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Diagnosestellung und Behandlung bei SMA Patienten
I. Klinische Diagnose und Einteilung der Typen bei SMA

Wenn ein Arzt ein Kind mit einer Hypotonie und Muskelschwdche sieht, sollte er unbedingt an die
Verdachtsdiagnose Spinale Muskelatrophie (SMA) denken. Charakteristische korperliche Symptome
sind einfach festzustellen. Die Muskelschwache ist im Allgemeinen symmetrisch und proximal
starker ausgepragt als distal. Die Sensibilitdt ist nicht beeintrachtigt. Die Sehnenreflexe fehlen oder
sind abgeschwacht. Die Muskelschwdche ist an den Beinen stdrker ausgeprdgt als an den Armen.
Der Grad der Muskelschwache korreliert im Allgemeinen mit dem Alter bei Beginn der Symptome.
Die Tabelle 1 zeigt die Einteilung der Typen mit den charakteristischen klinischen Befunden bei SMA.
AuRerdem sei noch auf den Typ IV der SMA hingewiesen. Dabei handelt es sich um eine milde Form
des Erwachsenenalters. Einige Patienten zeigen klinische Symptome, die eher zwischen den ohnehin
nicht scharf voneinander abgegrenzten Typen liegen.

Tabelle 1. Klinische Einteilung bei SMA

Alter bei Beste je Todesalter bei
SMA Typ q erreichte natiirlichem Typische klinische Befunde
Erkrankungsbeginn .
Funktion Verlauf

Schwere Hypotonie und

Typl Muskelschwéche, kraftloses

(schwerer Sitzen Schreien und Husten,

Verlauf) 0-6 Monate niemals <2 Jahre Schluckschwierigkeiten, auch

Werdnig- moglich des eigenen Speichels, friiher

Hoffmann Tod durch Ateminsuffizienz und
Aspirationspneumonie
Verzdgerte motorische

Stehen Entwi'cklung,'schlelc':h'tes
Typ Il ; Gedeihen, feinschlagiger
. 7-18 Monate niemals > 2 Jahre

(intermediar) . Handtremor, schwacher
Hustenstol, Gelenkkontrakturen
und Skoliose
Muskelschwdche verschieden
stark ausgepragt, haufig

Typ 11l (mild) Stehen Krampfe der Muskulatur,

Kugelberg- >18 Monate und Laufen Erwachsenenalter  Uberbeanspruchung

Welander mdoglich der Gelenke, Verlust der
Gehfahigkeit im Verlauf der
Erkrankung

Die klinische Behandlung bei Patienten mit SMA sollte an ihren jeweiligen gegenwartigen Funktionsstatus
angepasst sein und nicht an ihre urspriingliche Einteilung. Deshalb wird bei den folgenden Empfehlungen
auf den gegenwadrtigen Funktionsstatus, ,,Sitzen nicht méglich®, ,,Sitzen méglich®, ,,Gehfahig* Bezug
genommen. ,,Sitzen nicht méglich® heilt, dass die Kinder gegenwartig nicht in der Lage sind, ohne
Unterstiitzung zu sitzen. ,,Sitzen moglich®, heil3t, dass die Kinder ohne Unterstiitzung sitzen, aber nicht
laufen kénnen. ,,Gehfahig* heildt, dass Laufen ohne Hilfsmittel moglich ist.



Il. Vorgehen zur Diagnosestellung
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Derschrittweise AlgorithmuszurDiagnosestellungistinAbbildung1dargestellt. Dererstediagnostische
Test bei einem Patienten mit der Verdachtsdiagnose SMA sollte ein molekulargenetischer Test auf
eine Deletion des SMN 1 Gens sein. Eine homozygote Deletion des Exon 7 im SMN 1 Gen (mit oder
ohne Deletion des Exon 8) bestatigt die Diagnose einer SMA mit Ursache im SMN Gen (5g-SMA). Die
Ubrigen diagnostischen Tests sollten nur bei fehlendem Nachweis einer Deletion auf dem SMN Gen

durchgefiihrt werden

Abb. 1 Vorgehen zur Diagnosestellung bei Spinaler Muskelatrophie
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lll. Behandlungskonzept nach der Diagnosestellung bei SMA-Patienten

Wenn bei einem Patienten erstmals die Diagnose SMA gestellt wurde, tauchen viele Fragestellungen
in Bezug auf das weitere therapeutische Vorgehen auf. Der behandelnde Arzt muss so friih wie
moglich die notwendigen TherapiemalRhahmen bedenken.

Aufkldrung und Beratung der Familie: Mit der Diagnose SMA ergeben sich eine Vielzahl von
komplexen medizinischen Problemen. Es sollte ein Arzt zustandig sein, der die Familie umfassend
Uber alles aufklart.

Wichtige Punkte fiir das erste Aufklarungsgesprach mit den Eltern:

e Der Verlauf der Krankheit

e Entstehung von SMA

e Klinische Einteilung

e Prognose beim Patienten

¢ Online Informationsquellen (iber SMA und SMA-Patientenorganisationen
e Hinweis auf klinische Studien

Der Arzt sollte aullerdem einen Plan fir eine interdisziplindre Betreuung der Familie erstellen.
Ublicherweise ist darin die Betreuung durch folgende Fachgebiete enthalten:

e Neuropadiatrie

e Humangenetik

e Pulmonologie

e Erndhrungsberatung

e Orthopddie, Hilfsmittelberatung

Wichtige Themen aus der Genetik: Gleichzeitig mit der Diagnose SMA sollten verschiedene Themen
aus der Genetik besprochen werden.

e Genetik der SMA, wie autosomal rezessive Vererbung und genomische Struktur der SMN Gene -
SMN1 und SMN2 Kopien

e Obwohl mit einer héheren Kopienzahl des SMN2-Gens im Allgemeinen ein milderer Phdanotyp
einhergeht, wird gegenwartig eine Vorhersage des klinischen Schweregrades auf der Basis der
Kopienzahl nicht empfohlen, weil der klinische Typ auch bei gleicher Kopienzahl betrdchtlich
variieren kann.

e Wiederholungsrisiko
e Testung auf Ubertragerstatus

e Moglichkeiten bei weiterem Kinderwunsch (Prénatal- oder Préaimplantationsdiagnostik, letzteres
ist umstritten und in Deutschland nicht zugelassen)



Erkennung und Behandlung einer Ateminsuffizienz

I. Uberblick iiber die respiratorischen Probleme bei SMA

Die entscheidenden respiratorischen Probleme bei SMA sind:
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1. Schwacher Hustenstof3, dadurch unvollstandige Entfernung des Sektretes aus den unteren
Atemwegen

2. Hypoventilation wahrend des Schlafes

3. Unterentwicklung der Lunge und des Brustkorbes

4. Wiederholte Infekte, dadurch Verschlechterung der Muskelschwache

Infektionen der Lunge sind die Hauptursache fiir Erkrankungen und Tod bei SMA Typ | und Il und
kénnen auch bei einer kleineren Zahl von SMA Typ llI-Patienten vorkommen. Schluckstérungen und
Reflux sind wichtige Faktoren, die zu Erkrankungen der Lunge beitragen. Bevor der Patient wahrend
des Tages ateminsuffizient wird, hat er gewdhnlich eine Serie von Lungeninfektionen erlitten. Es
schlief3t sich ein nachtlicher Abfall der Sauerstoffsattigung an, dem eine nachtliche Hypoventilation
und schlieBlich ein Anstieg des PCO,auch am Tage folgen. Eine nachtliche Beatmung sollte eingeleitet
werden, wenn schlafbezogene Atemstorungen vorliegen, und eine Unterstiitzung des Hustenstol3es,
wenn dieser ineffizient ist. Die Beseitigung des Sekretes aus den Atemwegen ist sowohl bei einer
akuten Erkrankung als auch im weiteren Verlauf der Erkrankung von groter Bedeutung.

Abb. 2.Verlauf der Atemstorung, Beurteilung und MaBnahmen
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Il. Beurteilung und Uberwachung

Eine Kontrolle alle 3-6 Monate erscheint sinnvoll, weniger oft bei stabilen, gehfahigen Patienten,
haufiger bei klinisch instabilen Patienten, die nicht sitzen kénnen.

A. Patienten, die nicht sitzen kénnen

Korperliche Untersuchung: Beurteilung des HustenstolRes, Deformitdten des Brustkorbes,
Anstrengung bei der Atmung, Atemfrequenz, paradoxe Atmung und Hautfarbe

Polysomnographie: um Zeichen der Hypoventilation festzustellen
Pulsoximetrie: um die Sauerstoffsattigung mit einem transkutanen Sensor zu tiberwachen

Pneumonien: Haufigkeit von Infektionen und Behandlung mit Antibiotika in den letzten 6
Monaten

Réontgen der Lunge: im infektfreien Zustand und wdhrend einer respiratorischen
Verschlechterung

Diagnostik von Schluckstérungen: bei nicht erkldrbarer akuter respiratorischer Verschlechterung
und standigen Pneumonien

B. Sitzfahige Patienten:

C.

Kérperliche Untersuchung: Beurteilung des HustenstolRes, Deformitdten des Brustkorbes,
Anstrengung bei der Atmung, Atemfrequenz, paradoxe Atmung und Hautfarbe

Polysomnographie: um Zeichen der Hypoventilation festzustellen
Pulsoximetrie: um die Sauerstoffsattigung mit einem transkutanen Sensor zu tiberwachen

Pneumonien: Haufigkeit von Infektionen und Behandlung mit Antibiotika in den letzten 6
Monaten

Skoliose: Inspektion der Wirbelsdule und Réntgenkontrolle

Gehfdhige Patienten:

Im Allgemeinen haben gehfahige SMA-Patienten eine gut erhaltene Lungenfunktion bis in den spaten
Krankheitsverlauf

Korperliche Untersuchung: Beurteilung des HustenstoRes, Deformitaten des Brustkorbes,
Anstrengung bei der Atmung, Atemfrequenz und Hautfarbe

Lungenfunktion: Spirometrie, Lungenvolumina und Mundverschlussdruck

Pneumonien: Haufigkeit von Infektionen und Behandlung mit Antibiotika in den letzten 12
Monaten



TREAT-NM ICC

MNeuromuscular Network

lll. Vorausschauendes Behandlungskonzept der Atmung

Entscheidend fiir das Management der Atmung bei SMA ist es, die Familien liber mégliche
Behandlungen bei chronischem Verlauf, iber MaBnahmen bei einer akuten Erkrankung und bei
notwendigen Operationen zu unterrichten.

Nicht sitzfdhige Patienten sind die am starksten gefahrdete Gruppe. Wegen des raschen Verlaufs
der Erkrankung sollten friihzeitig Optionen einer nicht-invasiven Beatmung (NIV) und des
Sekretmanagements diskutiert werden.

Es sollte ein Diskussionsprozess mit der Familie tber ihre Wiinsche hinsichtlich der Behandlung
stattfinden. Das Ergebnis sollte ein von beiden Seiten akzeptierter Behandlungsplan sein, in dem
Behandlungsmaximum und —-minimum dargelegt sind.

Anweisungen fiir das alltdgliche Management sollten beinhalten:

Beurteilung des Allgemeinzustandes in infektfreien Zeiten und Erkennen von Abweichungen
dieses Zustandes

Erkennen einer Hypoventilation und Einleiten entsprechender Malinahmen

MaBnahmen bei einer akuten Erkrankung, medizinische Anlaufstelle bei einer akuten
Erkrankung

Techniken der Sekretbeseitigung aus den Atemwegen
Unterstiitzung der Atmung einschlie3lich NIV
Aufnahme von Nahrung und Fliissigkeit

Frihzeitige Gabe von Antibiotika

Alle Routineimpfungen, aulRerdem Grippeimpfung, Pneumokokkenimpfung und Prophylaxe von
RSV (Palivizumab)



TREAT-NM ICC

e Meuromuscular Network

IV. Behandlungskonzept bei chronischem Verlauf

Eine Diskussion tiber Wiinsche und Vorstellungen der Familie ist unabdingbar. Es muss
dariiber gesprochen werden, ob die Familie so lange wie méglich das Kind zu Hause versorgen
mochte; Langzeitliberleben, Lebensqualitdt und verfliigbare Ressourcen (Pflegeversicherung,
Kinderpflegedienst) miissen angesprochen werden. Behandlungsziele bei chronischem Verlauf
sind: Normalisierung der Blutgase, Verbesserung der Schlafqualitdt, Erleichterung der hauslichen
Pflege, Anzahl der Aufenthalte im Krankenhaus und auf der Intensivstation zu reduzieren und
die Belastungen durch die Erkrankung zu verringern. Friihzeitige aktive und vorausschauende
Malnahmen kénnen das Leben verldngern ohne Beeintrachtigung der Lebensqualitat.

Sekreteliminierung aus den Atemwegen:

e Unterstiitzung des Hustenstof3es, manuell oder mit maschineller Insufflation-Exsufflation wird
als tagliche Mallnahme bei den starker betroffenen Patienten empfohlen. Pflegepersonen von
SMA-Patienten sollten diese Malinahmen erlernen.

e Techniken zur Sekretmobilisation sind hilfreich und beinhalten Atemphysiotherapie und
Lagerungsdrainage.

e Oximetrie sollte zur Therapiekontrolle eingesetzt werden. Absaugen des Mundes kann hilfreich
sein zur Entfernung des Sekretes nach Hilfestellung beim Abhusten.

Unterstiitzung der Atmung: Eine klare Indikation besteht bei einem Anstieg des PCO, tagsiber.
Nachtliche NIV verringert die Symptome durch Atemstérungen wahrend des Schlafs und steigert die
Lebensqualitat.

e NIV sollte zusammen mit Techniken der Sekretbeseitigung angewandt werden.

e Beinicht sitzfahigen Patienten ist Pflege ohne Unterstiitzung der Atmung eine Option, wenn die
Belastungen durch die Behandlung den Gewinn fiir das Kind libersteigen

e CPAP kann eine Option sein, mit dem Ziel einer Einstellung auf bi-level positive airway pressure
(BiPAP®).

e NIV im BiPAP®-Modus mit hohem endinspiratorischem Druckniveau kann die Entwicklung der
Lunge und des Brustkorbes positiv beeinflussen, auch wenn die Methode nur kurzzeitig wahrend
des Tages angewandt wird. Deformierungen des Brustkorbes und des Sternums kénnen so bei
nicht sitzfahigen und bei sitzfahigen Patienten verhindert werden.

e Tracheotomie: wird bei nicht sitzfahigen Patienten kontrovers diskutiert und ist ein ethisches
Dilemma. Es steht ein breites Spektrum an Behandlungsmdéglichkeiten zur Verfiigung, das sowohl
die Option des natdirlichen Verlaufs ohne Unterstiitzung der Atmung beinhaltet bis zu NIV und
Tracheotomie mit maschineller Beatmung.

e Palliative Therapie ist eine Option bei nicht sitzfahigen Patienten. NIV kann als Routinetherapie
oder als Palliativmalinahme angewendet werden. Das wichtigste Ziel ist es, einer Aufnahme auf
der Intensivstation vorzubeugen und eine Tracheotomie moglichst zu vermeiden. Wenn eine
Unterstltzung der Atmung von der Familie gewiinscht wird, wird NIV empfohlen.
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V. Behandlungsmafnahmen im Zusammenhang mit einer Operation

Patienten mit SMA haben ein hohes Risiko fiir eine postoperative respiratorische Insuffizienz, die zu
einer langer dauernden Intubation fiihren kann, zu nosokomialen Infektionen, Tracheotomie und
Tod. Es ist von entscheidender Bedeutung, dass die Atemfunktion des Patienten vor der Operation
optimiert wird.

Praoperative Untersuchungen:

Korperliche Untersuchung

Lungenfunktionspriifung und Evaluierung des Hustenstof3es
Roéntgenaufnahme der Lunge

Untersuchung auf Atemstérungen wahrend des Schlafes

Mogliche Risikofaktoren bedenken wie Kontrakturen im Kiefergelenk, Aspirationen,
gastroosophagealer Reflux, Erndhrungszustand und Asthma

Wenn die Ergebnisse der Lungenfunktion und/oder der Polysomnographie Werte au3erhalb der Norm
ergeben, kdnnen nachtliche NIV und Anwendung von Techniken zur Unterstiitzung des Hustenstof3es
vor der Operation angezeigt sein. Der Patient sollte mit diesen Techniken vor der Operation vertraut
gemacht werden. Wenn eine Kontraktur im Kiefergelenk besteht, sollte die Intubation mit einem
fiberoptischen Bronchoskop vorgenommen werden.

Postoperatives Management:

Wenn der Hustensto normal und die Muskelkraft relativ gut erhalten ist, besteht kein erh6htes
Risiko flir postoperative Komplikationen.

Wenn prédoperativ eine Einschrdnkung der Lungenfunktion besteht, sind eine sorgfaltige
Uberwachung und ein energisches Management der Atmung notwendig.

Falls prdoperativ eine Atemunterstiitzung wahrend des Schlafes notwendig war, muss die
gleiche Behandlung sofort postoperativ durchgefiihrt werden.

Eine Extubation im Aufwachraum mit anschlieBender NIV sollte als Vorbereitung zur Entwéhnung
des Patienten an seinen Ublichen Zustand hinsichtlich der Atmung geplant werden. Das erfordert
eine sorgfaltige Planung und Koordination. Falls der Patient praoperativ dauerbeatmet war
(Interface mit NIV oder tracheotomiert) oder bei Verwendung von Muskelrelaxantien wahrend
der Operation ist es am besten, ihn direkt vom OP auf die Intensivstation zu verlegen.

Nach Méglichkeit sollten die Patienten ihre eigenen Gerate zur NIV und Cough Assist Gerdte
mitbringen, um diese postoperativ zu benutzen, weil im Krankenhaus solche Gerate nur begrenzt
verfiigbar sein kénnten.
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Sauerstoff darf bei Patienten mit SMA nur mit Vorsicht angewandt werden. Eine Hypoxdmie,
die nicht durch eine Hypoventilation, sondern durch Schleimansammlung oder Atelektasen
verursacht wird, kénnte dadurch verschleiert werden. Kapnographie in der Ausatemluft oder
transkutan oder eine arterielle Blutgasanalyse kann die Entscheidung tiber eine Sauerstoffgabe
erleichtern.

Ausreichende Schmerzbekampfung kann eine durch Schonhaltung bedingte Hypoventilation
verhindern. Die Schmerzbekampfung sollte an den Patienten angepasst sein, um das Abhusten
zu fordern und eine schmerzbedingte Unterdriickung der Atmung zu verhindern. Wahrend einer
postoperativen Schmerzbekampfung kann vorilibergehend eine stdrkere Unterstiitzung der
Atmung notwendig sein.

VI. Behandlung bei einer akuten Erkrankung

Das Behandlungsziel wdhrend einer akuten Erkrankung besteht in einer Normalisierung des
Gasaustausches durch eine Reduzierung von Atelektasenbildung und eine Forderung der
Sekretentfernung, wenn méglich durch nicht-invasive MaRnahmen. Eine Uberwachung der Blutgase
kann von Nutzen sein.

Sekreteliminierung:

Sekretentfernung durch manuelle Hustenunterstiitzung oder maschinelle Insufflation
und Exsufflation, Absaugen des Mundes oder der oberen Atemwege. Techniken zur
Hustenunterstiitzung sind einem Absaugen der Atemwege und einer Bronchoskopie
vorzuziehen.

Oximetrie um die Sekretentfernung zu tiberwachen
Atemphysiotherapie und Sekretmobilisation

Lagerungsdrainage
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Unterstiitzung der Atmung;:

(i) Bei nicht sitzfahigen und sitzfahigen Patienten:

Sofortiger Einsatz von NIV hebt die Dekompensation der Atmung wieder auf, die durch einen
sich gegenseitig verstdarkenden Kreislauf von Erh6hung der muskuldren Last, Erschdpfung der
Atemmuskulatur und unvollstandiger Sekretentfernung entstanden ist.

Wenn bereits NIV nachts durchgefiihrt wird, kann NIV wahrend des Tages notwendig werden,
und Sekretmobilisierung und —entfernung miissen wahrend der NIV durchgefiihrt werden.

Sauerstoffzugabe in den Kreislauf der NIV sollte zur Verbesserung einer Sauerstoffentsattigung
angewandt werden, nachdem der Beatmungsmodus mit positivem inspiratorischem und
positivem expiratorischen Druck optimiert wurde und die Techniken zur Sekretentfernung
optimal angewandt wurden.

Wenn die Malinahmen einer nicht-invasiven Beatmung nicht ausreichen, kann eine Intubation
mit maschineller Beatmung als kurzzeitige TherapiemafRnahme infrage kommen. Wenn die akute
Erkrankung tiberstanden ist und sich die arterielle Sauerstoffsattigung bei Raumluft normalisiert
hat, soll eine Extubation vorgenommen und wieder zur NIV Gibergegangen werden.

Die Entscheidung, ob eine Intubation vorgenommen werden soll, sollte zuvor im Rahmen eines
Behandlungsplans getroffen worden sein.

Tracheotomie und Beatmung kdnnen im Falle von hdufigen Pneumonien bei nicht sitzfahigen
Patienten erwogen werden, kénnen aber méglicherweise die Lebensqualitdt nicht verbessern
oder die Anzahl der Krankenhausaufenthalte verringern. Eine Tracheotomie ist keine geeignete
Malnahme bei einer akuten Erkrankung. Bei sitzfahigen Kindern ist eine Tracheotomie nicht
angebracht.

Bei einer Verschlechterung der Grunderkrankung kann eine Riickkehr zu rein palliativen
MafBnahmen angebracht sein, besonders bei nicht sitzfdhigen Patienten.

(ii) Bei gehfahigen Patienten:

NIV kann bei einer akuten Erkrankung zusammen mit Mallnahmen der Sekreteliminierung
notwendig werden.

Sauerstoffgabe und eine voriibergehenden Intubation sollten nach den gleichen Richtlinien wie
oben bei sitzfahigen und nicht sitzfahigen Patienten beschrieben, durchgefiihrt werden.

NIV zur hduslichen Anwendung sollte erwogen werden, wenn NIV wdhrend einer akuten
Erkrankung notwendig war.

Zusdtzliche MaBnahmen: Empfohlene zusdtzliche Maflnahmen fir alle Gruppen sind
Antibiotikagabe, passende Malinahmen zur Erndhrung und Flissigkeitszufuhr und Behandlung
eines gastrodsophagealen Refluxes.
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Behandlung von gastrointestinalen Stérungen und Erndhrungsproblemen

Uberblick iiber gastrointestinale Stérungen und Erndhrungsprobleme

Die kritischen gastrointestinalen Probleme und Ernahrungsstérungen bei SMA werden verursacht

durch:

1.

Schluckstérungen, dadurch Erndhrungsprobleme. Eine bulbdre Fehlfunktion ist bei allen
schwerbetroffenen SMA-Patientenvorhanden,dadurchkommtes zuAspirationspneumonien,
einer hdufigen Todesursache bei SMA.

Gastrointestinale Fehlfunktion. Durch die gestorte gastrointestinale Motilitat kommt es zu
Verstopfungen, verzdgerter Magenentleerung und einem potentiell lebensbedrohlichen
gastrodsophagealen Reflux.

Wachstum und Unter- oder Uberernihrung. Ohne eine optimale Behandlung ist ein
Minderwachstum bei nicht sitzfahigen Patienten immer vorhanden, wahrend eine exzessive
Uberernihrung eher bei den sitz- und gehfihigen Patienten vorkommt.

Atemprobleme. Das Vorhandensein von Atemproblemen (schwacher HustenstoR3, hohe
Atemarbeit, Dyspnoe, Pneumonien, Zyanose oder Abfall der Sauerstoffsattigung wahrend
der Nahrungsaufnahme) fiihrt zu Schwierigkeiten bei der Nahrungsaufnahme und zu einem
erhohten Risiko fiir eine Aspiration, die lebensbedrohlich sein kann. Eine hohe Last der
Atemmuskulatur kann auch zu einem erhéhten Energieverbrauch fihren.
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I. Probleme mit der Erndhrung und dem Schlucken

Probleme mit der Erndahrung und dem Schlucken sind haufig bei nicht sitzfdhigen und auch bei
sitzfahigen Patienten, wahrend sie bei gehfdhigen Patienten kaum vorkommen.

1. Kennzeichnende Symptome bei Erndhrungs- und Schluckstérungen sind:
e Lange Zeitdauer der Mahlzeiten

e Ermiidung bei der oralen Nahrungsaufnahme

e Wiirgen oder Husten bei oder nach dem Schlucken

e Haufige Pneumonien: ein potentieller Indikator fiir eine Aspiration, die auch stumm sein kann,
d.h. ohne offensichtliches Wiirgen oder Husten

e Stimmbandldhmung kann ein diagnostisches Zeichen einer stummen laryngealen Aspiration
sein.

2. Ursachen von Erndhrungsproblemen:
Prdorale Phase

e Mund kann nur schlecht geéffnet werden, bedingt durch eingeschrdnkte Beweglichkeit im
Kiefergelenk

e Schwierigkeiten, beim selbstandigen Essen die Nahrung bis zum Mund zu fiihren
Orale Phase

¢ Geringe Kraft der Kaumuskulatur

e Schnelle Ermiidung der Kaumuskulatur

Schluckphase

e Schlechte Kopfkontrolle

e Pharyngeale Phase des Schluckens ist ineffizient

e Schlechte Koordination des Schluckens mit dem gleichzeitigen Verschluss der Atemwege
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3. Beurteilung von Erndhrungs- und Schluckproblemen:
e Beurteilung der Erndhrung durch einen Spezialisten
e Wiinschenswert ist eine langerfristige Beobachtung der Nahrungsaufnahme.

¢ Untersuchung der oralen Gegebenheiten im Hinblick auf ihren Einfluss auf die Effizienz
der Nahrungsaufnahme und eine Berlicksichtigung des Effektes der Koérperhaltung und
der Kopfkontrolle auf die Nahrungsaufnahme und den Schluckvorgang sind von grofter
Bedeutung.

¢ Videofluoroskopie, wenn Bedenken beziiglich der Schluckfunktion bestehen, ist dies eine
diagnostische Méglichkeit, um therapeutische Strategien zu erkunden.

4. Management bei Erndhrungs- und Schluckproblemen: Die Behandlung sollte darauf abzielen, das
Risiko einer Aspiration zu vermindern und eine erfolgreiche und angenehme Nahrungsaufnahme zu
ermdglichen.

e Anderung der Konsistenz der Nahrung. Eine weiche Konsistenz der Nahrung kann die mangelnde
Kaufunktion kompensieren und die Dauer der Mahlzeiten reduzieren. Sehr Dinnflissiges wird
leicht aspiriert, deshalb ist es besser, Flissigkeiten anzudicken. Es ist von Vorteil, wenn diese
Malnahmen objektiv mit einer Videofluoroskopie liberpriift werden.

e Veradnderung der Kérper- und Sitzhaltung und Verwendung von Hilfsmitteln (z.B. Neater
Eater®, Unterstiitzung des Ellenbogens, abgewinkelter Strohhalm) kdnnen die Fdhigkeit zur
selbstandigen Nahrungsaufnahme verbessern und die Effektivitat und Sicherheit des Schluckens
steigern. Wenn notwendig, einen Ergo- oder Physiotherapeuten hinzuziehen.

e Sobald eine unzureichende orale Nahrungsaufnahme erkennbar wird, ist eine vorbeugende
Nahrungserganzung angebracht. Ob eine PEG-Sonde bei einem bestimmten Kind gelegt werden
soll oder nicht, erfordert oftmals eine langere Diskussion mit den verschiedenen Pflegepersonen.
Eine Nahrungserganzung mit Hilfe einer nasogastralen- oder jejunalen Sonde vor der Anlage
einer PEG-Sonde ist wiinschenswert. Eine jejunale Sonde kann im Falle eines gastrodsophagealen
Refluxes mit Gefahr einer Aspiration die bessere Option sein, besonders wenn der Patient beatmet
wird. Es kann jedoch sein, dass dies aus technischen Griinden nicht durchfiihrbar ist.

e Erndhrung mit Hilfe einer PEG-Sonde ist die beste Methode bei unzureichender oraler
Kalorienzufuhr oder Gefahr einer Aspiration. Es beugt einer erhéhten Morbiditat vor und
verhindert, dass wegen einer nasalen Magensonde die Beatmungsmaske schlecht sitzt. Die PEG-
Sonde kann laparoskopisch gelegt werden, dadurch kann sofort nach dem Eingriff oder jedenfalls
zu einem frilhen Zeitpunkt extubiert werden. Es sollte auch dafiir gesorgt werden, dass die
Nahrungskarenz vor der Operation so kurz wie méglich ist und dass so schnell wie méglich mit
voller Erndhrung begonnen werden kann.
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Il. Gastrointestinale Fehlfunktion

Kinder mit SMA leiden an folgenden gastrointestinalen Problemen: gastrosophagealer Reflux,
Verstopfung, abdominalen Spannungsgefiihlen und Bldhungen. Reflux tragt entscheidend
zur Sterblichkeit und zu Erkrankungen bei SMA-Patienten bei. Fette Speisen verzogern die
Magenentleerung und erhéhen das Risiko eines Refluxes.

1. Kennzeichnende Symptome eines Refluxes sind:

Haufiges Ausspucken oder Erbrechen nach den Mahlzeiten
Ubelkeit

Klagen tiber Beschwerden im Brust- oder Bauchraum
Mundgeruch

Offensichtliche Regurgitation von Nahrung

Nahrungsverweigerung, wenn das Schlucken Beschwerden verursacht.

. Erkennen einer gastrointestinalen Fehlfunktion:

Friihzeitig auf Symptome eines Refluxes achten (Ubelkeit, Regurgitation, glucksende Gerdusche
nach dem Essen).

Roéntgenaufnahmen mit Kontrastmittel im Rahmen der Vorbereitung zur Anlage einer PEG-Sonde
zum Ausschluss von anatomischen Anomalien und zur Dokumentation eines Refluxes

Motilitatsstudie kann hilfreich sein, um eine verzégerte Magenentleerung zu dokumentieren,
die zu einem Reflux und verfrithtem Sattigungsgefihl fihren kann.

3. Behandlung eines gastro6sophagealen Refluxes:

Kurzzeitiger Gebrauch von Antazida (z.B. Magnesium- und Kalziumkarbonatpraparate) und/oder
Sauresekretionshemmer (z.B. H, Blocker, Protonenpumpenhemmer wie Famotidin, Ranitidin,
Omeprazol) fur eine symptomatische Behandlung. Ein ldngerfristiger Gebrauch kann jedoch zu
einem erhohten Risiko fiir Gastroenteritiden und Pneumonien fiihren.

Wenn eine verzbgerte Magenentleerung und eine verminderte Motilitat vorliegen, kénnen
motilitdtssteigernde Mittel (z.B. Metoclopromid) hilfreich sein.

Der Gebrauch von Probiotika, die z.B. Lactobacillus acidophilus enthalten, kann helfen, eine
gesunde Darmflora aufrecht zu erhalten, besonders nach einer Behandlung mit Antibiotika
oder dem langeren Gebrauch von Sdureblockern. Hier sind noch wissenschaftliche Studien
erforderlich.

Eine laparoskopisch durchgefiihrte Fundoplicatio nach Nissen gleichzeitig mit der Anlage einer
PEG-Sonde kann bei SMA-Patienten mit einer therapieresistenten Refluxkrankheit hilfreich
sein, wenn bei ihnen die Vorteile durch diesen Eingriff die zusatzlichen chirurgischen und
andsthesiologischen Risiken aufwiegen.
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lIl. Wachstum und Probleme mit Unter- oder Uberernihrung

Kinder mit SMA haben ein Risiko fiir ein Minderwachstum oder fiir eine exzessive Gewichtszunahme.
Ein Minderwachstum sieht man im Allgemeinen in nicht sitzfdhigen Patienten und in einigen der
Sitzfahigen, wogegen Fettleibigkeit ein Problem der kraftigeren Sitzfahigen und der Gehfdhigen
ist. Geringe korperliche Betdtigung und eine geringere Muskelmasse haben einen geringeren
Energieverbrauch zur Folge und fithren zu einem Risiko fiir Fettleibigkeit.

Management von Wachstum und Problemen mit Unter- oder Uberernihrung:

Ziel ist es, ein moglichst gutes Wachstum jedes einzelnen Kindes zu erreichen.

Verfolgen der Wachstumskurve (Gewicht/Gréi3e) liber einen gewissen Zeitraum. KorpergrofRRe
im Liegen, Messung einzelner Kdrpersegmente oder Messung der Spanne der ausgebreiteten
Arme kénnen hilfreich sein, wenn Kontrakturen eine Ldngenmessung erschweren.

Die Beurteilung des Erndhrungszustandes durch einen Diat- oder Erndhrungsberater bei jeder
Kontrolluntersuchung wird empfohlen. Eine Buchfiihrung tber die Erndhrung tber 3 Tage ist
eine einfache und zuverldssige Methode zur Einschatzung der Nahrungsaufnahme. Um grofere
Probleme mit der Erndahrung ausfindig zu machen und die Notwendigkeit des Einsatzes von
Nahrungsergdnzungs-mitteln zu kldren, ist es eine praktische Methode, die Nahrungsaufnahme
in den letzten 24 Stunden ins Gedachtnis zu rufen.

Durch die Reduzierung der Muskelmasse wird bei der Errechnung des Body Mass Index (BMI) der
Anteil an Kdrperfett betrachtlich unterschatzt. Das kann zu falschen Ernahrungsempfehlungen
fihren, die eine relative Fettleibigkeit zur Folge haben.

SMA-Patienten mit einem Risiko fiir Fettleibigkeit sollten Wachstumsparameter haben, die in den
unteren Perzentilen fiir Gewicht/GréRe liegen und einen BMI an der unteren Normgrenze.

Es ist wichtig, auf eine ausreichende Aufnahme von Calcium und Vitamin D zu achten.

Uberpriifung des Prealbuminspiegels kann helfen, den Proteinstatus einzuschétzen.
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IV. Management der Erndhrung bei akut kranken SMA-Patienten

SMA-Patienten, besonders die nicht Sitzfahigen und die Sitzfahigen, sind stark gefahrdet, durch
mangelnde Nahrungsaufnahme in einen katabolen Zustand zu geraten, und entwickeln dann
schnell eine Hypoglykamie. Es muss bei allen SMA-Patienten darauf geachtet werden, dass sie
bei einer akuten Erkrankung keine langerfristige Nahrungskarenz haben.

Im Falle einer Krankenhausaufnahme wegen einer akuten Erkrankung sollte innerhalb von 4-6
Stunden eine kalorienmagRig ausreichende Nahrungsaufnahme gewahrleistet sein, entweder
enteral oder parenteral, oder wenn nétig eine Kombination von beidem.

Eine prompte postoperative Kalorienzufuhr wird empfohlen, um einen katabolen Zustand in
der Muskulatur zu vermeiden, besonders bei Kindern mit geringer Kérperfettreserve. Wenn eine
enterale Nahrungsaufnahme nicht kurzfristig méglich ist, muss eine intravendse Erndhrung in
Betracht gezogen werden.
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Orthopéadische Behandlung und Rehabilitation
Uberblick iiber die orthopidische Behandlung und Rehabilitation bei SMA

A. Hauptprobleme: Durch die  Muskelschwdache  entstehen  Kontrakturen  und
Wirbelsdaulenverkrimmungen, dadurch ist ein erhéhtes Risiko fiir Schmerzen, Verminderung der
Knochendichte und Frakturen gegeben.

B. Wichtigste Untersuchungen:

e Aktive und passive Beweglichkeit der Gelenke

e Kraft, Funktionszustand

e Sitzen und Mobilitat

e Orthesen

e Rontgenaufnahmen (Wirbelsdule und andere Gelenke)
e DEXAScan

e Orthopadische Operationen in Betracht ziehen
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I. Empfehlungen fiir Untersuchungen und Behandlung entsprechend des Funktionszustandes

A. Nicht sitzfahige Patienten:

Vorgehensweise:

Beurteilung von Funktionen im Rahmen von Physio- und Ergotherapie (z.B. mit dem Test CHOP-
INTEND)

Sprachtherapie in Erwdgung ziehen, wenn Schluckstérungen bestehen oder die Sprechfahigkeit
durch Kieferkontrakturen oder schwache Stimme beeintrachtigt ist.

Wichtigste Mallnahmen:

Erndhrung sicherstellen

Korperhaltung optimieren: Die Auswahl der Hilfsmittel sollte von der bevorzugten Kérperhaltung
des Patienten bestimmt werden und seine Funktionen unterstiitzen. Eine méglichst komfortable
Sitzhaltung sollte sichergestellt werden.

Kontrakturen: Die Anpassung von Schienen kann angezeigt sein, um die Gelenkbeweglichkeit zu
erhalten und Schmerzen vorzubeugen.

Behandlung von Schmerzen

Alltagsaktivitdt und deren Foérderung: Inder Spiel-und Ergotherapie sollte sehrleichtes Spielzeug
verwendet werden. Es gibt unzahlige technische Hilfsmittel, die eingesetzt werden kénnen.

Rollstuhl: Optimalen Sitzkomfort und Unabhangigkeit sicherstellen.

Schienen: An der oberen Extremitdt kénnen bewegliche Systeme zur Armunterstiitzung oder
elastische Schlingen eingesetzt werden, um die aktive Beweglichkeit und die Funktion zu
verbessern.

Beurteilung und Veranderung des hduslichen Umfeldes, um fiir eine sichere Zuganglichkeit und
optimale Unabhéngigkeit zu sorgen.

B. Sitzfdhige Patienten:

Vorgehensweise:

Beurteilung der Funktion (Hammersmith Funktionsskala fiir SMA, erweiterte oder modifizierte
Hammersmith Funktionsskala fir SMA, Gross Motor Function Test (GMFM), und die Motor
Function MaRskala (MFM)fiir neuromuskulére Erkrankungen)

Messung der Kontrakturen (Winkelmessung)
Muskelkraftmessung entweder manuell oder mit einem Myometer
Roéntgenuntersuchung von Wirbelsdule und Hiiftgelenken

Geeignete Hilfsmitteln flir gutes Sitzen, Mobilitat, Kérperpositionierung, Selbststandigkeit
verordnen. Ob ein manueller oder elektrischer Rollstuhl bedient werden kann, kann schon im
Alter von 18 bis 24 Monaten ausprobiert werden.
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Wichtigste MaBnahmen (Physio- und Ergotherapie, orthopddische Mainahmen):

Rollstuhl: Optimalen Sitzkomfort und Unabhdngigkeit sicherstellen.

Beurteilung und Verdnderung des hduslichen Umfeldes, um fiir eine sichere Zuganglichkeit und
optimale Unabhdngigkeit zu sorgen.

Vermeidung von Kontrakturen ist ein wichtiger Teil der Behandlung, beinhaltet regelmafRiges
Dehnen und die Verwendung von Orthesen, um die Beweglichkeit zu erhalten. Durch Dehnen mit
anschlieRendem Eingipsen von Kontrakturen und Belassen des Gipses fiir kurze Zeit (Seriengipse)
kann die Stehfdhigkeit verbessert und die Toleranz fiir das Tragen von Orthesen verbessert
werden. Full-Unterschenkelorthesen kénnen das Auftreten von Achillessehnenkontrakturen
verzdgern. An der oberen Extremitdat kdnnen bewegliche Orthesen oder Schlingen die aktive
Beweglichkeit und Funktion des Arms unterstiitzen.

RegelmaRiges Training sollte geférdert werden, um Kraft und Ausdauer zu erhalten. Geeignet
sind Schwimmen und an die Behinderung angepasste Sportarten.

Stehen ist wichtig. Sehr leichte Beinschienen, die helfen, das Kérpergewicht zu tragen, oder
Orthesen, mit deren Hilfe bei ausreichender Restkraft Gehen méglich ist. Wo das nicht moéglich
ist, kann ein Stehstander oder ein Rollstuhl mit Stehfunktion unter Verwendung von Beinorthesen
in Frage kommen.

Korsett und Wirbelsdulenoperationen (siehe weiter unten)
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C. Gehfdhige Patienten:

Vorgehensweise:

DieEinschdtzung des Gangbildesundder Sturzgefdhrdungmusseine Begutachtungderhduslichen
Umgebung hinsichtlich der Zuganglichkeit und Mdglichkeiten von behindertengerechten
Veranderungen beinhalten.

Untersuchung der Gelenkbeweglichkeit und der Wirbelsdule hinsichtlich Verkriimmungen

Mit Hilfe von Physio- und Ergotherapeut passende Mobilitatshilfen, technische Ausstattung und
Anpassung der Umgebung veranlassen.

Beurteilung der Alltagsaktivititen, Umgebung mdéglichst behindertengerecht gestalten.

Rontgenaufnahmen und DEXA-Scan kénnen im Falle einer akuten Verletzung an Knochen oder
Muskel als Folge von Uberbeanspruchung, Unfall oder Sturz notwendig sein.

Wichtigste Mallnahmen:

Rollstuhl fir [dngere Entfernungen tragt zur Mobilitat und Unabhangigkeit bei.

Sorgfiltige Kontrolle von Kontrakturen und Anleitung zum gelenkschonenden Verhalten
Physio- und Ergotherapie um die Gehfdhigkeit und Selbstandigkeit méglichst lange zu erhalten.
Gehen mit angepassten Hilfsmitteln soll geférdert werden.

RegelmaRiges Training, um Kraft und Ausdauer zu erhalten. Schwimmen, Wassertherapie, Reiten
und sonstige angepasste Sportarten sind geeignet.

Fiihrerschein in spezieller Fahrschule und eventueller Einbau von Fahrhilfen ins Auto.

Beurteilung und Veranderung des hauslichen Umfeldes, um fiir eine sichere Zuganglichkeit und
optimale Unabhangigkeit zu sorgen.

Korsett und Gelenkorthesen, wenn sich eine Skoliose und Gelenkkontrakturen entwickeln.

Wirbelsdulenoperation (siehe weiter unten).
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Il. Orthesen

Es ist wichtig, dass der Orthopddietechniker, der Physiotherapeut und die Familie
zusammenarbeiten, um sicherzustellen, dass die passende Orthese angefertigt wird, die den
Wiinschen des Patienten entgegenkommt und ihm zur beabsichtigten Verbesserung der Funktion
verhilft.

Der Orthopadietechniker sollte Erfahrungin der Behandlung von Patienten mit neuromuskuldren
Erkrankungen haben, damit die besten Materialien ausgewahlt werden kénnen und die beste
Passform und Funktionsverbesserung erreicht werden kann.

Ein Korsett kann zur Verbesserung der Kdrperhaltung verwendet werden. Es existieren aber
nur unzureichende Daten dariiber, ob damit eine Verzégerung der Progression der Skoliose
erreicht werden kann. Falls ein Korsett verwendet wird, sollte es mit einem Ausschnitt im
Bauchbereich versehen sein, um eine ausreichende Zwerchfellbeweglichkeit und den Zugang zu
einer moglicherweise vorhandenen PEG-Sonde zu gewahrleisten.

lll. Orthopddische Operationen

1. Subluxation des Hiiftgelenks und Kontrakturen:

Subluxation des Hiiftgelenks ist bei SMA nur selten schmerzhaft. Einer chirurgischen Intervention
mit Riickverlagerung der Hiiftkopfs in die Gelenkpfanne folgt sehr oft eine erneute Dislokation.
In den allermeisten Fallen ist dieser Eingriff iberflissig.

Durch Deformitdten an Kndchel und FuR kann das Tragen von normalen Schuhen sehr erschwert
sein. Dadurch kann eine Indikation fiir einen chirurgischen Eingriff am Weichteilgewebe gegeben
sein. Bei gehfdhigen Patienten kann eine sofortige und aggressive krankengymnastische
Behandlung nach einem Eingriff am Weichteilgewebe das Ergebnis verbessern.

2. Skolioseoperationen:

Durch eine Skolioseoperation wird die Sitzfahigkeit, die Ausdauer und das Aussehen verbessert.
Bei einer friihzeitigen Operation ist das Ergebnis besser.

Eine Skolioseoperation scheint fiir Patienten von Nutzen zu sein, die das zweite Lebensjahr
tiberleben und bei denen die Krimmung sowohl stark als auch progredient ist. Sie sollte
durchgefiihrt werden, solange die Lungenfunktion nicht zu stark beeintrachtigt ist.

Ein positiver Effekt der Skolioseoperation auf die Lungenfunktion wird kontrovers diskutiert,
aber es ist moglich, dass eine Verschlechterung der Lungenfunktion verzégert wird.

Es ist moglich, dass es wdhrend der Operation zu einem gréfReren Blutverlust kommt.
Folgende postoperative Komplikationen kénnen vorkommen: Verlust der erreichten Korrektur,
Pseudarthrosen, langerfristig notwendige Beatmung, Wundinfektionen und Pneumonien.

Bei gehfdhigen SMA-Patienten muss eine Operation sorgfdltig abgewogen werden, weil die
postoperativen Verdnderungen bei der Atmung und der Ausbalancierung des Kérpergewichtes
zu einem Verlust der Gehfdhigkeit fihren kénnen.
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IV. Wichtige Uberlegungen im Zusammenhang mit einer Operation bei SMA
1. Vor der Operation:
e Zeitplan fir Anpassung oder Veranderung von Orthesen

e Notwendigkeit eines neuen Rollstuhles oder Anpassung des vorhandenen priifen (Sitz, Riicken,
Arm-, Ful3- und Kopfstiitze)

e Anweisungen fiir Transfers, wenn notwendig mit einem Lifter

e Anpassung von Bad, Toilette und Liege zum Ankleiden, vielleicht sind auch Veranderungen an
der Bekleidung von Vorteil.

e Prdoperative Lungenfunktionspriifung, wenn notwendig Unterstiitzung der Atmung durch
nicht-invasive Beatmung (BiPAP®) und In-/Exsufflator zum besseren Abhusten

N

. Nach der Operation:

e Geeigneten Zeitplan fiir notwendige Gipsabdriicke und die Anpassung von Orthesen festlegen,
Aktivitdt und Beweglichkeit fordern, dafiir sorgen, dass die passenden Hilfsmittel vorhanden
sind.

e Gebrauch von Atemtrainingsgeraten und NIV zur Unterstiitzung der Atmung

e Anweisungen an das Pflegepersonal und die Familie in Bezug auf Drehen im Bett, Transfers,
Ankleiden, Baden und Aufsuchen der Toilette

* Mobilisierung so friih wie méglich, sobald der Eingriff und der Chirurg es erlauben.
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Palliative Versorgung

Eine optimale klinische Versorgung von SMA-Patienten sollte potentielle Konfliktsituationen
hinsichtlich der Therapieziele im Blick haben. Die Situation wird noch dadurch erschwert, dass bei
einem nicht einwilligungsfahigen Kind andere die Entscheidungen treffen (Eltern, Geschwister,
andere Verwandte, Kostentrager, die Gesellschaft allgemein).

Die Verantwortung, sehr bald nach der Diagnosestellung alle Therapiemdglichkeiten in einer
offenen, fairen und ausgewogenen Weise zu besprechen, muss sehr ernst genommen werden.

Eine Entscheidung fiir oder gegen bestimmte Therapiemalinahmen ist weder eine Alles oder
Nichts Entscheidung, noch ist die einmal getroffene Entscheidung unumstéBlich. Ausreichend
Zeit, eine ehrliche Darstellung der Méglichkeiten, Offenheit fiir Anderungen der Entscheidungen
und eine personliche Anteilnahme sind unbedingt erforderlich.

Es ist besser, eine PEG-Sonde friihzeitig zu legen, wenn die damit verbundenen Risiken
niedriger sind, um eine bessere und einfachere Erndhrung zu gewahrleisten, wenn die orale
Nahrungsaufnahme schwieriger geworden ist.

Frithzeitig die MaBnahmen bei einer lebensbedrohlichen Ateminsuffizienz besprechen und
festlegen, weil eine Wiederbelebung und Intubation in einer Notfallsituation ohne vorherige
Unterstiitzung der Atmung mit viel groferen Problemen einhergeht, als wenn solche
Entscheidungen vorher getroffen wurden. Falls es angebracht ist, kbnnen andere MalRnahmen
der nicht-invasiven Unterstiitzung der Atmung zur Anwendung kommen.

Es miissen Entscheidungen getroffen werden, was bei einem absehbaren Tod des Kindes getan
werden soll; sie diirfen weder hinausgeschoben, noch dirfen nichts ahnende, trauernde und
niedergeschlagene Eltern dazu gedrdangt werden.

Die beste Versorgung wird mit einem multidiszipindaren Team erreicht, das medizinische, soziale
und spirituelle Unterstitzung anbieten kann. Ein Aufenthalt in einem Kinderhospiz oder andere
Hilfen bei der Bewaltigung der Pflege des sterbenden Kindes, der Trauer und des Verlustes sind
sehr wichtig.

Fur den Fall, dass eine Entscheidung gegen eine maschinelle Beatmungsunterstiitzung getroffen
wurde, kénnen beim Eintreten der terminalen Atemnot geeignete Mafnahmen getroffen
werden, welche die Situation fiir den Patienten und die Familie erleichtern. Die Anwendung
von Narkotika tiber einen Vernebler kann die Angst vor einer Beschleunigung des Todes durch
eine Uberdosierung nehmen und eine Hilfe fiir den Patienten sein.

Deutsche Ubersetzung: Inge Schwersenz (Initiative SMA der DGM) in Zusammenarbeit mit Dr. J. Kirschner,
Prof. R. Korinthenberg und dem MD-Net.
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