Fortbildung

Palliativmedizin in der Padiatrie

Relevante Aspekte am Beispiel
eines Kindes mit Vici-Syndrom

Torsten Sandrieser

Die Palliativmedizin in der Padiatrie stellt die Behandelnden vor deut-
lich komplexere Herausforderungen als in der Erwachsenenmedizin.
Wie sich diese durch einfiihlsame Begleitung der Kinder und deren
Eltern sowie durch ein professionelles Netzwerk bewaltigen lassen, soll
anhand eines Fallbeispiels demonstriert werden.

krankungen, die fiir Fachkrifte in

der Pidiatrie die Aufgabe einer
palliativmedizinischen Betreuung von
Kindern und Jugendlichen sowie deren
Familien erforderlich machen. Hierbei
spielen Mafinahmen der Schmerz- und
Symptomkontrolle, der beratenden und
koordinierenden Unterstiitzung sowie
der vorausschauenden Therapieplanung
eine wesentliche Rolle. Primires Ziel ist
eine Verbesserung der Lebensqualitit

E s gibt viele lebensverkiirzende Er-
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von Kinder und ihrer Familien. Dabei ist
die palliativmedizinische Zielsetzung in
der Pédiatrie ausdriicklich nicht auf die
Phase des Lebensendes begrenzt. Zudem
sind auch Krankheiten, bei denen die
Lebenserwartung bis ins Erwachsenen-
alter reicht oder bei denen potenziell ein
kurativer Ansatz besteht, nicht per se
ausgeschlossen.

In den vergangenen Jahrzehnten
wurden in Deutschland viele Bereiche
der pédiatrischen Palliativversorgung
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fachlich und strukturell weiterentwi-
ckelt. Trotz eines zunehmenden Ange-
botes an ambulanten und stationédren
Versorgungsstrukturen gibt es hierzu-
lande regional teilweise noch erhebli-
che Versorgungsliicken, insbesondere
im Bereich der spezialisierten ambulan-
ten padiatrischen Palliativversorgung
(SAPPV). Neben onkologischen Er-
krankungen finden sich im pédiatrisch-
palliativmedizinischen Kollektiv vor
allem auch eine Vielzahl von Erkran-
kungen aus dem neuropédiatrischen
Spektrum.

Am Beispiel eines Jungen, der in unse-
rer Klinik tiber einen Zeitraum von zwei
Jahren wiederholt betreut wurde, sollen
im Folgenden relevante Aspekte einer
notwendigen und sinnvollen palliativ-
medizinischen Betreuung padiatrischer

Pédiatrie  2021;33 (1)



Patienten mit lebensverkiirzenden Er-
krankungen erldutert werden.

Erstkontakt im Alter von

2 Monaten und Vorgeschichte

Bei erster akuter stationdrer Aufnahme
des Jungen im Alter von 2 Monaten be-
richteten die Eltern, ihr Kind sei bis vor
einer Woche v6llig unauftillig gewesen.
Er habe gespielt, sich an den Hénden
festgehalten hochgezogen und gelacht.
Seit einer Woche trinke er nur wenig
und spucke vermehrt.

Bei dem reifgeborenen Kind war bei
der U2 ein beidseitig pathologischer
Briickner-Test aufgefallen und in der fol-
genden augenirztlichen Untersuchung
wurde eine beidseitige 1 mm grofle zen-
trale Katarakt diagnostiziert. Eine Vor-
stellung in der Universitéts-Augenklinik
sei geplant. Die konsanguinen Eltern
(Cousine und Cousin) stammen aus Sy-
rien und leben im gleichen Haushalt mit
zwei weiteren Familienangehorigen.

Bei Aufnahme des allgemein beein-
trachtigt wirkenden Jungen fiel neben
leichten dysmorphen Stigmata (geringer
Hypertelorismus, geringe Retrognathie,
relativ breite Stirn) ein blasses Haut-
kolorit bei normaler Kapillarfiillungszeit
auf. Neurologisch bestand eine deutliche
muskuldre Hypotonie mit reduzierter
Kopf- und Rumpfkontrolle (Abb. 1).

Verdacht auf neurodegenerative
Erkrankung

Bei primdrem Verdacht auf eine akute
Infektion erfolgte zundchst eine infektio-
logische Diagnostik. Im Blasenpunkti-
onsurin wurde Klebsiella pneumoniae in
hoher Keimzahl nachgewiesen. Darauf-
hin erfolgte trotz fehlendem Fieber, nur
minimal erh6hten Infektparametern
und sonografisch unauffilligem Befund
an Nieren und ableitenden Harnwegen
eine intravendse antibiotische Therapie.
Die deutlichen und anhaltenden neuro-
pédiatrischen und entwicklungsneurolo-
gischen Auffilligkeiten waren jedoch
hierdurch nicht zu erklaren und begriin-
deten den Verdacht auf eine Erkrankung
mit neurodegenerativem Verlauf.

Leitsymptome: Balkenagenesie/
Kardiomyopathie/Katarakt

In der sonografischen Untersuchung des
ZNS zeigte sich eine Balkenagenesie.
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Echokardiografisch wurde die Diagnose
einer hypertrophen Kardiomyopathie
ohne Obstruktion gestellt. Die Leitsym-
ptome Balkenagenesie, Kardiomyopa-
thie und konnatale Katarakt fithrten
tiber eine Recherche in der Datenbank
»Online Mendelian Inheritance in Man®
(OMIM) zur Verdachtsdiagnose eines
Vici-Syndroms (OMIM242840).

Bei diesem 1988 erstmals und inzwi-
schen in mehr als 50 Fillen beschriebe-
nem Syndrom handelt es sich um eine
rezessiv vererbte Erkrankung, bedingt
durch eine Mutation im Gen Ectopic P-
Granules Autophagy Protein 5 Homolog
(EPG5) auf dem Genlokus 18q12.3 [1].
Dieses Gen kodiert fiir ein Protein, das
im Organismus eine Schliisselfunktion
im Bereich der Autophagozytose-Regu-
lierung hat. Da eine funktionierende
Autophagozytose in verschiedensten
Zellsystemen und Organen entschei-
dend ist, ergibt sich bei dieser Erkran-
kung nicht nur eine Neurodegeneration,
sondern auch eine Multiorganmanifes-
tation.

Die Diagnose konkretisierte sich be-
reits aus der Prisenz weiterer in der Li-
teratur beschriebener syndromtypischer
Symptome bei dem Jungen (Tab. 1), wie
dem relativ blassen Hautkolorit sowie
der motorischen Entwicklungsstérung.
In der zerebralen Kernspintomografie
zeigten sich dann neben der Balken-
agenesie weitere diagnosetypische Ver-
anderungen (Abb. 2a und b). Molekular-
genetisch konnte die klinische Diagnose
durch den Nachweis einer bereits bei ei-
nem anderen Patienten beschriebenen
homozygoten Nonsense-Mutation be-
statigt werden [2]. Das Vici-Syndrom
gilt als paradigmatischer Vertreter einer

neu definierten Gruppe erblicher neuro-
metabolischer Erkrankungen, der kon-
genitalen Autophagozytose-Stérungen.
Eine umfassende Ubersicht iiber das
Krankheitsbild findet sich in dem Re-
view von Byrne et al. [3]. Die mittlere Le-
benserwartung der Patienten wird mit
24 Monaten angegeben [4].

Advance Care Planning

Wihrend des ersten vierwochigen stati-
onidren Aufenthaltes zog eine CMV-In-
fektion mit Pneumonie eine akute Ver-
schlechterung mit Notwendigkeit der
nasalen High-Flow-Versorgung nach
sich. Eine mehrwochige orale virusstati-
sche Off-label-Therapie mit Valganciclo-
vir fithrte zu einer respiratorischen Sta-
bilisierung.

Wihrend des ersten Aufenthaltes des
Kindes wurde nach der drohenden res-
piratorischen Dekompensation erst-
mals mit den Eltern das Vorgehen in
Notfallsituationen und die Option einer
Therapiebegrenzung besprochen. Zu
diesem Zeitpunkt formulierten die El-
tern den Wunsch, dass im Falle einer
akuten Verschlechterung alle intensiv-

Tab. 1: Hauptsymptome des
Vici-Syndroms (nach [3])

_ Corpus-callosum-Agenesie
— Entwicklungsriickstand

_ Gedeihstorung

— Hypopigmentation

— Immundefizienz

_ Zunehmende Mikrozephalie
— Kardiomyopathie

_ Katarakt

Abb. 1: Patient mit Vici-Syndrom im Alter von 4 Monaten. a) Blasses Hautkolorit, Ptosis,
orofaziale Hypotonie. b) Traktionsreaktion — deutliche muskuldre Hypotonie
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medizinischen Mafinahmen einschlief3-
lich einer invasiven Beatmung und einer
kardiopulmonalen Reanimation durch-
gefithrt werden sollen. Nach weiteren
Gesprichen in den folgenden Monaten
duflerten die Eltern dann den Wunsch
nach einer paternalistischen drztlichen
Entscheidung in Notfallsituationen. Sie
sagten jetzt erstmals, dass sie nicht
grundsitzlich eine Intubation und Be-
atmung oder eine Reanimation wiin-
schen wiirden. In diesen Gesprachen
taten sich wiederholt kommunikative
Grenzen auf, bedingt durch die Sprach-
barriere und die in unserem Team nur
bedingt bestehenden Kenntnisse der
kulturellen Besonderheiten der Familie
im Umgang mit der Erkrankung des
Kindes.

Das bereits frith diagnostizierte Leit-
symptom einer beidseitigen Katarakt
machte es schon wihrend des ersten
Aufenthaltes nétig, ein diesbeziiglich
sinnvolles Therapieziel festzulegen. Im
Austausch mit den betreuenden Augen-
arzten und der Familie wurde unter Ab-
wiagung der Risiken und Belastungen ge-
geniiber dem zu erwartendem Gewinn
fiir das Kind beschlossen, keine Kata-
raktoperation durchzufiithren. Zur Ver-
besserung des Lichteinfalls wurde eine
medikament6se mydriatische Therapie
eingeleitet.

Magensonde/PEG

Die von Beginn an bestehende Trink-
schwiche und Dysphagiesymptomatik
wurde ebenfalls besprochen. Nachdem
zunichst eine Nahrungs- und Fliissig-
keitszufuhr iiber eine Magensonde er-
folgte, stimmten die Eltern nach mehre-
ren Gesprichen der Anlage einer PEG-
Sonde zu, als der Junge fast 4 Monate alt
war. Aufgrund der in den Gesprachen
immer wieder zu spiirenden nachvoll-
ziehbaren grofien emotionalen Bedeu-
tung der oralen Nahrungszufuhr fiir die
Familie wurde hier der schrittweise Ent-
scheidungsprozess der Eltern bis zur
PEG-Sonden-Anlage vom Team der Kli-
nik einfithlsam begleitet.

Gastroosophagealer Reflux/
Aspirationsrisiko
Bedingt durch einen gastrodsophagea-
len Reflux kam es wiederholt zu Spucken
beziehungsweise schlaffem Erbrechen
mit resultierendem Aspirationsrisiko.
Dem konnte durch héufige kleine Mahl-
zeiten (12 Mahlzeiten/Tag) erfolgreich
begegnet werden. Im Verlauf wurde eine
Therapie mit Protonenpumpeninhibito-
ren (Esmeprazol-Losung) iiber die PEG-
Sonde begonnen.

Eine Salivationssymptomatik mit dem
Risiko einer bei bestehender Schluck-
storung resultierenden Aspiration wur-

Abb. 2: Zerebrales MRT des Patienten im Alter von 2 Monaten. a) T2 coronar (Schichtdicke
2 mm): Balkenagenesie, verschmélertes Marklager, verminderte Operkularisation. Der
Befund ist vereinbar mit der klinischen Verdachtsdiagnose eines Vici-Syndroms. b) T1
transversal (Schichtdicke 5 mm): Fehlbildungssyndrom mit verschmalertem Marklager,
weitestgehend fehlender Operkularisation und Hypoplasie des Temporallappens.
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de symptomorientiert mittels eines alle
drei Tage neu applizierten Skopolamin-
pflasters, zunichst geviertelt, dann hal-
biert, reduziert.

Epilepsie

Bei Antizipation einer bei Patienten mit
Vici-Syndrom iiblicherweise auftreten-
den Epilepsie erfolgten regelmiflige
EEG-Kontrollen mit Nachweis multi-
fokaler Spikes und ,,sharp waves“. Zu-
nichst wurden nur gelegentliche anfalls-
verdichtige Ereignisse beobachtet. Im
Alter von 6 Monaten kam es dann zu ei-
nem generalisierten Status epilepticus,
der nach initialer intravenéser Midazo-
lamgabe erst unter einer Phenytoin-
Kurzinfusion sistierte. Eine antikonvul-
sive Therapie mit Levetiracetam-Losung
per PEG-Sonde wurde eingeleitet. Hier-
unter wechselten im Verlauf lingere an-
fallsfreie Phasen mit erneuten Anféllen
und wiederholt notwendiger gewichts-
bezogener Dosiserhchung.

Chronische bronchopulmonale
Erkrankung

Es kam immer wieder zu Episoden kli-
nischer Verschlechterung. Grund waren
wiederholte virale und bakterielle Atem-
wegsinfekte, die im Verlauf im Sinne in-
fektbedingter Exazerbationen einer
chronischen bronchopulmonalen Er-
krankung zunahmen. Sie resultierten
aus dem langsam progredienten neuro-
degenerativen Verlauf mit zunehmender
muskuldrer Hypotonie und Muskel-
schwiche und daraus folgender Sekret-
retention. Ab dem Alter von 5 Monaten
war die Verordnung eines héuslichen
Pulsoximeters und eines mobilen
Absauggerites notwendig, nachdem es
wiederholt zu Phasen mit der Moglich-
keit einer sekretbedingt akuten respira-
torischen Verschlechterung kam. Kon-
sequenterweise erhielten die Eltern ein
Reanimationstraining in unserer Klinik.
Symptomorientiert erfolgte zum einen
eine inhalative Bedarfstherapie mit Sal-
butamol und dann zusitzlich eine inha-
lative Steroidtherapie.

Anzunehmen ist, dass auch die syn-
dromtypische Immundefizienz mit la-
bordiagnostischen Hinweisen auf einen
partiellen T-Zelldefekt relevant fir die
wiederholten Infekte war. Eine Durch-
fiihrung tiblicher Impfungen mit Aus-
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nahme von Lebendimpfstoffen konnte
nur partiell erfolgen. Eine RSV-Prophy-
laxe wurde im Team diskutiert und
nicht empfohlen. Im Alter von 8 Mona-
ten kam es zu einem zweiwdchigen sta-
tiondren Aufenthalt aufgrund einer
RSV-Infektion mit komplizierender bak-
terieller Superinfektion.

Infusion/i.v. Medikation -
Portkatheter

Aufgrund der zunehmenden Probleme
hinsichtlich der Anlage eines peripher
vendsen Zugangs bei wiederholt not-
wendiger intravendser antibiotischer
und Infusionstherapie wurde in Abspra-
che mit den Eltern im Alter von 6 Mona-
ten ein zentralvendser Zugang in Form
eines Portkatheters gelegt. Die Entschei-
dung berticksichtigte die Perspektive der
Gabe (insbesondere von Antibiotika) im
hauslichen Bereich zur Vermeidung
oder zumindest Verkiirzung stationdrer
Aufenthalte. Dies fithrte zu einer deutli-
chen Reduktion schmerzhafter Prozedu-
ren fiir den Jungen.

Psychomotorische Entwicklung

Obwohl die Zeichen einer vor allem mo-
torischen Entwicklungsstérung mit
Ausbildung einer sekundiren Mikro-
zephalie zunahmen, bemerkten die El-
tern durchaus einzelne kleine, als sehr
begliickend erlebte Entwicklungsfort-
schritte, etwa im perzeptiv-kommunika-
tiven Bereich (soziales Licheln, zuneh-

mendes Unterscheiden zwischen be-
kannten und unbekannten Personen).

Hilfesystem - Netzwerk

Von Beginn an wurden im Team der
Kinderklinik die Aufgaben fest verteilt
und Hauptverantwortliche als zuverlas-
sige Ansprechpartner fiir die Eltern be-
nannt. Da der besondere Betreuungs-
bedarf frith abzusehen war, wurde mit
Unterstiitzung des Sozialdienstes der
Klinik eine sozialmedizinische Betreu-
ung iiber den Bunten Kreis eingeleitet.
Diese konnte, begriindet durch die vor-
liegende Palliativsituation, auch iiber die
iibliche Frist hinaus fortgesetzt werden.

Im Verlauf wurde die hiusliche Be-
treuung durch einen ambulanten Pflege-
dienst initiiert. Wiederholt wurden in
den Raumen der Klinik zusammen mit
der Mitarbeiterin des ambulanten Pfle-
gedienstes, einer Betreuerin des Bunten
Kreises sowie der klinikinternen Pflege-
krifte der Hilfeplan besprochen. In die-
sen Treffen wurden wichtige therapeuti-
sche, aber ebenso sozial und kommuni-
kativ relevante Aspekte erortert und
protokolliert — zum Beispiel die Festle-
gung einer regelhaften personlichen
Ubergabe wichtiger Informationen an
der Schnittstelle zwischen ambulanter
und stationdrer Pflege.

In Absprache mit den Eltern wurde
die ambulante drztliche Betreuung ent-
sprechend den medizinischen und sozi-
alen Bediirfnissen des Kindes und seiner

Familie strukturiert. Es erfolgte die An-
bindung an einen fiir die Familie gut er-
reichbaren, Arabisch sprechenden Kin-
derarzt mit kinderkardiologischer Ex-
pertise sowie die Anbindung an das re-
gionale sozialpadiatrische Zentrum.

SAPPV - Méglichkeiten und
Grenzen

Trotz zunehmender Optimierung des
Versorgungsnetzwerkes und Beriick-
sichtigung palliativmedizinischer As-
pekte von allen Beteiligten war friih die
Notwendigkeit einer spezialisierten am-
bulanten pédiatrisch palliativmedizini-
schen Versorgung (SAPPV) zu erkennen.
Da regionale Versorgungsstrukturen
fehlten, wurde Kontakt mit dem SAPPV-
Team Mittelhessen in Gief3en aufgenom-
men. Nach einem initialen SAPPV-As-
sessment zu Ende des sechsten Lebens-
monats des Kindes suchte das
SAPPV-Team die Familie iiber einen
Zeitraum von 4 Monaten in ungefihr
wochentlichem Rhythmus auf.

In dieser Phase erfolgten regelmaflige
telefonische Kontakte auf drztlicher Ebe-
ne zur Ankiindigung stationdrer Auf-
nahmen oder anstehender Entlassungen
mit jeweils Ubergabe relevanter Infor-
mationen sowie zur gemeinsamen Be-
sprechung aufgetretener Fragen. Die
Mitarbeiter des ambulanten Pflegediens-
tes standen bei Bedarf auch téglich im
telefonischen Kontakt mit den arztli-
chen Mitarbeitern des SAPPV-Teams
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Fazit fiir die Praxis

_ Palliativmedizinische Aspekte sollten
bei der Betreuung von Patienten mit
lebensverkiirzenden Erkrankungen
von Anfang an mitbedacht werden.

_ Voraussetzung einer guten palliativ-
medizinischen Betreuung ist die ent-
sprechende Grundhaltung der
Betreuenden sowie die Kenntnis und
Beriicksichtigung basaler und
spezieller palliativmedizinischer
Maoglichkeiten.

__ Primares Ziel ist die Verbesserung
der Lebensqualitat der Patienten und
ihrer Familien.

und konnten so unmittelbar drztlich
verantwortete Entscheidungen zum
Wohle des Jungen umsetzen.

Die Kollegen des SAPPV-Teams initi-
ierten vielfiltige konkrete Empfehlun-
gen zur Symptomkontrolle, etwa der Be-
ginn einer PPI-Therapie, die Erh6hung
der Skopolaminpflaster-Dosis, nasale
Midazolamgabe bei Unruhephasen,
Festlegung einer sinnvollen ambulanten
Sauerstoffapplikationsform sowie die
rektale statt orale Gabe von Midazolam
als antikonvulsives Notfallmedikament.
Aus der Therapieoptimierung resultier-
ten deutlich lingere Phasen der Betreu-
ung im hauslichen Umfeld, die die Eltern
und die gesamte Familie als sehr positiv
wahrnahmen und dazu beitrugen, dass
die Eltern gegeniiber den Mitarbeitern
des SAPPV-Teams erstmals den Wunsch
duflerten, dass der Junge zu Hause ver-
sterben moge. Ankniipfend an die Ge-
sprache mit den Eltern iiber die Notfall-
vereinbarung formulierte das SAPPV-
Team das Ziel, die Eltern unterstiitzend
und beratend zu einer eigenstdndigen
Entscheidungsfahigkeit fiir ihr Kind in
der Frage einer eventuellen Therapiebe-
grenzung zu ermutigen. Das schrittweise
Annehmen der palliativen Situation
durch die Familie wurde von allen Be-
treuenden unterstiitzend begleitet.

Wurde anfianglich immer wieder die
Frage nach dem moglicherweise doch
noch bestehenden ,,Strohhalm® einer
kurativen Therapie gestellt, zeigte sich in
den Gespriachen in dieser Zeit, dass sich
die Wiinsche der Eltern zunehmend auf
ein ,,gutes Leben® fiir den Jungen in der
ihm gegebenen Lebenszeit ausrichteten.
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Allerdings war in diesen Monaten auch
weiter die Ambivalenz der elterlichen
Wiinsche und Pramissen zu spiiren. Ne-
ben der in den vier Monaten der SAPPV-
Betreuung erreichten Stabilisierung war
daher auch der erneute elterliche
Wunsch nach einer Maximaltherapie
mit wiederholt gewiinschten stationdren
Aufnahmen ein wesentlicher Grund fiir
den Riickzug des SAPPV-Teams aus der
Betreuung. Dieser war verbunden mit
dem Angebot, dass die Betreuung bei
Zunahme der Symptomlast und erkenn-
barer Therapiezielinderung wieder auf-
genommen werden kénne.

Erst in einer Phase mit wieder haufi-
geren kurzzeitigen stationdren Aufent-
halten in der Mitte des zweiten Lebens-
jahres des Kindes konnten wir dann mit
den Eltern eine Therapiebegrenzung mit
bewusstem Verzicht auf eine Reanima-
tion oder Intubation konkret vereinba-
ren und dokumentieren.

Anamie, Hypokaliamie, COVID-19-
Infektion

Im weiteren Verlauf entwickelte sich eine
Andmie mit zweimalig akuter Transfusi-
on eines Erythrozytenkonzentrates im
Alter von 10 und 12 Monaten. Eine ver-
mutlich multifaktoriell bedingte Andmie
ist, ebenso wie die im zweiten Lebensjahr
auftretende substitutionspflichtige, renal
bedingte Hypokalidmie, ein beim Vici-
Syndrom beschriebenes Symptom. Im
Verlauf des zweiten Lebensjahres zeigte
sich zudem eine Progression der Kardio-
myopathie mit im Alter von 17 Monaten
echokardiografischem Nachweis einer
beginnenden Dilatation.

Aufgrund des inzwischen bestehen-
den umfassenden ambulanten Netzwer-
kes und insbesondere Dank der umfas-
senden Betreuung und Begleitung durch
den ambulanten Pflegedienst mit telefo-
nischen Riicksprachen mit den Arzten
in Praxis und Klinik war ab Mitte des
zweiten Lebensjahres {iber einen Zeit-
raum von acht Monaten keine erneute
stationdre Aufnahme notwendig. So war
auch die in dieser Zeit im héuslichen
Umfeld erworbene COVID-19-Infektion
ambulant gut zu beherrschen.

Versterben in der Klinik
Auf ausdricklichen Wunsch der Eltern
und nach Anmeldung durch den ambu-

lanten Pflegedienst wurde der Junge im
Alter von 25 Monaten in erkennbar pra-
finalem Zustand mit Begleitung der
Eltern in der Kinderklinik aufgenom-
men. Die Eltern bejahten ausdriicklich
die palliative Zielsetzung mit Symptom-
kontrolle (O,-Gabe bei respiratorischer
Insuffizienz) und die Reduktion diag-
nostischer Mafinahmen auf ein Mini-
mum. Am Tag nach der Aufnahme ver-
starb der Junge im Beisein der Eltern.
Diese finale Abschiedsphase wurde so-
wohl von den den Eltern vertrauten Mit-
arbeitern der Klinik als auch von der
Mitarbeiterin des ambulanten Pflege-
dienstes unter Einbezug der gesamten
Familie einfithlsam begleitet.

Widmung

Dieser Beitrag ist Frau Petra M6hring gewid-
met, langjahrige pddagogische Leiterin der
padiatrischen Palliative Care Weiterbildung,
Akademie Kinder-Hospiz Sternenbriicke,
Hamburg.
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