder- und Jugendklinik der Friedrich-Alexander-
Universitdt Erlangen-Nurnberg

Glandulinchen wird als die
kleine Schwester der GLAN-
DULA speziell die Hormon-
stérungen von Kindern
und Jugendlichen in allen
Belangen beleuchten und
vorstellen, wobei auch die
Patienten und deren Eltern
gehort werden sollen. Auch
die verschiedenen Selbst-
hilfegruppen sollen regel-
maBig Gelegenheit erhalten
sich vorzustellen. Ein weiterer wichtiger Punkt wird
sein, sich mit den Problemen zu befassen, die der
Ubergang von Jugendlichen ins Erwachsenenalter
mit sich bringt. Ein Ziel von Glandulinchen ist auch,
die betroffenen Kinder und Jugendlichen mit chro-
nischen Hormonstérungen friihzeitig an das Netz-
werk Hypophysen- und Nebennierenerkrankungen
e.V. heranzuflihren, damit sie als junge Erwachsene
aktive Mitglieder im Netzwerk werden.

Prof. Dr. med. Helmuth G. Dorr

AGS-Eltern- und Patienteninitiative e.V.
(www.ags-initiative.de)

Geschaftsstelle:
Christiane Waldmann
Baumschulenstrasse 1
89359 Kotz

Telefon: 08221/ 96 35 37
Fax: 08221/ 96 35 38

E-Mail: geschaeftsstelle@ags-initiative.de
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Was sind
eigentlich
Padiatrische
Endokrinologen?

Sie sind zunachst Kinder- und
Jugendérzte, die sich dann nach
dem Facharzt weiter auf dem
Gebiet der Endokrinologie quali-
fiziert haben. Mittlerweile haben
alle Landesdrztekammern in
Deutschland die Schwerpunkts-
bezeichnung Endokrinologie
und Diabetologie eingeftihrt,
wobei man diese Bezeichnung
nur fihren darf, wenn man einen
speziellen Weiterbildungsplan
durchlaufen und eine Prifung
vor der jeweiligen Arztekammer
erfolgreich abgelegt hat. Die
Pédiatrischen Endokrinologen
sind in der Deutschen Gesell-
schaft fiir Endokrinologie (DGE)
organisiert, wo sie eine Sektion
der DGE (SPE) bilden. Dartiber
hinaus sind sie in der Arbeitsge-
meinschaft Padiatrische Endo-
krinologie (APE) der Deutschen
Gesellschaft fir Kinderheilkun-
de und Jugendmedizin (DGKJ)
organisiert. Die Mitglieder der
SPE der DGE sind weitgehend
identisch mit den Mitgliedern
der APE der DGKJ.

[

Homepage der DGE:
www.endokrinologie.net
Homepage der APE/SPE:
www.paediatrische-endokrino-
logie.de
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Bunter Mix
AGS-Kindertreffen am 13.09.2008
in Hamburg

Ein bunter Mix aus gemeinsamen Spielen, Gespradchen zum AGS und
Réatselaufgaben erwartete die teilnehmenden Kinder und ihre Ge-
schwister, welche sich am Samstag Morgen um 9:00 versammelten. Die
folgenden zwei Stunden verbrachten sie mit den Kieler Psychologinnen
Annabell Kdrner und Hannah Basler. ,000h, kdnnen wir helfen?”, fragten
die ersten engagierten Helfer, als es um kurz vor neun hieB: Luftballons
flr das Kennenlern-Spiel aufpusten und mit den Namen der Kinder
beschriften.

Somit wandelte sich die zundchst skeptisch schauende Kinderschar
rasch in eine lebhafte Truppe, die sich im Anschluss an die erste Runde
in zwei Gruppen aufteilte, um mit den Psychologinnen Uber seltsame
Begriffe (,was ist eigentlich die Hypophyse?”, ,wozu braucht unser Kor-
per Kortisol?”) und Uber Fragen zur Entstehung und Behandlung von
AGS (,was meint ihr: Woher kommt AGS?”) zu sprechen. ,Ist doch ganz
einfach”, erkldrte eines der Kinder. ,Bei AGS fehlen Stoffe im Koérper
und die muss man eben nehmen.” Auch die Therapie, d.h. die tégliche
Tabletteneinnahme und der richtige Ausgleich von Salz und Wasser
wurden besprochen — erstaunlich, welches Wissen vor allem bei den
dlteren Kindern und auch bei nicht betroffenen Geschwisterkindern
herauszuh6ren war.

Um Uberschiissige Energie los zu werden, wurden ein paar Runden
,Reise nach Jerusalem” eingelegt und auch eine Koordinationsiibung
der Hande in zwei kleinen Sitzkreisen bereitete Abwechslung. ,Hui, da
muss man sich ja ganz schon konzentrieren...!”

Abgeschlossen wurde das AGS-Kindertreffen mit einem Quiz via Power-
Point-Présentation (,Seid ihr AGS-Experten?”), bei welchem die Kinder
einstimmig alle Fragen richtig beantworteten. Als kleine Auszeichnung
gab es eine Urkunde: ,Ich bin mein eigener AGS-Experte”.

Mit AGS nicht alleine zu sein, bei richtiger Einnahme der Tabletten alles
machen zu kdnnen, Sport treiben zu kdnnen und ausgelassen zu sein,
die vielen fremden Begriffe etwas sortieren zu kénnen. Und noch einmal
zu vermitteln: AGS entsteht durch Zufall - all diese Aspekte standen
bei dem Kindertreffen im Vordergrund.

Wir bedanken uns flr die Méglichkeit, das diesjahrige AGS-Kindertref-
fen in Hamburg mitgestaltet haben zu kdnnen und nehmen eine sehr
interessante und schéne Erfahrung mit nach Hause.

Mit herzlichen GriiBen aus Kiel,
Annabell Kérner

Hannah Basler

(Psychologische Abteilung

der Universitatskinderklinik Kiel)
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Das Adrenogenitale Syndrom (AGS)
mit 21-Hydroxylase-Defekt

Das AGS mit 21-Hydroxylasedefekt
wird in eine klassische und nicht-
klassische Form (late onset) ein-
geteilt. Bei der klassischen Form
des AGS unterscheidet man wie-
derum zwei Verlaufsformen, eine
mit Salzverlust und eine ohne
Salzverlust (= unkompliziertes
AGS). Patienten mit nicht-klas-
sischem (late onset) AGS haben
klinische Symptome, die durch die
vermehrte Produktion der mann-
lichen Sexualhormone charakte-
risiert sind. Die mittlere Zahl der
Neuerkrankungen fiir das klas-
sische AGS liegt weltweit bei ca.
1:10000 (Verhéltnis Salzverlust zu
unkompliziertem AGS = 3:1), wéh-
rend sie flr das late-onset AGS mit
1:100 bis 1:1000 angegeben wird.
Das AGS wird durch Mutationen
im aktiven 21-Hydroxylase-Gen
verursacht.

Die Restaktivitdt des Enzyms 21-
Hydroxylase bestimmt das Er-
scheinungsbild. Eine Aktivitat von
2-4% reicht aus, um einen Salz-
verlust zu verhindern. Allerdings
kann es bei unzureichender Sub-
stitution auch bei diesen Patienten
Zu einer Salzverlustkrise kommen.
Bei einer reinerbigen Mutation mit
einer Restaktivitat (iber 20% ent-
wickelt sich in fast allen Féllen ein
late-onset AGS. Bei den meisten
Patienten werden Kombinationen
verschiedener Mutationen nach-
gewiesen (compound Heterozy-
gotie), was zu einer weiteren Un-
sicherheit bei der Beurteilung des
Erscheinungsbildes flhrt. Klinische
Leitsymptome des klassischen
AGS sind bei Madchen das inter-
sexuelle duBere Genitale bei Ge-
burt, bei beiden Geschlechtern

nach der Geburt die VergroBerung
der Nebenniere (Ultraschall) und,
unbehandelt, die Salzverlustkrise
in den ersten Lebenswochen. Bei
einem inaddquat behandelten AGS
(zu niedrige Dosis) werden die kli-
nischen Symptome der Patienten
mit der Salzverlustform immer
durch Addison-ahnliche-Krisen
und einer vermehrten Produktion
der mannlichen Sexualhormone
(im Kindesalter auch vermehrtes
Langenwachstum, beschleunigtes
Knochenalter) bestimmt. Ubergan-
ge zwischen den beiden Formen
des klassischen AGS sind flieBend.
Patienten mit late-onset AGS wer-
den in der Regel im Kindes- und
Jugendalter selten diagnostiziert
(klinische Symptome aufgrund
der Uberproduktion mannlicher
Sexualhormone wie z.B. verfriihtes
Schamhaarwachstum, verstarkte
Korperbehaarung). Fiir den klas-
sischen 21-Hydroxylase-Defekt ist
massive Erhéhung von 17-Hydro-
xyprogesteron (170HP) im Plasma/
Serum beweisend, wahrend fir
das late-onset AGS der tiberhohte
Anstieg von 170HP nach Stimula-
tion mit ACTH (in den Bereich der
Patienten mit klassischem AGS)
charakteristisch ist.

Ein generelles Neugeborenen-
screening am 3. Lebenstag (170HP
im Vollblut) wird durchgefiihrt. Kin-
der, die im Neugeborenenscree-
ning entdeckt werden, miissen
rasch einem padiatrischen Endo-
krinologen vorgestellt werden. Im
Harn findet man ein charakteris-
tisches Steroidprofil, wobei insbe-
sondere Pregnantriol (Abbaupro-
dukt von 170HP) massiv erhoht ist.
Die Qualitat der Therapie wird im
Kindesalter mittels Serum-Elektro-

lyte (vor allem bei Neugeborenen
und Sduglingen), Harnsteroidprofil,
170HP im Serum und im Speichel
sowie Cortisol und 21-Desoxycorti-
sol im Serum gemessen. Die Gute
der Mineralokortikoidsubstitution
wird anhand der Konzentration
von Renin im Serum bestimmt.

Mittel der Wahl ist in der Padiatrie
die Substitution mit Hydrokortison
(HC) und beim Salzverlustsyndrom
zuséatzlich mit einem Mineralo-
kortikoid (9a-Fludrocortison). Die
HC-Tagesdosis (ca. 10-15 mg/m?
KOF] wird tblicherweise in 3 Do-
sen verabreicht, wobei in der Re-
gel 50% der Tagesdosis morgens,
25% mittags und abends verab-
reicht werden. Die Morgendosis
wird normalerweise nach dem
Aufstehen eingenommen. Es lie-
gen aber keine kontrollierten Stu-
dien vor, die belegen, dass dieses
Vorgehen richtiger ist als zB. drei
gleiche Dosen zu geben. Jeder Pa-
tient muss individuell eingestellt
und regelmdBig geschult werden
(einschlieBlich der Familie). Bei
einer Unterdosierung mit Gluko-
kortikoiden (Stresshormonen) ver-
bleibt das Problem der erhéhten
Androgenkonzentration im Serum,
wahrend bei einer Uberdosierung
mit Glukokortikoiden ein Cushing-
Syndrom die Folge ist. In beiden
Fallen kommt es bei Kindern zu
negativen Effekten auf das Lén-
genwachstum. Eine Optimierung
der Mineralokortikoid-Therapie
(Dosis ca. 20 -200 ug/Tag; 2-3 x
taglich) ist ebenfalls unstrittig, zu-
mal es auch bei den beiden klas-
sischen AGS-Formen zu flieBen-
den Ubergangen kommt. Findet
man auch beim unkomplizierten

GLANDY

Y 3
U 4’/&////



+e® Kinder- und Jugendendokrinologie

4

AGS (ber einen Zeitraum von ei-
nigen Monaten konstant erhohte
Renin-Konzentrationen sollte mit
einer Mineralokortikoidsubsti-
tution begonnen werden, wobei
dann oft die Gesamtmenge an
Glukokortikoiden reduziert werden
kann. Die Ziele der Therapie sind
im Kindesalter klar definiert: ada-

Die préanatale, also vorgeburtliche
Therapie des klassischen AGS mit
21-Hydroxylase-Defekt hat das Ziel,
die in der Gebarmutter stattfin-
dende Verméannlichung weiblicher
Feten mit AGS zu verhindern und
den M&dchen aufwendige Genital-
korrektur-Operationen zu erspa-
ren. Mittel der Wahl ist Dexame-
thason, das von der Plazenta nicht
verstoffwechslicht werden kann
und dadurch besonders wirksam
ist. Da die Genitaldifferenzierung
zwischen der 7 und 13. Woche
ablauft, muss mit der Therapie
unmittelbar nach Feststellung
der Schwangerschaft (5./6 Woche)
begonnen werden. Vor jeder ge-
planten pranatalen Therapie muss
eine humangenetische Beratung
erfolgen. Hier ist zundchst das Ri-
siko fur die betroffene Familie fest-
zustellen. Der Idealfall besteht dar-
in, dass beide Eltern mischerbige
Gentrager fir das klassische AGS
sind, und bereits ein betroffenes
Kind mit AGS haben und der Sta-
tus der Eltern und des Indexfalles
molekulargenetisch gesichert ist.
Dies ist allerdings nicht immer ge-
geben. Die Therapie muss "blind”
begonnen werden, d.h. es werden
auch gesunde bzw. betroffene

GLANDY)
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quate Genitalkorrektur-Operation
(Madchen), normales Gedeihen
und Langenwachstum, Verhinde-
rung von Ubergewicht, normaler
Blutdruck, Erreichen einer nor-
malen ErwachsenengroBe (im ge-
netischen Zielbereich), normale
Pubertatsentwicklung, sowie Ver-
hinderung von Salzverlustkrisen.

Pranatale Therapie des
klassischen Adrenogenitalen Syndroms
mit 21-Hydroxylase-Defekt (AGS)

Die addquate und geregelte Wei-
terbetreuung der jungen erwach-
senen Patienten mit AGS durch
einen erfahrenen Erwachsenen-
endokrinologen sollte flir jeden
Kinderendokrinologen selbstver-
standlich sein.

21-Hydroxylase-Defekt

CHORIONZOTTEN- mannlich 10.-11. SSW
BIOPSIE nicht betroffen
. TOPP
alternativ: SDSX a 14.-16. SSW
AMINOZENTESE
- weiblich
AGS
_mannlich Dexamethason
nicht betroffen kontinuierlich
STOPP
Dexa
v Geburtstermin

Abb. 1: Fluss-Schema der pranatalen AGS-Therapie

mischerbige weibliche und mann-
liche sowie reinerbige mannliche
Feten behandelt. Die Familie muss
wissen, dass statistisch sieben von
acht Feten unnotig behandelt wer-
den. Als Startdosis wird Dexame-
thason (20 ug/kg/Tag) aufgeteilt
in 3 Einzeldosen empfohlen. Mittel
der Wahl flir die Prénataldiagnos-

tik ist die Chorionzottenbiopsie
(siehe Abb.1).

Man konnte in den letzten Jahren
den Eindruck gewinnen, dass eini-
ge Arzte und Arztinnen in Deutsch-
land mittlerweile glauben, dass die
pranatale AGS-Therapie eine Rou-
tineangelegenheit sei. Dazu trug
bei, dass Leitlinien zur Diagnostik
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Abb. 2: Stérung der sexuellen Differezierung beim AGS - Einteilung nach Prader

und Therapie in verschiedenen pa-
diatrischen und gynékologischen
Zeitschriften verdffentlicht wurden
und auch mittlerweile Eingang in
Lehrblichern fanden. Diese Kol-
legen verordnen Dexamethason
an potentielle Risikoschwangere,
ohne einige der Grundregeln zu
beachten wie zB. humangene-
tische Beratung vor jeder prana-
talen Therapie, Festlegung der pra-
natalen Diagnostik und vor allem
schriftliche Aufkldrung der betrof-
fenen Familie ber die Therapie
einschlieBlich der potenziellen
Nebenwirkungen flir Mutter und
Kind. Dabei sollten die Eltern auch
daruber aufgeklart werden, dass
es bis heute in Deutschland keine
standardisierte Langzeitnachsorge
fur die ehemals pranatal behan-
delten Kinder (und auch der be-
handelten Frauen) gibt und man
daher auf Daten vor allem aus den
USA zurlickgreifen muss.

Im Jahr 1990 wurde von der Ar-
beitsgemeinschaft/Sektion fur
Padiatrische Endokrinologie (APE/
SPE) beschlossen, dass alle Falle,
die den Kinder-Eendokrinologen
bekannt gemacht werden, zentral
(Kinder- und Jugendklinik der Uni-
versitat Erlangen, Prof. Dr. HG Dort)
dokumentiert werden sollen. Eine
finanzielle Unterstiitzung erfolgte

nicht. Ein Fragebogen wurde ent-
wickelt und zunéchst an alle Pad-
iatrischen Endokrinologen unter
der Vorstellung verschickt, dass
diese auch die Indexfalle betreuen
und daher tber geplante Schwan-
gerschaften informiert werden. Der
Fragebogen wurde in den letzten
Jahren regelméBig Gberarbeitet
und eine Version fur die betroffene
Mutter/Familie und eine Version
flr den Arzt entwickelt. In der Zwi-
schenzeit konnen die Fragebbgen
auch tber das Internet (Home-
page der APE/SPE: www.paedia-
trische-endokrinologie.de und der
AGS Selbsthilfegruppe: www.ags-
initiative.de) abgerufen werden
bzw. werden auch auf Anfrage per
E-Mail zur Verfligung gestellt.

In der Datenbank liegen derzeit
Daten von insgesamt 102 prana-
tal behandelten Fallen vor. Bei 82
Feten wurde die pranatale Thera-
pie nach Erhalt des Ergebnisses
der pranatalen Diagnostik been-
det. Bis zum Termin wurden 20
weibliche Feten behandelt, wobei
davon 17 betroffen waren. Bei 2
Feten wurde pranatal eine Fehl-
diagnose gestellt, in einem Fall
verweigerte die Mutter die pra-
natale Diagnostik. In den Féllen,
bei denen die prénatale Therapie
vor der 8. Woche begonnen wur-

de, konnte eine Vermannlichung
des duBeren Genitales erfolgreich
verhindert werden.

Alle behandelten weiblichen AGS-
Neugeborenen wurden am Ter-
min geboren (14 spontan vaginal,
3 per Kaiserschnitt). Die Geburts-
mabBe lagen im Normbereich,
Fehlbildungen wurden nicht be-
obachtet. Bei den bis zum Ter-
min behandelten Mittern fanden
sich dhnliche Nebenwirkungen
wie in der Literatur beschrieben.
So wurden in einer Gruppe von
64 Frauen, die in verschiedenen
L&ndern Europas bis zur Geburt
des Kindes behandelt wurden,
folgende Nebenwirkungen be-
schrieben: vermehrte Gewichts-
zunahme (ca. 13 %), Mudigkeit
(5%), vermehrte Behaarung
(3%), klinische Cushing-Zeichen
(5%), Praeklampsie (1 %). In einem
einzigen Fall kam es zu erstmals
einem wahrend der Schwanger-
schaft auftretenden Diabetes.

Die in Deutschland publizierten
Empfehlungen werden, wenn man
in die Aufarbeitung der einzelnen
Falle geht, nicht angenommen. Ei-
nige niedergelassene Gynakologen
scheinen eine pranatale Therapie
ohne Konsultation von Experten
Zu beginnen. Bisher wurde etwa
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Abb. 3: Vermannlichtes duBeres Genitale
eines Midchens mit AGS (21-Hydroxylase-
Defekt)

ein Fetus pro Jahr bis zur Geburt
behandelt. Da kann man nicht von
einer Routinetherapie sprechen.
Obwohl eine zentrale Datener-
fassung seit 1990 eingefuhrt ist,
werden die Daten nicht gemel-
det. So wurden 1999 nur 2 neue
Falle in der Datenbank erfasst,
im Jahr 2000 wurde tberhaupt
kein einziger Fall einer pranatalen
AGS-Therapie dokumentiert. Alle
Berichte erfolgen auf freiwilliger
Basis, es gibt fiir den behandeln-

Abb. 4: Normales duBeres Genitale von zwei Madchen mit AGS-21-Hydroxylase-Defekt nach
prénataler Therapie mit 3 x 0,5 mg Dexamethason

den Arzt keinerlei Verpflichtungen
diese Dokumentation auch durch-
zuftihren. Ein weiteres nicht ge-
|6stes Problem betrifft die Unvoll-
standigkeit der eingeschickten
Datenbdgen.

Schlussfolgerungen

Um Fehler bei der prénatalen The-
rapie zu vermeiden, um die Effek-
tivitdt der Therapie zu verbessern
und um mégliche Nebenwirkungen

besser zu erfassen, muss von An-
fang an eine enge Zusammen-
arbeit zwischen allen beteiligten
Arzten erfolgen. Unabdingbar ist die
schriftliche Aufklarung der Mutter
bzw. der Eltern (auch Einverstand-
nis zur zentralen Dokumentation
der Daten). Eine standardisierte
Nachsorge einschlieBlich einer
psychologischen Untersuchung der
ehemals prdnatal behandelnden
Kinder sollte in Deutschland rasch
eingefiihrt werden.

Wer soll Kinder und Jugendliche mit
Adrenogenitalem Syndrom (AGS) betreuen?

Die Frage ist leicht zu beantwor-
ten. Der Arzt oder die Arztin, die
sich kompetent mit der Erkran-
kung auskennt. Das bedeutet:
Kinder und Jugendliche mit an-
geborener Nebennierenrinden-
hyperplasie (AGS mit 21-Hydroxy-
lase-Defekt) miissen neben der
kinderarztlichen bzw. hauséarzt-
lichen Betreuung regelmaBig von
einem erfahrenen péadiatrischen
Endokrinologen betreut werden.
Diese Arzte findet man in der Re-
gel nur an Zentren, d.h. an groBen
stadtischen Kinderkliniken oder
an den Universitatskliniken, sel-
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ten im niedergelassenen Bereich.
Findet die Betreuung z.B. in den
Spezialambulanzen von Univer-
sitatskliniken statt, wird oft von
den Patienten und Eltern beklagt,
dass verschiedene Arzte beteiligt
sind und eine gewisse Kontinui-
tat manchmal nicht gewahrleis-
tet ist. Hier empfiehlt es sich, den
Patienten und Eltern das zustén-
dige Arzteteam vorzustellen und
die Strukturen der ambulanten
Betreuung klar zu besprechen.
Dabei sollte den Patienten und
Eltern auch erklart werden, was
mit den Laborproben passiert. In

Erlangen kdnnen zB. alle Proben
(Speichelprofil, Steroide im Sam-
melurin, Renin, usw.) im eigenen
Labor analysiert werden. Meinen
Patienten und Eltern ist klar, dass,
auch wenn mal der ,Professor”
den Patienten nicht selbst gese-
hen hat, kein Arztbrief abgeschickt
wird, wenn nicht vorab alle Details
(zB. Analyse des Wachstums, Qua-
litdt der Einstellung) besprochen
wurden.

Eine der wichtigsten S&ulen bei
der Betreuung von AGS-Patienten
ist das Vertrauen. Ich habe groBen



Respekt vor dem Arzt, der selbst-
kritisch zugibt, dass er ,nicht alles
weiB". Da der Patient im Mittel-
punkt steht, miissen wichtige arzt-
liche Informationen an alle Betei-
ligten, d.h. auch an den Patienten
und die Eltern weiter gegeben
werden. Jeder Lebensabschnitt
(z.B. Saugling, Pubertat) erfordert
ein eigenes Betreuungskonzept.
So muss auch der Ubergang ins
Erwachsenenalter vorbereitet sein,
damit die adaquate Weiterbetreu-
ung der Patienten gewdhrleistet
ist.

Es darf bei allen Uberlegungen
nicht vergessen werden, dass eine

Wer sind wir?

Wir sind drei Frauen welche alle
Panhypopituitarismus seit unserer
Geburt haben.

Das Bemerkenswerte daran ist,
dass wir alle SteiBgeburten waren.
Man kann also vermuten, dass bei
der SteiBgeburt die Verbindung
zur Hirnanhangsdrise verletzt
oder abgerissen ist (genaueres
unbekannt).

Bei einem Totalausfall der Hirnan-
hangsdriise muss man téglich die
Hormonproduktion durch Medika-
mente aufrecht halten.

Erscheinungsbild ohne
Medikamente

Ohne Medikamenteneinnahme ist
ein Totalausfall der Hirnanhangs-
driise lebensbedrohlich!

Eine Unterdosierung fangt mit
Tragheit und Schlappheit an, was
man durch die Einnahme von Hy-
drocortison noch unter Kontrolle

groBe Verantwortung bei den El-
tern und Betroffenen selbst liegt.
Was nitzen alle &rztlichen Emp-
fehlungen und Vorschlage, wenn
sie nicht befolgt werden?

Ich habe vor einigen Wochen ei-
nen 16 Jahre alten Jungen mit
AGS in meiner Ambulanz gese-
hen, der mir vom Vater (Eltern
geschieden) erst nach 18 Mona-
ten wieder vorgestellt wurde. In
meinem letzten Arztbrief (Kinder-
arzt, Hausarzt, beide Eltern) hatte
ich um eine Wiedervorstellung in 5
Monaten gebeten. Auf meine Frage
hin, warum der Junge erst so spat

bekommen kann (dieser Zustand
kann noch eine halbe Stunde an-
halten, bis die Tablette wirken). Im
Alltag ist man in dieser Zeit tem-
pordr nicht leistungsfahig, daher
sollte man immer seine Tabletten
zu den richtigen Zeiten nehmen.

Bei Nichteinnahme der Tablet-
ten verschlimmert sich die Un-
terdosierung und es kommt zu
kdrperlichen Aussetzer, wie z.B.
Konzentrations- und Merkféahig-
keitsabnahme.

Die Unterdosierung kann auch
plétzlich eintreten, z.B. durch ei-
nen Unfall. Leider ist unser Kor-
per nicht in der Lage massenhaft
Stresshormone auszuschitten,
wie ein gesunder Korper es hier-
bei tun wiirde. Durch die plétzliche
Situation kdnnen wir auch keine
Tabletten mehr nehmen, so dass
es zu einer groBen Unterdosierung
kommen kann.

Flr diesen Fall ist es ratsam, sofort
eine Notfallspritze (100-fache Do-
sierung an Hydrocortison) injiziert
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kommt, wurde mir geantwortet:
,Der Hausarzt hat doch immer das
Rezept ausgestellt”. Meine Nach-
forschungen ergaben, dass vom
Hausarzt in den ganzen 18 Mona-
ten nie eine Laborkontrolle ver-
anlasst wurde. Aktuelle Befunde
des Jungen: Ubergewicht, hoher
Blutdruck und Laborwerte wie bei
einem unbehandelten Patienten.

Prof. Dr. med. Helmuth G. D6rr
Kinder- und Jugendklinik
Schwerpunkt Endokrinologie
und Diabetologie

Universitét Erlangen,
Loschgestt. 15, 91054 Erlangen

Panhypopituitarismus - Von Geburt an mit
dem Totalausfall der Hirnanhangsdriise leben

zu bekommen, da diese im Ge-
gensatz zu Tabletten sofort wirkt.
Die Spritze sollte man daher mit
sich fuhren und zusatzlich noch
ein Notfallarmband oder/und -
ausweis. Dort steht flir den Fall
einer Bewusstlosigkeit alles (in
Englisch und in Deutsch), was zu
tun ist.

Ist man erstmal in ein Unterdo-
sierungskoma gefallen, wird es
sehr schwer dies zu bewaltigen,
auBerdem kann es zu Langzeit-
folgen (wie z.B. Schadigung des
Gehirns) kommen.

Der schwierige Umgang mit
der Krankheit bei Kindern

Kinder verstehen noch nicht,
wirklich einzuschéatzen, ob sie
jetzt eine Unterdosierung haben
oder ihnen etwas Stress bereitet
(Stress ist nicht ohne Tabletten zu
bewdltigen).

Deshalb verzweifeln Eltern oft. Sie
haben Angst, Symptome der Kin-
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der zu Ubersehen. Andererseits
wollen sie auch nicht ihre Kinder
in Watte packen oder unnétig be-
lasten.

Daher sind Eltern auf kompetente
Arzte angewiesen, welche auch
von dem Netzwerk fiir Hypophy-
sen- und Nebennierenerkran-
kungen wissen, damit sich Eltern
vernetzen konnen.

Kinder leiden meist wegen des
Andersseins durch die Krankheit.
Die Krankheit grenzt sie in der
Klasse oft aus, da sie scheinbare
Verginstigungen und Vorziige”
durch die Lehrer (welche informiert
worden sind) erfahren. Diese ,Ver-
gunstigungen und Vorzlige" sind
jedoch wichtige Schutzregelungen
wie z.B, dass man beim Nichtwis-
sen von einer Klassenarbeit nicht
mitschreiben muss, da man daftir
keine Tabletten extra genommen
hat und man somit eine Unterdo-
sierung bekame (mit Konzentrati-
onsschwierigkeiten) und dadurch
schlechter abschneiden wiirde als
normalerweise.

Wir drei haben alle die Erfahrung
gemacht, dass die Klassenkame-
raden in der Schulzeit uns das Le-
ben noch mal zusétzlich schwer
gemacht haben, weil sie die Er-
krankung nicht verstanden. Hinzu
kommt, dass die Lehrer verschie-
den mit der Krankheit umgingen.
Beispielsweise hatte eine von uns
eine Lehrerin, welche die Unter-
dosierung (trotz der Beschreibung
der Symptome durch die Eltern)
immer als Nichtkdnnen und Faul-
sein auslegt, anstatt das Kind auf
seine Medikamente hinzuweisen.

Der Wechsel zum
Erwachsenenalter

Ist das Kind erstmal im Jugendal-
ter, ist es an der Zeit Uber einen
Wechsel zum Erwachsenenendo-
krinologen nachzudenken und
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ihn/sie zu beraten. Dabei muss
er/sie sich auch die Frage stellen,
ob er noch Wachstumshormon
weiter substituieren will.

Nach unseren Erfahrungen kon-
nen die Auswirkungen verschie-
den ausfallen.

Zwei von uns setzen es fiir eine
gewisse Zeit ab und ihnen ging
es korperlich schlecht dabei, da
sie nun unter Schlappheit und
Mudigkeit litten und teilweise an
Gewicht zunahmen, gerade am
,Bauchguirtel’-Bereich (typisch fiir
eine Unterdosierung an Wachs-
tumshormon).

Eine von uns jedoch setzte das
Wachstumshormon ohne die Ver-
schlechterung des Gesundheits-
zustandes ab.

Aus diesem Grund ist es wichtig,
dass der Arzt/die Arztin kompe-
tent ist und Tests macht, mit wel-
chen man erkennen kann, ob das
Genotropin (das Wachstumshor-
mon) noch vom Kérper benotigt
wird (was wir zwei damals noch
nicht wussten).

Mit Anfang der Pubertat (kiinstlich
eingeleitet) stellten sich uns Fragen
wie "Kann ich mit der Krankheit
Kinder bekommen?”, "Werde ich
damit einen Freund finden?”, etc.
Hinzu kam, dass bei einigen von
uns die Pubertat erst spater ein-
geleitet wurde (da die Gabe von
Sexualhormonen das Wachstum
gestoppt hatte) und man wieder-
um anders war (z.B. Kérperbau
oder Nichtinteresse an Jungs und
Partys).

Beim Auszug von Zuhause bekam
man andere Lebensrhythmen, an
die man erstmal die Medikamen-
tensubstitutionen anpassen muss-
te (meist schwierig, da man sich
um alles allein kimmern und sich
dabei noch an die Medikamenten-
einnahmen erinnern musste).

Bei vielen neuen Situationen im
Job/Uni/Praktikum konnte es

passieren, dass man schnell in
eine Unterdosierung rutschte, da
man zu beschéftigt war mit den
neuen Abldufen und man die Tab-
letten vergaB.

Panhypopituitarismus auf
Reisen und bei Krankheit

Bei Reisen ist es empfehlens-
wert eine Bescheinigung tber die
Krankheit und Uber die Medika-
mente zu haben (auch auf Eng-
lisch).

Von uns dreien achtet eine Per-
son, bei der Wahl ihrer Reiseziele
darauf, wie in diesem Gebiet die
medizinische Versorgung vernetzt
ist, um im Fall der Falle versorgt
Zu sein.

Beispielsweise ist es auch schlecht
in Ldnder zu reisen, von denen
man vorher weiB, dass Brech-
durchfallerkrankungen durchs Es-
sen flr Europder fast zwangslau-
fig auftreten. Dies hatte zur Folge,
dass der Korper die Medikamente
nicht aufnehmen kdnnte und man
stationdr eine Infusion bekommen
misste.

AbschlieBend kann man sagen,
dass das Leben mit Panhypopitu-
itarismus durchaus ,normal” sein
kann. Man muss aber flr sich
selbst erkannt und akzeptiert ha-
ben, wie wichtig ein verninftiger
Umgang mit der Krankheit ist,
man muss Situationen einschat-
zen lernen (ob diese Stress verur-
sachen kénnen) und somit Unter-
dosierungen vorbeugen.

A B*

*Name und Anschrift sind der Redaktion bekannt.
Wir leiten Ihre Zuschriften gerne weiter!



