Inhaltsverzeichnis 23

L3 -

Inhaltsverzeichnis

o Einfithrung 47
1.1, Besonderheiten des Fachgebietes Neuropédiatrie ..ot 47
1.1.0. LB UL o e 50
1.2. Epidemiologie und sozialpddiatrische Aspekte neuropddiatrischer Krankheiten............ 50
1.2.1. Epidemiologie neuropadiatrischer Krankheiten

1.2.2. P I N L. e
1220, PrimMare PraventioN . ..o e
1222, Sekundare und terti@re PraveNtION . .o o s
1.2.3. Habilitation und Rehabilitation ... e
1.24. Soziale Einflussfaktoren auf neuropadiatrische Krankheiten. ...t 57
1.2.5. MIgratioN ... e 58
1.26. Soziale Folgen neuropadiatrischer Krankheiten. ... ... oo i 58
1.2.7. Gesundheitsbezogene Lebensqualitat ... .. ... oo i e 59
1.28. Kosten neuropadiatrischer Krankheiten ....... ... i e et 60
1.2.9. Rechtliche Grundlagen . ...t e e e e 60
1,210, L eratUr L e 62
2 Normale Entwicklung und Fehlbildungen des Nervensystems 63
2.1 Entwicklung des Nervensystems — Grundlegende molekulare und zelluldre Mechanismen ... . .. 63
2.1.1. BNl UNG .
21.2. NEUIUIATION . . ..o ettt e et
2.1.3. NeUralleiste . . ... e
214 RUCKENMArK. . .. e e
2.1.5. LT3 T o

2.1.6. Gesteuerter Zelltod

2.1.7. ENtwicklung der AXONE . .. oo et e e 68
2.18. Entwicklung der Glia . ... . 68
2.9 €T o (=] T Tl £ 13 (U] o R 69
2100, GefaBVEISOrGUNG. . ..ottt e e et 69
28 0 I R (=T - (1 70
2.2. Angeborene Fehlbildungen des Zentralnervensystems .............. ...t 70
224, Epidemiologie ...
22.2. Atiologie und Pathophysiologie ..................

223. [T o T 13 (]
2230, Pranatale Diagnostik ... e
2232, Postnatale DIagnostiK ... ...t
2.2.4. PRVt ON o
2.25. FehlbildungendesZNS.........................

225.1.  Dysraphische Stérungen (Neuralrohrdefekte)

22500, KraniorachisChisis .. ..o e e
2.251.2. Anenzephalie ........... ... i

225.13. Meningozelen und Enzephalozelen

2.25.2.  Storungen der Vorderhirninduktion

225.2.1. Holoprosenzephalie....................

2.25.22. Corpus callosum-Agenesie.............c..cooveiiia..

225.23. Septum-pellucidum-Defekt. . ... ...
225.3.  Neuronale MigrationSStOrUNGEN . .. ... .ttt et ettt e et e e e

http://d-nb.info/1019162384 BLI

Bibliografische Informationen digitalisiert durch [ 4#"?

E


http://d-nb.info/1019162384

26 Inhaltsverzeichnis
48 Grundlagen der Genetik und Syndrome 142
4.1. Genetische Grundlagen und Diagnostik hereditdrer Krankheiten....................... .. 142
41.. Bausteine und Struktur der DNA . .. .. oo i 142
4.1.1.0. DNA-OIGanisatioN. . ..ottt e et ettt e e 142
4.1.1.2.  Transkription der DNA und RNA-Prozessierung. ... ..ottt 142
4.1.1.3.  Translation der mRNA .. ..o s 142
4.1.2. Dergenetische COUe . ... e e e 143
4.13. Hereditdre Krankheiten. . .. ..o e 143
4.1.3.1.  Klassische Vererbungsregeln .. ... ... e 143
4.1.3.2.  Unkonventionelle Vererbungswege ...........oouiiniiiiii i 144
4.14. Genetische DIagnostik .. ...t 145
4.1.4.1.  ChromOSOMENANAIYSE ..\ttt et et et e e e 145
41.4.2.  Interphase-Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung (FISH).......... ... i 146
41.4.3. Metaphase-Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung (FISH) ......... ... i 147
4.1.44.  Array-CGH (comparative genomic hybridisation) ............ .. ..o i 147
4,145, OligonUKIeotid-ArTays . . ...ttt e 148
4146, SOULhErN-Blot-ANalYSe . ot e 148
4.1.4.7.  Einsatzmoglichkeiten der Polymerase-Kettenreaktion (PCR) ...t 149
4.1.48. Moderne SeqUENZIErMETNOdeN. . ... ..t e 151
4.1.5. LI EratUN - oo e 152
4.2. KHNische GeNetiK . . ... e 153
4.2.1. Bedeutung der Klinischen Genetik fur die Neuropadiatrie ........... ..., 153
4211, EINlEIUNG. < .o s 153
42.1.2.  Konsequenzen der Diagnosestellung ..........c.ooo ittt s 153
4.2.2. Terminologie angeborener Entwicklungsanomalien.............c.oooi i 155
422.1. Fehlbildung - Hypo-/Aplasie — Agenesie — Dysplasie ... 155
4222,  Deformation — Disruption — Atrophie ....... ... ..o 155
4.2.23. Dysmorphien ("minoranomalies”). . ... ... .. 155
42.24.  Assoziation - Polytoper Entwicklungsfelddefekt - Sequenz - Syndrom.........................oooot 156
4.2.3. LIS Y M OMIE 156
4.23.1. [T o T 156
4232, Extremitatenanomalien ..........ooniin it e et 159
423.3. Radiologische Untersuchung der Hénde und Fii8e als Teil der Diagnostik..................... ... 0 161
4234, HAULVEIANGEIUNGEN. . .ottt et e e et e e e e e 163
424, Weiterflhrende LIteratur. ... ..ottt ettt e e e et et e re e 168
4.2.5. L aUY L e 169
4.3. Fur die Neuropddiatrie relevante Syndrome ......o.oinii i 169
43.1. Monogene Krankheitsbilder mit autosomal dominanter Vererbung....................... 169
43.1.1.  Erkrankungen des RAS-Signalwegds ... ..o i 169
43.1.1.1. Noonan-Syndrom (MIMI63950) . ...ttt e e e 170
4.3.1.1.2. CFC-Syndrom (MIM T15150) .. oot i e e 172
4.3.1.1.3.  Costello-Syndrom (MIM 218040) . . . . ... oii i e e e 173
43.1.2, Franceschetti-Syndrom (Treacher Collins-Syndrom) (MIM 154500) .. ... 175
43.1.3.  Corneliade Lange-Syndrom (MIM 122470) .. ... oottt e 177
4.3.1.4. Rubinstein-Taybi-Syndrom (MIM 180849) .. ... ... ... i e 180
43.2. Monogene Krankheitsbilder mit autosomal rezessiver Vererbung....................oooo 182
43.2.1.  Smith-Lemli-Opitz-Syndrom (MIM 270400). . . . .. e .ottt e et 182
4.33. Monogene Krankheitsbilder mit X-chromosomaler Vererbung................c..o . 184
4.3.3.1. FMR1-Gen (MIM 309550)-bedingte Krankheitsbilder..... ... ... i 184
43.3.1.1. Fragiles-X-Syndrom (MIM 300624) ... ... co.iiiit it 184
4.33.1.2. Fragiles-X-assoziiertes Tremor/Ataxie-Syndrom (MIM 300623) .......... ... oiiiiiiiininnn, 185
433.1.3. FMR1-bedingte pramature Ovarialinsuffizienz (MIM %311360).............covviiiiiiii it 185
4332,  MECP2-bedingte Krankheitsbilder ....... ... .. . i 186
43.33.  Coffin-Lowry-Syndrom (MIM 303600) .. ...... .. i i s 188



Inhaltsverzeichnis 27

43.4.

434.1.

4.3.5.

43.5.1.
435.2.
435.3.
43.54.

4.3.6.

436.1.
4.3.6.2.

43.7.
44.

44.1.
44.2.
4.4.3.
4.4.4.
4.4.5.
4.4.6.
44.7.
4.4.8.
4.4.9.

5.1,
5.2.
5.2.1.
5.2.2.
523.
5.24.
5.2.5.
5.26.
53.
53.1.
53.2.
533.
54.
5.4.1.
54.2.
543.
5.5.
5.6.
57.
58.
5.9.
5.10.
5.11.
5.12.
5.13.
5.14.
5.15.

Numerische Chromosomenaberrationen ... ... ... i i i 190
Down-Syndrom (MIM TO0685) . . . .. ..ottt ettt 190
Mikrodeletions-SyNdrome. ... ... e 193
Smith-Magenis-Syndrom (MIM 182290) . . .......ooii i e 194
Williams-Beuren-Syndrom (MIM 194050). .. ... ..ottt e 195
Mikrodeletion 22q11.2 (MIM 188400) . . ... .ottt e 197
Wolf-Hirschhorn-Syndrom (MIM 1947190). ... ...ttt 199
Krankheitsbilder mit komplexerVererbung ... 202
Angelman-Syndrom (MIM 105830). ... ... oot e 202
Prader-Willi-Syndrom (MIM 176270) .......untnt et e 204
[ =T 2 {0 N 207
REtt-SYNAIOM L. e 207
BIN B UNG. L. e s 207
LT 1T T34 T o O 207
EpIdemMIOOgIe . . e e 207
BHIOlOGI. . ettt 207
22514 3T o o 1 208
Klinische Symptome und Verlauf ...... ... 208
Diagnose und Differenzialdiagnose. ........ ... 209
L2 1= 2= 1= 210
LR 14U ] R O 210
Neurokutane Syndrome 21
BNl UNG e 21
Neurofibromatose Typ T (NFT) ... e eeas 211
Hauptbefunde .. ... o e s 211
Nebenbefunde. . ... ..o e 214
Assoziierte TumorerkrankUnNgen. . ... ... 215
BN K . o 215
DIAGNOSTIK . . ettt e e 216
Therapie und Betreuung von NF1-Patienten .. ... 216
Neurofibromatose TYp 2 (NF2) .. ..ot e 217
LT T PPN 217
GENETIK . . 218
Diagnostik, Therapie Und Prognose. ... ....ooeir i i i 218
Tuberose Sklerose (TS/TSC) ..t e e s 218
TG N 218
GENETIK . e e 221
Diagnostik, Therapie Und Prognose. ... ....vooi et i e e e 221
StUrge-Weber-SyNndrom. .. ..o e 222
Klippel-Trénaunay-Symptomenkomplex .......... ... 222
Neurokutane Melanose . ... ... i s 223
Hypomelanosis [80. . .. ... i e 223
NAVUS-lINEaris-SYNArOm. ... .. .t e 224
Von Hippel-Lindau-Syndrom (VHL, Angiomatosis retinae et cerebelli) .................... 224
Louis-Bar-Syndrom (Ataxia teleangiectatica, AT) ...t 225
Gorlin-Goltz-Syndrom (Naevoid-Basalzellkarzinom)......................oooii 225
Bloch-Sulzberger-Syndrom (Incontinentia pigmenti, IP) ...l 226
Proteus-Syndrom . ... oo e 227

CHILD-SYNAIOm ..o e e e 227



28

Inhaltsverzeichnis

5.16.
517.

6.1.
6.2.
6.3.
6.3.1.

6.3.1.1.
6.3.1.2.
6.3.1.3.
6.3.1.4.
6.3.1.5.
6.3.1.6.
6.3.1.7.

6.3.2.
6.3.3.
6.4.

7.1.

7.2

7.2.0.
7.2.2.
7.2.3.
7.2.4.
7.2.5.
7.2.6.
7.3.

74.

7.4.1.
7.4.2.
7.4.3.
7.4.4.
745,
7.4.6.
7.4.7.
7.48.
74.09.
7.5.

7.5.1.
752,
7.5.3.
7.54.

7.5.4.1.
7.54.2.
7.5.4.3.
7.54.4.

7.6.
7.6.1.
7.6.2.

7.6.2.1.

PHACE-Syndrom

Neuroendokrinologie

Physiologische Grundlagen
Krankheitsbilder
Erkrankungen des Nervensystems mit endokrinologischer Symptomatik
Hypophyséar-hypothalamische Ldsionen
Wachstumshormonmangel
Sekundére und tertidre Hypothyreose
Gonadotropinachse
Diabetes insipidus centralis
Hormonproduzierende Tumoren
Adipositas durch Stérung neuroendokrinologischer Regelkreise
Syndrome mit neurologischen und endokrinologischen Symptomen
Endokrinologische Erkrankungen mit neurologischen Symptomen

Neuroophthalmologie
Grundlagen von Augenbewegungen
Okulomotorische Bewegungssysteme

Langsame Folgebewegungen
Schnelle Blickzielbewegungen (Sakkaden)

Optokinetischer Nystagmus (OKN)
Vestibulo-okuldrer Reflex (VOR)

Kopfhaltung und -bewegung
Zentrale (supranukledre) Augenbewegungsstorungen
Blickrichtungsnystagmus (BRN)
Spontannystagmus (SPN)
Erworbener Pendelnystagmus
Kongenitaler Nystagmus
Latenter horizontaler Nystagmus
Epileptischer Nystagmus
Spasmus nutans

Atiologie und Pathogenese dynamischer Augenbewegungsstdrungen
Blickparesen und Augenfehlstellungen
Vertikale Blickparese
Horizontale Blickparese
Okulomotorische Apraxie
Augenfehlstellungen beim Schielen und periphere Blickparesen
Abduzensparese
Okulomotoriusparese
Trochlearisparese
Atiologie und Pathogenese okulomotorischer Hirnnervenschadigungen
Innervationsanomalien duf3erer Augenmuskeln
Duane-Syndrom
Méobius-Sequenz
Marcus-Gunn-Phéanomen



Inhaltsverzeichnis 29

7.7.

7.7.1.
7.7.2.
7.7.3.
7.7.4.
7.8.

7.8.1.
7.8.2.
7.83.
7.8.4.
7.9.

8.1.
8.1.1.
8.1.2.
8.1.2.1.
8.1.2.2.
8.1.3.
8.1.4.
8.2.
8.2.1.
8.2.2.
8.2.3.
8.2.4.
8.25.
8.26.
8.27.
8.2.8.
8.29.
8.2.10.
8.2.11.
8.3.
8.3.1.

9.1.
9.2.
9.3.
9.3.1.
9.3.1.1.
93.1.2.
9.3.1.3.
9.3.2.
9.4.
9.4.1.
9.4.2.
9.4.2.1.
9.4.2.2.
9.4.3.
9.4.3.1.

Myogene AugenbeweguNngsstOrUNGEN. . .. ... o. ittt 265
Chronisch progrediente externe Ophthalmoplegie.............o i, 265
Idiopathische okuldre Myositis. .. ... 265
Endokrine Orbitopathie .. ... ... .o e 266
M.-obliquus-superior-Myokymie .. ... . 266
Sonstige periphere AugenbewegungsstOrungen ....... ..o aaannn, 266
Myasthenia gravis. ... ... e 266
GUIlIAIN-Barré-SYyNArOom ... .t et e e 266
Ophthalmoplegische Migrane ... ... i e e 266
Y= (oo T o T 1 1. 1V - 267
LI atUr . L e 267
Entwicklungsstorungen 268
Ursachen und Diagnostik . ... ... 268
Ursachen von Entwicklungsstorungen ... .. ... et 268
Diagnostik von Entwicklungsstorungen. ... ... e 271
LA =4 = 271
UNEerSUCNUNG. .t et et e e e e 272
Diagnose der Entwicklungsstdrung und ihre Konsequenz ..o iin 281
L] L= 281
Behandlung und Férderung bei Entwicklungsstorungen................ooois. 282
DI NIt ONEN . e 282
Ziele der Therapie und FOrderung . ..... ..o i e 282
Frihe Intervention bei Entwicklungsstorungen ... ... ..ot e iaenns 283
Indikation zur Behandlung und Férderung bei Entwicklungsstorungen .............. ... .. ... 284
Behandlung von zerebralen BewegungsstOrungen. ... ....vie e evrre e e eieeieinanns 284
Behandlung umschriebener Entwicklungsstorungen...... ...t 286
Interventionen/Therapiemethoden. ... ... ..o i e e 286
Behandlung bei kognitiven Entwicklungsstorungen. .. ... ..o 288
Behandlungsverlauf. .. ... o 288
SChlUSSTOlgerUNGEN . . o 289
R =T = (U ] 290
Hilfsmittel und Alltagshilfen fiir Kinder mit Mehrfachbehinderungen..................... 292
[ =T 2 (U 295
Zerebralparesen 296
BN tUNG . 296
DefiNitiON . e 296
KiK. 296
Subtypen der Zerebralparesen ... .. . i 296
SPastisChe ZerebralDarEseN L it e e e 296
Dyskinetische Zerebralparesen .. ... ..ot s 297
Ataktische Zerebralparesen. .. ... . o e 298
Sekundare KompliKationen . . ... ... 298
Atiologie UNd Pathogenese .. ... ottt e 298
Fehlbildungs- und Lasionsmuster in verschiedenen Entwicklungsstadien des Gehirns.......... 299
CP-Subtypen und Pathogenese/Ldsionsbilder......... ... i 300
Lasionsbilder bei bilateral spastischer CP (BS-CP) ... ... .t e 300
Lasionsbilder bei unilateral spastischer CP oder spastischer Hemiparese ............................. 300
Lasionsbilder bei dyskinetischer CP ... ... .. o i e i 301

Lasionsbilder bei ataktischer CP



30 Inhaltsverzeichnis
9.5. LI T= T | o L 301
9.5.1. KIiNisChe Diagnostik. . . ...ttt 301
9.5.2. Bildgebende DiagnostiK. ...« ..ou oo e 307
9.5.3. Zusatzliche UntersuchUngen ... ... e et 302
9.6. Differenzialdiagnose. .. ....o i e 302
9.7. LI =] -1 o 1P 302
9.8. [ (=T £ PP 304

Dystonien 306
10.1. BN eItUNG . e 306
10.2. Definition, Klassifikation und Pathophysiologie...............c..co oot 306
10.3. Primére Dystonien und Dystonie-plus-Syndrome ("DYTS"). .....oovir it einnen. 307
10.3.1. Primare DYStONIEN .. ..o e e 310
10.3.1.1.  DYT1; generalisierte Torsionsdystonie, Oppenheim-Dystonie. ... ... 310
10.3.1.2.  DYT6; Gemischte TorsionsdyStOnie .. ... ... .. ittt e e aeenns 310
10.3.2. Dystonie-plus-Syndrome . ... .. 310
10.3.2.1.  DYTS5; doparesponsive Dystonie; Segawa-Syndrom . .. ..o 3N
10.3.2.2.  DYT12; Dystonie-Parkinson-Syndrom mit plotzlichem Beginn ..., 312
10.3.2.3. DYT11; MyoKIoNUS-DYSTONMIE . . . ..ottt et h ettt e e ettt ettt e 312
10.33. Paroxysmale Dyskinesien. . ......ooo i 313
10.3.3.1.  Paroxysmale nichtkinesiogene Dyskinesien (PNKD; DYT8). . ... ...venriiiie e it 313
10.3.3.2.  Paroxysmale anstrengungsinduzierte Dyskinesien (DYT18) ... ...t 313
10.3.3.3.  Paroxysmale kinesiogene Dyskinesie (DYTT10) ........ceuteniimimm et it 313
10.3.4.  Sekunddre Dystonien .. ... e 313
10.3.4.1.  Perinatale Hirnschaden . . ... ... oo e e e e 316
T0.3:4.2.  TOCOINS « vttt ettt 316
10.3.4.3.  WIlSON-Krankheit. . . ... et ettt e 316
10.3.4.4. Pantothenatkinase-assoziierte Neurodegeneration..............coviiiiiiiiiiiiiiiii i 317
10.3.4.5. Medikamenten-induzierte Dystonie ....... ... oo 317
10.4. Therapie der DYStONIe . ... .o oottt e e 317
10.5. =T 7= (] P 318

m Neuromuskulare Erkrankungen 319
1.1 DIAagNOSTIK. « .ot teeeeen 319
1110, Erkrankungen des MotONEUIONS. . ...ttt ettt ettt et e e e e e ae e 319
11.01.1.1. Spinale Muskelatrophien (SMA). .. .. oo 319
11.1.2.  Erkrankungen der peripheren Nerven. ... ... 324
11.1.2.1.  Hereditdre sensomotorische Neuropathien (HMSN) oder Charcot-Marie-Tooth (CMT)-Neuropathien. . 324
11.1.2.1.1. Demyelinisierende CMT-Neuropathien. ... .. i i
11.1.2.1.2. Axonale CMT-Neuropathien...........................
11.1.2.1.3. Axonale und demyelinisierende CMT-Neuropathien
11.1.2.2.  Hereditére sensorische und autonome Neuropathien (HSN) ........................
11.1.2.3.  Weitere hereditdre Neuropathien
11.1.2.3.1. Riesenaxonneuropathie ................ ...
11.1.2.3.2, Neuroaxonale Dystrophie ...............cccooiienn.
11.1.2.4. Guillain-Barré-Syndrom (GBS). . .. .ottt e e e e e
11.1.2.5.  Chronisch inflammatorische demyelinisierende Polyneuropathie (CIDP) ...l
11.1.2.6. Multifokale motorische Polyneuropathie (MMN) ...... .. .. s
11.1.2.7.  Neuropathien bei metabolischen oder exogenen Einflissen. ... ...t
11.1.3.  Erkrankungen der Muskeln und der neuromuskuldren Erregungstbertragung
11.1.3.1. Kongenitale Myopathien ... ..o et e e
11.1.3.1.0, Central-core-MyopPathie .. ... . e e e ettt e e
11.1.3.1.2. Multi-Minicore-Myopathie




Inhaltsverzeichnis 3

11.1.3.1.3.
11.1.3.14.
11.1.3.1.5.
11.1.3.1.6.
11.1.3.2.
11.1.3.2.1.
11.13.2.2.
11.1.3.2.3.
11.13.24.
11.1.3.25.
11.13.3.
11.1.3.3.1.
11.1.3.3.2.
11.1.333.
11.1.3.34.
11.1.4.
11.1.5.
11.1.5.1.
11.1.5.2.
11.1.5.3.
11.1.6.
11.1.6.1.
11.1.7.
11.1.7.1.
1.1.7.2.
11.1.8.
11.2.
11.2.1.
11.2.1.1.
11.2.1.2.
11.2.1.3.
11.2.1.4.
11.2.1.5.
11.2.2.
11.2.2.1.
11.2.2.2.
11.2.2.3.
11.2.3.
11.23.1.
11.23.2.
11.233.
11.234.
11.2.4.
11.2.5.
11.2.6.
11.2.7.
11.2.8.
11.2.9.
11.2.10.

12.1.
12.2.
12.3.

Myotubulare Myopathie. .. ... e e 337
Nemaline-Myopathie. .. ... ... 338
Myofibrillare Myopathien. ... ... 339
Kongenitale Fasertypdisproportion . ... ... ... i e 339
Muskeldystrophien. ... ... 340
Duchenne-Muskeldystrophie (DMD). .. .34
Becker-Muskeldystrophie (BMD)........... .34
Emery-Dreifuss-Muskeldystrophie (EDMD) ... 343
Fazioskapulohumerale Muskeldystrophie (FSHD, Landouzy-Déjérine). ...344
Gliedergtrtel-Muskeldystrophie (LGMD) ............................. ...345
Kongenitale Muskeldystrophien (CMD) ..ot e ....346
Kongenitale Muskeldystrophien (CMD) mit Abnormitéten in der extrazellularen Matrix............... 348

Kongenitale Muskeldystrophien (CMD) mit ZNS- und Augenfehibildungen (Dystroglykanopathien) .. 350
Kongenitale Muskeldystrophien mit Defekt im sarkoplasmatischen Reticulum (SEPN 1-Defekt)
Andere Formen der kongenitalen Muskeldystrophien (MCD) ........ ...,
Myotone Dystrophie (Curschmann-Steinert-Dystrophie) ...........coi it
MY O ONIE . e
Myotonia congenita (Typ Beckerund Typ Thomsen). ..ot e
Paramyotonia congenita (Eulenburg-Erkrankung) ... ... ... i
Periodische Paralyse. . ... ... . o
Inflammatorische Myopathien. ... ... . e e e
DermMatoOmMYOSITIS. . . .. e
Myasthenie .
Myasthenia gravis. .. ... o s
Kongenitale myasthenische Syndrome. . ... ... i
LI =] =1 L ] S
TherapiEKONZEDtE . . .ot et e e e e
Behandlung der erworbenen neuromuskuldren Erkrankungen ..........coooiiiiiain ..
Akutes Guillain-Barré-Syndrom (GBS) . ......oin i e
Chronisch inflammatorische demyelinisierende Polyneuropathie (CIDP) ...............ooiiiiiennn.
Myasthenia gravis. ... ... e
Juvenile Dermatomyositis

Andere Myopathien ... ... o e e
Behandlung der hereditdren neuromuskuldren Erkrankungen..............ooooiiii L,
Behandlung der neuromuskuléren Erkrankungen mit gestérter Funktion von lonenkandlen...........
Stand der gentherapeutischen Forschung bei neuromuskularen Erkrankungen ......................
PRy S Ot eI . . ot s
Medikamentdse Behandlungsversuche ... .. i
Glukokortikoide bei Muskeldystrophien. ... ... ... .
Kreatin-Monohydrat bei diversen neuromuskuldren Erkrankungen ...
Andere "kleine Molekiile”, Ubertragung tierexperimenteller Daten auf den Menschen................
Medikamentdse Behandlungsversuche bei spinalen Muskelatrophien (SMA)................. ...,
Behandlung von Kardiomyopathie und Herzrhythmusstérungen .....................ooeaal
HilfsmittelversorguUNG . . ..o e
Operative Kontrakturbehandlung ....... ..o i e
Prophylaxe und Therapie der SKOlose . ...t e
Nichtinvasive HeimbeatmuNg ... ..o i e e e
SChIUSSIOIGEIUNGEN . . e e e e
L= (U

Differenzialdiagnose des Zehenganges 379
Anatomische und physiologische Vorbemerkungen ......... ... ... 379
Entwicklungdes Gangbildes. ... i 379
UNtersUChUNGSGaNG . . ..ottt e et e e e e ettt e es 379



34 Inhaltsverzeichnis
16.4.1.7. Therapie der Stroke-like-Episoden bei MELAS. .. ... it e 444
16.4.2.  Adjuvante TherapiemaBBnahmen .. ... ... . e 444
16.4.3. Neuere Therapieansatze. ... ...ttt e e 444
16.5. [0 =T A P 445

Neurodegenerative Krankheiten 447
17.1. BN eI tUNG . o e 447
17.2. Degeneration der weiflen Substanz (Leukodystrophien) ............. ... ... L 447
17.2.1. Lysosomale Enzymdefekte ... ... . i e
17.2.1.1.  Metachromatische Leukodystrophie .. ... ... o e e
17.21.2. Morbus Krabbe .. ... e
17.22. MOrDUS CaNaVan ...« ottt et et ettt et e e e e
1723, Morbus Alexander .. ...
17.2.4.  Vanishing White Matter (Myelinopathia centralis diffusa)

17.25.  Zystische Leukoenzephalopathien......... ... i i
17.2.6.  Aicardi-GoUtieres-SYyNdrom. . . ... .t
17.2.7.  Morbus Pelizaecus-Merzbacher. ... ... ...
17.2.8.  Weitere Leukodystrophien .. ... . e e
17.3. Degeneration dergrauen Substanz ............ ...
17.3.1. Poliodystrophien. . ...
17.3.2.  Lysosomale Speicherkrankheiten. ... ... .. i
17.3.2.1.  Weitere Speicherkrankheten . .. ..o i e e e
17.3.2.1.1. Neuronale ZeroidlipofuSZINOSEN . . . .. ..ttt ettt e et
17.4. Degeneration der Basalganglien ... .....cooveiiii e
1743, Chorea HUNTINGTON . ... o. ettt
17.42.  TOrSIONSAYSIONIE. L ...
17.4.3.  Weitere Dystonien

17.5. Degeneration von Kleinhirn, Hirnstamm und Riickenmark .................. oot 455
17500 Friedreich-Ataxie. . ..o e e e
17.5.2.  Genetische Vitamin-E-Mangelzustande

17.5.3.  Spinozerebelldre Ataxion . .. ... .. e
17.7. =T - (U

Lysosomale Speicherkrankheiten 457
18.1. BN eI tUNG - e 457
18.2. Storungen im Stoffwechsel komplexer Kohlenhydrate .............. ..o oo, 458
18.2.1.  MuUkopolysaccharidosen .. ... .o e
18.2.1.1.  Pathophysiologie und Genetik
182,12, KINIK .ttt
18.2.1.2.1. Mukopolysaccharidose Typ | {a-Iduronidase-Defekt; Morbus Hurler; Morbus Scheie) ................. 459
18.2.1.2.2, Mukopolysaccharidose Typ Il (Morbus HUNEer) ... ... i e
18.2.1.2.3. Mukopolysaccharidose Typ Il (Morbus Sanfilippo) ... ...
18.2.1.2.4. Mukopolysaccharidose Typ IV (Morbus MOrquio) . . .......ouii i e
18.2.1.2.5. Mukopolysaccharidose Typ VI (Morbus Maroteaux-Lamy) ..........ooieiiiiiiii i iiiiaenennns
18.2.1.2.6. Mukopolysaccharidose Typ VII (Morbus Sly)
18.2.1.2.7. Mukopolysaccharidose TypIX ...............
18.2.1.3. Therapie.....oovvviiiiiiiii i
18.2.1.3.1. Symptomatische Behandlung .............
18.2.1.3.2. ENZymMersatZtherapie. .. ..ottt ettt et e e
18.2.2.  Glykoprotein-Speicherkrankheiten (Oligosaccharidosen)
18.2.2.1.  Pathophysiologie Und Genetik. . ... ... o




Inhaltsverzeichnis 35

18.2.2.2.
18.2.2.2.1.
18.2.2.2.2.
18.2.2.2.3.
18.2.2.2.4.
18.2.2.2.5.
18.2.2.2.6.
183.
18.3.1.
18.3.2.
18.33.
18.34.
18.3.5.
18.3.6.
18.37.
184.
18.4.1.
184.1.1.
18.4.1.2.
18.4.1.3.
18.4.1.3.1.
18.4.1.3.2.
18.4.1.3.3.
18.4.2.
18.4.2.1.
18.4.2.2.
18.4.2.2.1.
18.4.2.2.2.
184.2.3.
18.4.3.
184.3.1.
18.4.3.2.
18.4.3.3.
18.4.4,
184.4.1.
18.4.4.2.
184.4.3.
18.5.
18.5.1.
18.5.2.
18.5.2.1.
18.5.2.2.
18.5.3.
18.6.

19.1.
19.2.
19.3.
194.
19.5.

I o e e e 466
OFUKOSIAOSE .ttt ettt e e e e e 466
O-MaNNOSIOSE . ..o e 467
B-MaNNOSIAOSE . ..o e 467
AspartylglukosaminUIIe . ... ... e 467
IO L ottt 467
MOrbUS SCRINAIET ..o e e e 468
Membrandefekte und Defekte multiplerEnzyme ............ ... 468
GalaKtosialidose ... ov e s 468
Mukosulfatidose (= Multipler Sulfatase-Defekt). .. ... ... 468
Mukolipidose Hund lll. .. ... e 469
MUKOIPIAOSE IV . . o e e 469
Siafinsdure-Speicherkrankheit, Salladisease ........... ... .. i i 469
0T o TU 3N I - Yo Yo
"Action Myoclonus Syndrome”

Sphingolipidosen. . ...
MOTDUS GaUCNET . . e e e e
Pathophysiologie und Genetik. ... ... ... s
KInik Und Verlaus . ..o e
I3 22 o =
Symptomatische Behandlung ....... ... .
ENzZymersatztierapi€ . .. ...ttt e
SUbStrat-RedUKLiON . ... . e
Morbus Niemann-Pick. . ... oo e
Pathophysiologie und Genetik. ... ... ... ..o
KIinik und Verlauf ... ..o
Gruppe I: Morbus Niemann-Pick Typ A und B (Sphingomyelinase-Defekt) ............................ 474
Morbus Niemann-Pick Typ C. . ..o e e 475
R 1L T=T = o < O A 475
MOTDUS FaDrY Lo e 475
Pathophysiologie und Genetik. ... 475
Klinik und Verlauf . ... e 476
R L0 T=T = o < O 476
Morbus Farber . ... e 477
Pathophysiologie und Genetik. ...... ... .o 477
1 1S Y 477
L1 =T 2= o) = 478
GaNglioSIdOSEN . . .. e 478
Pathophysiologie und Genetik. ... ..o i e 478
Klinik und Vertauf .. ... 480
GMT-GaNGlIOSIAOSE . ...ttt et 480
GM2-GaNGlIOSIAOSE ...t e e e 481
L2111 482
[T - U | (A 482
MRT-Befunde bei neurometabolischen und neurodegenerativen

Krankheiten 486
BN It UNG .« e 486
Magnetresonanztomographie (MRT) . ... .. e 486
Lokalisierte Protonenspektroskopie ((H-MRS) ... ..ottt 489
Computertomographie (CT). .. ... ou it e 491

Krankheiten mit pathognomonischen MusterninderMRT ......................oo 49N



36 Inhaltsverzeichnis
19.6. Krankheiten mit richtungsweisendem MusterinderMRT.......................... . 497
19.7. Mitochondriopathien .. ... ... 500
19.7.1.  Krankheiten mit unspezifischem Musterinder MRT ... ... ... it 503
19.7.2. LI E (=] T 504
2.0 Zerebrale Anfille 505
20.1. Neugeborenenanfalle .. ... ... i 505
20.1.1.  Definition und HAufigkeit ... .. ... 505
20.1.2.  Anfallsklassifikation . ... ...t 505
20.1.3.  Nicht-epileptische BEWEGUNGEN . . ...\ttt ettt e 506
20.1.3.1.  Benigne Schlafmyoklonien . ... ..o 507
20.1.3.2. HYpPerekpleXie . ... e e 507
20.1.3.3. Tetanus MEONATOTUM . . o ettt et ettt e e ettt e et e e et ettt et e e e it e i 507
20.1.4.  Ursachenund DiagnostiK. . ......ooui ittt 507
20.1.5.  Verschiedene SYndrome ... .. oo ot 510
20.1.5.1.  Syndrome mit Burst-Suppression-Muster imEEG. ... . ... 510
20152, Fifthday fits ..o oo 510
20.1.5.3.  Benigne famildre neonatale Anfélle . ... .. 510
20.1.5.4.  Pyridoxin-abhangige Anfalle ... ... . 51
D020 T T o =T - ' 1< 511
20.1.6.1.  Allgemeine TherapiemaBnahmen ... ... ... 511
20.1.6.2.  Antikonvulsive MediKation . ... ... i s 512
20.1.6.3.  Auswirkungen von AntikONVUISIVA. ... o i 513
20.1.6.4.  Erhaltungstherapie. ... oot e e 513
20,17, PIOgNOSE Lttt e e 513
20.1.8. AU L e 514
20.2. Epilepsien, Fieberkrampfe . ... ... i 515
20.2.1.  Definition und Epidemiologie .. ... 515
202.2.  Atiologie Und PathogenEse. . ... oov ittt ettt e 516
20.2.3.  KIasSIfIKation. . ... e 516
20.2.4.  Klinik elektroklinischer Syndrome und anderer Epilepsien .......... ..o 522
20.24.1.  Elektroklinische Syndrome ohne Bezug auf die Atiologie nach Manifestationsalter geordnet ......... 522
20.2.4.1.1. Neugeborenenzeit .. . ...t e 522
20.2.4.1.2. Sduglings- und Kleinkindalter. ... ... 522
20.2.5.  Fieberkramiple ..o 529
20.2.5.1.  Diagnostisches Vorgehen bei Fieberkrampf. .. ... 529
20.2.5.2.  WiederholUnNgSIisSTKO .. ..o e 530
20.2.5.3. Therapie von Fieberkrampfen ... ... 530
20.2.54. Intermittierende Fieberkrampfprophylaxe ... ... i 531
20.2.5.5. Langzeittherapie bei Fieberkrampfen ... ... 532
20.2.6.  Diagnostisches Vorgehen bei epileptischen Anfallen und Epilepsien................... ... ... 532
20.2.7.  Differenzialdiagnose epileptischer Anfalle ...... ... o i 533
D0 T o =Y - o 1< 537
20.2.8.1.  Wirkmechanismen der Antikonvulsiva ... ... 538
20.2.8.2.  Pharmakokinetik der Antikonvulsiva....... ... . 539
20.2.8.3.  INteraktiONeN .. oo e 541
20.2.8.4.  Neuere AntIKONVUISIVA . ... o e e e 541
20,284 . LaMOII gIN o e e e
20.2.8.4. 2. TOPIIAMAt .t e e
20.2.8.4.3. Oxcarbazepin
20.2.8.4.4. Levetiracetam
20.2.8.4.5. Rufinamid. . ....ooiiii i e
20.2.8.4.6. Neue versus alte Antiepileptika.......................
20.2.8.5. Nebenwirkungen der Antikonvulsiva




Inhaltsverzeichnis 37

20.2.8.6.
20.2.8.7.
20.2.9.
20.2.10.
20211,
203.
20.3.1.
20.3.2.
20.3.3.
2034,
20.3.4.0.
20.3.4.2.
20.3.4.3.
20.3.4.4.
20.3.4.5.
20.3.4.6.
20.3.4.7.
20.3.5.
20.3.5.1.
20.3.5.2.
20.3.6.

210,
21.2.
213.
21.3.1.
21.3.2.
21.3.3.
213.4.
21.3.5.

21.3.5.0.
21352

21.3.5.3.
21.3.6.
21.3.7.
214.
214.0.
21.4.2.
2143.

21.43.0.
21.43.2.

21.433.
21434,

21435,
214.3.6.
21437.

2144,
21.5.
2150,
21.5.2.
21.6.

Antikonvulsive Langzeittherapie........... ... ..
Antiepileptika, Kontrazeption und Teratogenitat ...... ... .o it
Schutung fur Kinder und Jugendliche mit Epilepsie und ihre Eltern

PrOgNOSE o

3 (= ¢ G PP
Epilepsiechirurgie .. ... i e
BINb eIt UNG. .o e
Identifikation potenzieller Kandidaten fir einen epilepsiechirurgischen Eingriff................ 556
Voraussetzungen fr die operative Therapie und diagnostische Abklarung .................... 557
Chirurgisch behandelbare Epilepsiesyndrome und typische Atiologien bei Kindern ............ 559
Temporallappenepilepsien . ... ... . e 559
Extratemporale Epilepsien. . .. ... e 559
Hemisphdrische Epilepsiesyndrome . ... ... .. it e 559
PhakomMatosen . . ... oo 560
Fokale kortikale Dysplasien (FKD) . ... 561
Landau-Kleffner-Syndrom, COW S L. o e 561
Hypothalamische Hamartome, gelastische Anfalle ... ... ... ... .. . i it 562
POStOperatives QULCOMIE .. ...ttt e e et et e 565
ANSallS PrOgNOSE. L.ttt e e 565
Kognition und Lebensqualitdt . ... ... e 565
Literatur

Infektionen des zentralen Nervensystems 567
BN f R UNG . e 567
Definition und Terminologie . ... ... i e 567
Akute bakterielle Meningitis ..... ... 568
o= 1= P 568
Pathophysiologie . . ... e e 568
Klinische Symptomatik . ... o s 568
DIAgNOSTIK . . e 569
L8T3S 570
Antibiotische Therapie .. ... o e 570
Immunmodulatorische Therapie. . . ... .. e e s 571
SUPPOIIVMABNANMEN e 571
Prognose und Komplikationen ...... ... i s 571
PR VNt ON . . s 572
Aseptische, serdse Meningitis .. ...t e 573
Enterovirusmeningitis. ... i e 573
MUMPSMENINGITIS. . . ottt e e e e e e e 574
NeUrobOrreliose .. ... ..o e s 574
=T =) R 574
EpIdemMiOlOgie ... . e 574
[ 1 o T 1Yo P 575
Klinische Symptomatik . .. ... e 575
[T YTy 576
Therapie UNd PrOgnOSE. . . ...ttt e ettt et e e e 577
PO DY aXE. L e e e 577
Friihsommer-Meningoenzephalitis (FSME} ... ... oot e 577
Enzephalitis . ... o 578
Herpes-simplex-Enzephalitis .. ... . .. i e 578
Masernenzephalitis . . ... .. 580

AIDS-Enzephalopathie. .. ..o i e e e e 581



38

Inhaltsverzeichnis

21.7.

21.7.1.
21.7.2.
21.7.3.
21.7.4.
21.7.5.
21.7.6.
21.8.

21.9.

22.1.
22.1.1.
22.1.2.
22.1.3.
22.14.
22.1.5.
22.1.6.
22.1.6.1.
22.1.6.2.
22.16.3.
22.1.7.
22.1.8.
22.1.9.
22.2.

22.3.

23.1.
23.2.
23.3.
233.1.
233.2.
23.3.3.
233.4.
233.5.
234,
23.5.
23.6.
23.7.

24.1.
24,2,
24.3.
24.3.1.
24.3.1.1.
24.3.1.2.
24.3.1.3.
24314,
24.3.1.5.

Konnatale Infektionen mit zentralnervéser Beteiligung ............ ...l 582
Zytomegalievirus-Infektion. ... e 583
TOXOPIASIIOSE ittt e 583
RO IN et e 584
Herpes-simplex-Virusinfektion ... i 584
Varizella-zoster-Virusinfektion . . .. ... e 585
SYPNIIIS e e e e 585
[ 148 T= 0 7C=1- S 585
I ratUr. L o e e 586
Entziindliche Entmarkungserkrankungen 588
MUTEIPIE SKIBIOSE . ..\t e e e e 588
B O NG et e 588
7= a1 o o T 588
Pathologie. . ... 588
Genetik Und IMMUNOIOGIE ...t en e e e 589
Klinik, Verlauf und Prognose. ........ui i e 590
DHAGNOSTIK . . .o e ettt e 591
T 1T 593
Evozierte Potenziale. . ... .. .. o e 593
BildgebUNG . ..o e 593
DagNO0S et e e 594
DIfferenzialdiagnose .. ... .ttt e e 595
L8 T 1= 595
Akute Disseminierte Enzephalomyelitis (ADEM). ......... ... oo, 599
L ratUT . L o e 600
Myelitis transversa 601
EIN LB T UNG ot e 601
Ursachenund Pathogenese .. ... ... i s 601
DIAGNOSTIK. . . oottt e 603
ANAIMINESE © o ettt ettt e e ettt et i e e e e e 604
Korperliche Untersuchung . ... e 604
BIldGEDUNG . . et e 604
Elektrophysiologie .. ...\t 604
LIQUOrdIiagnOStiK . . .o vttt e 606
Differenzialdiagnosen .. ... ... 607
1T -1 o1 1 607
PrOgNOSE . it e e e 608
[ (=T 1 1 O P 608
Kopfschmerzen und Migrdne 610
BNl tUNG . oo e 610
Epidemiologie. . ... e 610
Klinische Symptomatik — Diagnostische Kriterien - Kopfschmerzklassifikation ............ 611
Primare Kopfschmerzen ... ... 612
MIgrane Ohne AUKa. ... ..o i 612
MIgrane MIt AUIa ... e 612
Kopfschmerz vom SpannuUNgStyP. .. ...oouun ittt e 613
ClusterkopfSChMErzZ . . ... . e e 613

Andere primare Kopfschmerzerkrankungen....... ... ... . i i 613



Inhaltsverzeichnis 39

24.3.2.
24.4.
24.5.
24.6.
24.7.
24.8.

25.1.
25.2.
25.3.

254.

25.4.1.
25.4.2.
25.4.3.
25.4.4.
25.4.5.
25.5.

25.5.1.
25.5.2.
25.5.3.
25.6.

25.6.1.
25.6.2.
256.3.
25.6.4.
25.6.5.
25.6.6.
25.6.7.
25.6.8.
25.6.9.

25.6.10.
25.6.11.
25.6.12.
25.6.13.
25.6.14.

25.7.

26.1.
26.1.1.
26.2.
26.2.3.

26.2.1.1.
26.2.1.2.
26.2.1.3.
26.2.1.4.
26.2.1.5.
26.2.1.6.
26.2.1.7.

Sekundare KOpfsChmerzen ... ... i e e e 615
Pathophysiologie von Kopfschmerzen ...... ... ... il 615
o | 0 Vo ] £ 618
Nicht-medikamentdse und medikamentose Therapie von Kopfschmerzen ............... 619
PrOgNOS e . e 622
I =1 =Y (1 622
Tumoren des zentralen Nervensystems 625
BNl UNG . e 625
Epidemiologie und Klassifikation........ ... 625
BIOlOGI .ottt 625
D agNOS e . .t 627
Klinische Symptomatik und kérperliche Untersuchung ...t 627
BildgEUNG . .o e 628
Funktionelle neuroradiologische und nuklearmedizinische Methoden......................... 630
LaboruntersuChUuNgen ... ... e s 630
Histopathologie und molekulare Diagnostik ....... ... 630
a1 o 1 631
Operative Behandlung ... ... 631
SHr AN e O A L . oo 632
ChemOtherapie . ... e e e 633
EiNZeiN@ TUMOIEN . ..o e e e e 633
Niedriggradige GlIOme . . ... o e 633
Hohergradige Gliome .. ..o e e e 635
Diffus-intrinsisches PONsgliom. ... ... . 635
Neuronale und glioneuronale TUMOren. ... ... e i 635
B ENAYMOME. . 635
Primitive neuroektodermale Tumoren (PNET) und Medulloblastom............... .. ... . 635
Atypische teratoide/rhabdoide Tumoren (AR/RT).......viniiiii i 636
KraniopharyNgEOM .t e 637
Hypophysenadenome. .. ... .o e s 637
Intrakranielle Keimzelltumoren . ... ... o 637
PlEXUSTUMOTEN. . . oottt ettt e e e e it 637
Tumoren von Pinealis und Tektum. .. ... ..o e 638
Meningeome und Akustikus-Schwannome ... .. ... 638
PINAlE UM OT BN . L e e e 639
| (=T - 1 U 639
Zerebrovaskuldre Krankheiten 641
BN i tUNG . 641
LA UN L s 641
Arteriell-ischamischer Schlaganfall ... ... ..o 641
Neonataler Schlaganfall . ... . .. e s 641
EpIdemiologie .. ... c. e e 641
KIINK e e e 642
Ursachen und Risikofaktoren ... .. ... . e e 642
DGOSR .o e e 643
L4 T=T 2= o - 643
PrOgNOSE ot e s 643

IR Y (P 644



40 Inhaltsverzeichnis
26.2.2.  Arteriell ischdmischer Schlaganfall (AIS) im Kindes- und Jugendalter........................... 645
26.2.2.1.  Epidemiologie ... ... o 645
26.2.2.2.  KINIK oo e e 645
26.2.2.3.  Ursachen und Risikofaktoren .. ... .. .. o i e i 645
26224, DHIagNOStiK . . . 646
26.2.2. 5. TP . . ettt e e e e e 646
260.2.2.6.  PrOGNOSE ...ttt e e e 649
26.2.2.7. L OratUT L 649
26.23.  Spinaler Schlaganfall .. ... . 651
26.2.3.1.  Epidemiologie und Klinik....... ... . 651
26.2.3.2.  Ursachen und Risikofaktoren ........ ... . 651
26.2.3.3.  PrOgNOSE ...ttt et e e e e e 651
26234, LIOratUN L.t e e 651
26.3. SinUsVenenthrombOoSEn (SVT) . .. ir i e 652
26.3.1.  EINIeitUNG. .. oo s 652
26.3.2.  KINiK e 652
26.3.3.  Ursachen und Risikofaktoren ... .. ..o i 652
2634, DIagNOStiK . . oo e 653
26,35, TP e e 654
26.3.6. PP OgNOSE L 654
26.3.7. L BIATUN . e 654
26.4. Gefdlmalformationen ... ... o 654
26.4.1. Arteriovendse Malformationen (AVM). ... .. o 655
26.4.1.1.  EpIdemiologie ... .. 655
264,12, KINIK oo e e e 655
26.4.1.3. Diagnostik und Differenzialdiagnose........ ... .. i 655
26414, TROraPIE . et e e e e e 655
26.4.1.5.  Blutungsrisiko Und Prognose ... ..ottt e 656
D T R I 1= £ (U 656
2642, Venevon Galen ... ... e 657
26421, EINIITUNG. ...ttt e e e 657
26.4.2.2. KNIk Lo 657
26.4.2.3.  DIagnostiK . ..o e 657
26424, Differenzialdiagnose ... ....o. i e 657
26.4.2.5. Therapie
26.4.2.6. Prognose
26.4.2.7. Literatur
26.4.3. Kaverndse Hamangiome ... . .ot e e e et 659
26.4.3.1.  Einleitung und Epidemiologie . ... ... 659
26.4.3.2.  KINIK .o e e 659
26.4.3.3.  DIagnostiK . ..o e 659
26.4.3.4.  Differenzialdiagnose ... .....o. i 659
26.43.5. Therapie................cen... ...659
26.4.3.6.  Blutungsrisiko UNd Prognose ... ... . oot 659
26.4.3.7.  LIEOIatUI Lot e e 660
26.4.4. Arteriovendse Fisteln (AVE) . ... 660
26440, KIINTK ..o e e 660
26.4.4.2.  Diagnostik und Therapie ... ... i e 660
26.4.5. AU L. 661
26.4.6. Vendse ANGIome (DVA) L. 661
264.6.1.  LITEIatUL ..ot e e e e 661
264.7.  Kapilldre Teleangiektasion. ... .....o. e 662



Inhaltsverzeichnis 41

26.5.

26.5.1.
26.5.2.
26.5.3.
26.5.4.
26.5.5.
26.5.6.

27.1.
27.2.
27.3.
274.
27.5.
27.6.
27.7.
27.8.
27.8.1.
27.8.2.
27.83.
27.84.
27.8.5.
27.8.6.
27.9.

28.1.
28.2.
283,
28.4.
28.5.
28.5.1.
28.5.2.
28.5.3.
28.6.
28.7.
28.7.1.
28.7.2.
28.7.3.

28.7.3.1.
28.7.3.2.

28.7.4.

28.7.4.1,
28.7.4.2.

28.7.5.

28.75.1.
28.7.5.2.

28.7.6.

28.76.1.
28.7.6.2.
28.76.3.

ZErEralEs AN UIY SINA L . ottt et et et e e e 662
BN O tUNG. . e 662
KK e e e 662
DIagNOStiK . oo 662
B 1 T=1 2= 1 o] <P P 662
PrOgNOSE - o et 663
LR 2T - (U 664
Schidel-Hirn-Traumen 665
Definition und Terminologie . . ... 665
Pathophysiologie. ... ... 666
Klinische SYmptomatiK. ... ..o e e 668
[ o Vo3 11 670
TRErapI .. 673
Prognose und Komphikationen . ....... ..o e 674
P Y BNt ON .. 678
Schitteltrauma des SAuglings. . . ... 678
Pathogenese der neurologischen SChadigung ....... ..ot e 679
Anamnese und Erstbefund ... ..o e 679
Psychodynamik der gestdrten Eltern-Kind-Interaktion........... ..., 680
DHagNOStIK . .o e 680
Management ... 682
Pr YNt ON . . e 683
[ <] = L OO 683
Paliiativmedizin in der Neuropadiatrie 685
BINleItUNG o e 685
D NI ON et e 685
EIdemiOlOgie. . vt s 686
MY eN. L e 686
Integration einer Palliativversorgung in den klinischen Alltag ..................c.. oo 687
KINderhoSpIiZe . ... e 688
HAUSHICNE VersorguUNg . . ... e e 688
Weitere Versorgungsstrukturen fir Kinder in der Palliativsituation.........................t 689
UnterstUtzung der Familie . ... ... . 689
SYMPLomMKONTIrOlle. . .. ..o e 690
Prinzipien der SymptomKkontrolle. ... ... oo e 691
Integrative und nicht-pharmakologische Therapieansatze...............cociviiiiiiin ... 691
RespIratorisChe SYMPTOME . ..ttt et e et 692
[0 0 o T 692
Lautes Atmen, Todesrasseln” ... ... 694
Gastrointestinale Probleme. . ... .. o e 695
Ubelkeit Und EFDFECREN ... ...ttt bt aes 695
Progressive FUtterungsintoleranz. . . ... ... .o e 696
NeUrologische SYMPIOMIE . . ..ttt 697
Krampfanfalle. .. ..o e 697
MUSK IS PASIIN < ot 698
SCRMEIZENEIaPIE. . . o o e 698
Integrative SChMErzZtherapie. .. ... ...t et e e e 698
WHO-Prinzipien der SChmerztherapie. . ... ..o et e 699

Invasive Techniken zur Schmerztherapie. . ... i e e e 699



42 Inhaltsverzeichnis
28.8. Ethik und die Doktrin der Doppelwirkung ........c.oovuiiiii i 700
28.9. Sedierung zur Bewusstlosigkeit bei nicht-beherrschbaren Symptomen................... 700
D T o . | 701
28.11. L] = (] U 702

Aufmerksamkeitsdefizit/Hyperaktivitdtsstorung (ADHS) 705
29.1. D iNItION .. e 705
29.2. Epidemiologie. .. ..o 705
29.3. AOPAtNOGENESE . . ... e 706
293.1.  Neurophysiologische Untersuchungen ....... ...t 706
29.3.2.  Bildgebende Verfahren. ... ... e 707
29.3.2.1.  Magnetresonanztomogrophie (MRT) ... ... i i 707
29.3.2.2.  Positronen-Emissions-Tomographie (PET). ... ... i it 707
29.3.2.3. Single-Photon-Emissions-Computertomographie (SPECT) .......oiuiiinn i 707
20330 GENETIK . L e 707
29.3.4.  Neuropsychologische Daten ........oiiiiit ittt et a e, 708
29.4. Klinische Symptomatik. . ........ooiu it e e e 709
29.4.1.  Grinde fiir die Vorstellung des Kindes beim Arzt . ... ..o 709
29.42.  Hinweiseauf eine ADHS .. ... . e 710
29.4.3.  “Trdumertyp” (vorwiegend unaufmerksamer TypnachDSMIV)................ooiiiiiiiinn... 71
29.44.  ADHS und assoziierte StOrUNGEN . ... ...ttt e 711
29.5. DHagNOSTiK. ..o e 713
29.5.1.  Zusammenstellung der etablierten diagnostischen Verfahren ................co oot 714
20,510, ANAIMINESE Lot 714
29.5.1.2.  Klinischer Untersuchungsbefund ... ... . 715
29.5.1.3.  Verhaltensbeobachtung. ... ... ... i e 715
29.5.1.4.  Testpsychologische Untersuchungen ... ... ... oo it 715
29.52.  Fakultative diagnostische Verfahren ......... .o i i e 715
29.6. Differenzialdiagnose. ... ....oooiiiii e 716
29.7. TRerapI e . 716
29.7.1.  Allgemeine TherapiemalBnahmen . ... ... i e e e 717
29.7.1.1.  Psychoedukative MaBBnahmen. ... ... . e e e e s 717
29.7.1.2.  Behandlung von umschriebenen Entwicklungsstérungen bzw. anderen assoziierten Stérungen...... 717
29.7.2.  Selbsthilfegruppen. ... oo 718
29.7.3.  Verhaltenstherapeutische Interventionen. ... . ...ttt 718
29.7.4. Medikamentdse Therapie . ..ot e e e et i 720
29.7.4.1.  Methylphenidat (MPH) . ... o e 721
Tic-Stérungen 724
30.1. BN UNG o 724
30.2. Epidemiologie. .. ... 724
30.3. Atiopathogenese . ... ... o i 724
304. KENiK . 725
30.5. DIagNOSTtiK. ... 726
30.6. Verlauf, Differenzialdiagnose und Komorbiditat ...l 726



Inhaltsverzeichnis 43

30.7.
30.7.1.
30.7.2.
30.7.3.
30.7.4.
30.8.

310

31.2.
31.2.1.
31.2.2.
31.23.
31.2.3.1.
31.23.2.
31.233.
31.2.3.4,
31.235.
31.2.36.
31.237.
31.24.
31.24.1.
31.24.2.
31.243.
31.2.5.
31.2.6.
313

32.1.
32.2.
323.
324.
325.
3250,
3252
325.2.1.
325.2.2.
325.23.
325.2.3.0.
32523.2.
325233,
325234,
325.2.35.
325.2.3.6.
32.53.
32.6.
326.1.
32.6.2.
32.7.

328.

1= =1 1
Psychoedukation
Psychotherapie
MediKation .. ...
ZUSBEZIICNES .t e
L OratUr .

Schwindel 730
BNl itUNG . e e 730

Peripherer und zentraler vestibuldrer Schwindel...... ... ... .o o i 730
Neurologische Untersuchung ... e

ZUSatZUNTErSUCNUNGEN. . ..ottt ettt e e et e

Periphere vestibuldre Schwindelformen
Benigner paroxysmaler Lagerungsschwindel (BPLS) ... .. ... it 733
Akuter einseitiger Vestibularisausfall (Neuritis vestibularis)..................c.. i 733
Bilaterale Vestibulopathie
Vestibularisparoxysmie. ...

Morbus Meniére ........

Perilymphfistel............

VSt DUl AN S PN OXY S . . et s
Zentrale vestibuldre Schwindelformen. ... ... e 735
Vestibulare Migrane und gutartiger paroxysmaler Schwindel der Kindheit ........................ .. 735
Episodische Ataxien (EA) . ... ..ot et e 736
Vestibuldre Epllepsie ... ... o e 736
Somatosensorischer Schwindel .. ... .. . e 736
Psychogener Schwindel. . ... . 736
LI T N 737
Synkopen

EineitUNG .o e e
DEfiNItiON ..o e
EpIdemiologie. ...
Pathophysiologie. . ... ...
Klassifikation .. ... . o
Neuronal vermittelte Synkopen. . ..

Kardiale Synkopen (.. ..
Synkopen durch intrakardiale Obstruktion ... ... .. 742
Synkopen durch primar extrakardiale hamodynamische Veranderungen............................. 743
Synkopen durch Rhythmusstorungen. ... ..o 743
lonenkanalerkrankungen. ... ... i e 743
PraeXzZItatioNSSYNAIOMIE. . . oottt e et e e et et et 744
Arrhythmogene rechtsventrikuldre Kardiomyopathie (ARVQ) .. ..

Myokarditis ...l

Substanzabusus.................

Mechanisches Trauma

DagNOS K L e e e e

L2 1= 2= 11 U
Nicht medikamentése Begleitmallnahmen. . ... ... i e 746
Pharmakologische Behandlung. ... ... .o 747
VT AU L e e 747



44 Inhaltsverzeichnis

@ Besondere Therapien in der Neuropédiatrie 748
33.1. Gen-Therapie: Was ist heute machbar und kiinftig moglich? ......................o 748
3300, BN UNG. oo e e
33012, VKO BN, o e
33,13, RNA-Modifikation .. ... oo e
3314, ANWENAUNGEN . . ottt e et e e
33.1.4.1.  Lysosomale Speicherkrankheiten..................... o

33.1.4.2.  Progressive Muskeldystrophie Typ Duchenne....... ... i
33015, LI eratUr L e e
33.2 Anwendung der ketogenen Didt in der Neuropéadiatrie

33.20.  BINlOIUNG. oo
332.2.  Wirkmechanismen derketogenen Didt ... ...ttt
33.23.  Indikationen derketogenen DIat ... ..ot
33.2.3.1.  Pharmakoresistente EPilepSiEN ... ... . ettt e
33.2.3.2. Glukosetransporter (GLUT1)-Defekt (De Vivo disease) ...................

33.2.3.3.  Pyruvatdehydrogenase-Manget (E1)

33.23.4. Weitere Anwendungsmoglichkeiten

33.24.  Kontraindikationen der ketogenen Didt. ... .....o it e
33.25.  Nebenwirkungen der ketogenen Didt. ... ..ot
3326, SChIUSSDEMEIKUNG. L« .ottt e e e e
33,27, LI eratUr e e
333. Schmerzerkennung, -messung und -therapie bei Kindern mit kognitiver und

korperlicher Behinderung. ... ..ot e 762

333.1. BINbEIUNG. . e 762
333.2.  Differenzialdiagnostik und Spezialprobleme ........ ... .. 763
33.3.2.1.  Nicht mitteilungsfihige Kinder mit Mehrfachbehinderung ........ ..., 763
333.22.  Kinder mitapallischem Syndrom. .. 763
33.33.  SCRMEIZMESSUNG .ttt ettt e e e e 763
33.3.3.1.  Entwicklungsretardierte Kinder. ... .. ..o e e e 763
33.3.3.2.  Mehrfachbehinderte Kinder

3334, SCRMEIZENEIAPIE. L .ot e
33.3.4.1.  Postoperative Schmerztherapie. . ....... ... 764
333.4.2. Tumorschmerztherapie/chronische Schmerzen ... ... ... i i 766
33.3.4.3. Frakturschmerzen im Rahmen osteoporotischer Knochenfrakturen........................ool L. 769
33344, Adjuvante Schmerztherapie . ... ... .. e 770
33.3.4.4.1, BOtUlINUMTOXIN « .ot et ettt et e e 770
33.3.4.4.2. Intrathekale Baclofentherapie .. ... .. .o iiri e e e e 770
33.3.4.5. Nebenwirkungen und Supportivtherapie ... ..o 771
S T 0 TR - . £ O 771
33.3.6. IR =] 1 A 771
33.4. Botulinumtoxine bei (spastischen) Bewegungsstérungen......................oi 771
33.4.1. BINlEIUNG. . e e e
33.4.2.  Indikationen

3343, BVIENZ. oo e
33.4.4.  Wirkmechanismus - Hemmung der cholinergen Transmission. ..ot 772
33.4.5.  Indikationsstellung. .. ..ot
33451, KINISChEr ZUGANG . ..ottt et ettt
33452. Auswahl geeigneter Patienten

33.4.6. Interdisziplindres Behandlungskonzept und kombinatorische Moglichkeiten .................. 775
33.4.6.1.  Behandlungsbausteine. .. ... o i e 775
33.4.6.2. Beispiel: Therapie des “dynamischen SpitzfulBes” ... ... . o i 776



Inhaltsverzeichnis 45

334.7.

33.4.7.1.
33.4.7.2.

33.48.

334.8.1.
3348.2.
33.4.83.

3349.

3349.1.
33.49.2.
33.4.10.
33.4.11.
33412

34.0.

34.1.1.
34.1.2.
34.1.3.
34.14.
3415,
34.1.6.
34.1.7.
34.1.8.
34.2.

34.2.1.
34.2.2.
34.23.
34.3.

343.1.
343.2.
34.33.
34.4.

344.1.
34.4.2.
3443,
345,

345.1.
3452,
3453,
34.6.

346.1.
346.2.
346.3.
34.7.

347.1.
34.7.2.
34.7.3.
348.

34.8.1.
348.2.
34.83.

DOSIEIUNG ..t e 777
Off-labEl USE .ot 777
Allgemeine Dosierungsrichtlinien. ... .. ... e 777
NeEDENWITKUNG N | . e s 777
Lokale Nebenwirkungen .. ... ... .o e 777
Systemische Nebenwirkungen. ... ... 778
Neutralisierende ARtIKOIPEr .. ... .. i e 778
Praktische Durchflhrung. ... ..o e 778
Analgesie Und SedierUNg . . ... ..ot e 778
Sonographisch gesteuerte INJektion ... ... ... e 778
TherapieevalUalion . ... ... oot e e e 779
[ =] €| AN 779
Anhang: Therapiekurven CP-Motorik ... ... 781
Apparative Untersuchungsmethoden 782
Elektroenzephalographie (EEG) ......c.oi it e 782
Methodische Grundlagen . ... ... o e s 782
Entwicklung des EEG . ... . o 785
Normales SChIAf-EEG .. . ... et e e e e 785
AT KA NN . e e e 785
Grenzen der Methode . . ... oo e 788
Das pathologische EEG. . ... .ot e e e 788
Klinisch wichtige EEG-Korrelationen ....... ... . i 791
Das EEGIm Koma ... s 791
Akustisch evozierte Potenziale (AEP) ... .o e 793
Methodische Grundlagen ..o 793
INdIKAtiONEN . . . 794
Grenzen der Methode . . ... .o i 795
Visuell evozierte Potenziale (VEP) ... ..o e s 795
Methodische Grundlagen .. ... . i e e e 795
QYo 11 1o T =T o 796
Grenzen der Methode . ... o e 797
Somatosensibel evozierte Potenziale (SSEP) ......... .o 797
Methodische Grundlagen .. ... .. . . i e e 797
NI KON < .o e 798
Grenzen der Methode . . ... . i e i e e 799
Transkranielle Magnetstimulation (TMS). ... o 799
Methodische Grundlagen . ... e 799
INAIKAtIONEN . e 801
Grenzen der Methode . . ... .ot 801
Elektroneurographie (ENG). . ... s 801
Methodische Grundlagen . ... . oo e 801
INdIKAtIONEN . 803
Grenzen der Methode . . ... i 803
Elektromyographie (EMG). ... ... 803
Methodische Grundlagen . ... ..o 803
INAIKAIONEN . .« .o e 805
Grenzen der Methode . .. ... i 805
Sonographie des Schadels und des Spinalkanals. ... o 805
Methodische Grundlagen . ... .. 805
INAIKAIONEN o e 807

Grenzen der Methode . ... . . e e 808



46 Inhaltsverzeichnis
34.9, DOPPIEr-SONOGraPNIE. L vttt 808
34.9.1.  Methodische Grundlagen ....... ... 808
34.9.2. INAiKatioNEN ..o e 810
3493,  Grenzender Methode. ... ... 810
34.10. Computertomographie (CT)desSchadels ... ... ..ot 810
34.10.1.  Methodische Grundlagen . ... .o 810
34102, INAIKGTIONEN o .ot e 812
34.10.3.  Grenzen der Methode . ... .o e s 813
34.11.  Magnetresonanztomographie (MRT) des Schadels und des Spinalkanals ................. 813
34.11.1.  Methodische Grundlagen . ... ... i 813
34.11.1.1. Besonderheiten in der Neugeborenenperiode ........... ...ttt 814
34.11.1.2. Besondere Aspekte der kraniellen MRT-Diagnostik ... 816
34.11.1.3. Darstellung des Spinalkanals . ..... ... oot 821
34112, IndiKationen .. oo e 823
34.11.3. Grenzender Methode. ... ..ot e 823
34.12. MR {(Magnetresonanztomographie)-Angiographie............. .. ... i, 823
34.12.1.  Methodische Grundlagen ... ... 823
34.12.2.  Techniken, Indikationen und Grenzen ...........vvie oo 824
34.12.2.1. Time-of-Flight (ToF)-Angiographie ......... ... e 824
34.12.2.2. Kontrastmittel-gestiitzte Angiographie .........ooiiiii e 825
34.12.2.3. Phasen-Kontrast (PC)-Angiographie. . ... e 825
34123, NAChVerarbeItUNG. oottt e e e e e e 826
34024, FaZit. oot e e e 826
34.12.5. Systematische Darstellungen der intrakraniellen GefdBe..........................oo 826
341251, ArteriendarstellUngen. .. .. .o e 826
34.12.5.2. VenendarstellUNGen. .. ... ..o e e 828
34.13.  Funktionelle Magnetresonanztomographie (fMRT) ....... ... ... o it 829
34.13.1,  Methodische Grundlagen . ... oo e 829
34.13.2.  IndiKationen ... .o 829
34133, Grenzender Methode. ... oo e 829
34.14.  Magnetresonanz-Diffusion. ... ... i 831
34.141. Methodische Grundlagen ... ..o 831
34742, INdiKatiONEN . 832
34.14.3.  Grenzender Methode. ... ... i 833
3405, LI OratUN. .o s 833

- Index 836



