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7 Fehlbildungen

7.1 Fehlbildungen von ZNS, Schadel

und Riickenmark

Das ZNS und der umgebende Knochen beeinflussen sich gegen-
seitig in ihrer Entwicklung. Daher sind Fehlbildungen des Scha-
dels oder der Wirbelsdule hdufig mit Anomalien des Gehirns
bzw. des Riickenmarks verkniipft.

7.1.1 Schéddelfehlbildungen

Mikrozephalus:

Definition: Kopfumfang<3. Perzentile.

Ursdchlich sind hdufig ein vorzeitiger Verschluss der Schdadelndh-
te oder ein vermindertes Wachstum des Gehirns.

Vorsicht:  Ein zu kleiner Kopf kann auch familiar gehduft bei pro-
portioniertem Kleinwuchs auftreten und damit physiologisch sein.

Ein vermindertes Wachstum der Hirnsubstanz kann durch gene-
tische Erkrankungen (Chromosomenanomalien), pranatale Infek-
tionen, miitterliche Toxdmie oder die Einnahme bestimmter Me-
dikamente (z.B. Valproat, Cumarine) wahrend der Schwanger-
schaft bedingt sein. Postnatale Ursachen sind u.a. eine hypo-
xisch-ischdmische Enzephalopathie, Hirnblutungen, Entziindun-
gen, Stoffwechselentgleisungen oder Traumata.

Merke: In tiber 90% der Félle findet sich eine psychomotorische
Entwicklungsretardierung. Zerebralparesen und epileptische Anfal-
le kdnnen vorkommen.

Makrozephalus:

Definition: Kopfumfang>97. Perzentile.

Eine Makrozephalie kann durch genetische Syndrome (z. B. Fragi-
les-X-Syndrom), intrauterine Infektionen (Toxoplasmose) oder
durch Speicherkrankheiten bedingt sein. Beim Sdugling kann
eine intrakranielle Druckerhéhung (z.B. Hydrozephalus, Tumo-
ren oder Hirnblutungen) zu einem Makrozephalus fiihren, solan-
ge die Schddelndhte noch nicht geschlossen sind.

Vorsicht: Ein zu groBer Kopf kann familidar gehduft auftreten
und physiologisch sein (familidrer Makrozephalus).

Bei den pathologischen Formen unterscheidet man einen Makro-
zephalus, der mit oder ohne die Vermehrung von Hirnsubstanz
einhergeht (Makrozephalus mit und ohne Megalenzephalie).

Tab. 7.1 Ursachen eines Makrozephalus

Form Ursachen
ohne Hydrozephalus (hdufigste Ursache)
Megalén- intrakranielle Raumforderungen: Tumor, Subduralhdma-
zephalie tom, GefaRmalformation (Aneurysma), Hirnabszess
mit Speicherkrankheiten wie Mukopolysaccharidosen
Megalf.en- Phakomatosen wie Morbus Recklinghausen, tubergse
zephalie Sklerose

Pseudotumor cerebri

genetische Syndrome (z. B. Wiedemann-Beckwith-
Syndrom, Fragiles-X-Syndrom)

Hydrozephalus: Der Hydrozephalus wird pathogenetisch in ver-

schiedene Unterformen eingeteilt:

= Hydrocephalus occlusus/obstructivus (60 % d.F.): z.B. bei Fehl-
bildungen, Tumoren, Infektionen, Blutungen

= Hydrocephalus hypersecretorius: z.B. bei Plexuspapillom

= Normaldruckhydrozephalus: Stérungen der Liquordynamik,
die zu einer typischen klinischen Symptomatik fiihren (Ha-
kim-Trias: Gangstérung, Demenz, Harninkontinenz)

= Hydrocephalus malresorptivus: Verklebung arachnoidaler Vil-
li (z. B. bei Entziindungen, Blutungen)

= Hydrocephalus e vacuo: kompensatorische Erweiterung der
Liquorrdume infolge einer Hirnatrophie (Hirndruck normal).

Die Symptomatik ist abhdngig davon, ob die Schadelnadhte bereits

vollstandig verknochert sind oder nicht:

= bei noch offenen Schddelndhten: rasche Zunahme des Kopf-
umfangs, groRe, vorgewolbte vordere Fontanelle und ver-
zogerter Fontanellenschluss (nach dem 24. Lebensmonat),
Strabismus, Unruhe, schrilles Schreien

= bei bereits geschlossenen Schadelndhten: Kopfschmerzen, Er-
brechen, Verhaltensanderung.
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Vorsicht: Bei einem unentdeckten Hydrozephalus kann es zu
einer Herniation von Hirngewebe kommen.

Merke: Das Sonnenuntergangsphdnomen ldsst sich bei Kin-
dern mit Hydrozephalus beobachten, deren Schadelndhte noch
nicht vollstandig verkndchert sind. Zu sehen sind nach unten ge-
richteten Pupillen mit darber sichtbaren Skleren und manchmal
vertikaler Blickparese.

Die Diagnose kann klinisch gestellt und mittels bildgebender Ver-
fahren des Gehirns (Sonografie, MRT) gesichert werden.

Die Therapie ist abhdngig von der Ursache. Lisst sich die Ur-
sache nicht beseitigen, kann die Anlage einer tempordren oder
dauerhaften Liquorableitung (sog. Shunt) indiziert sein. Am hdu-
figsten wird bei Kindern ein ventrikuloperitonealer Shunt einge-
setzt, wenn eine langfristige Liquorableitung notwendig ist.

Kraniosynostosen:

Definition: friihzeitige Verknécherung einer oder mehrerer
Wachstumsfugen der Schddelknochen.

Man gliedert die Kraniosynostosen in die primdren Formen, bei
denen eine Entwicklungsstérung der Schddelndhte selbst vor-
liegt, und in die sekunddren Formen, bei denen die Kraniosynos-
tose als Folge einer anderen Erkrankung auftritt.
= primdre Kraniosynostosen
- genetische Ursachen (ca. 30%): z.B. Apert-Syndrom, Crou-
zon-Syndrom
- multifaktorielle Genese
= sekunddre Kraniosynostosen
- Hyperthyreose
- Hypophosphatdmie
— intrakranieller Unterdruck (nach Uberdrainage eines Hydro-
zephalus).
Eine friihzeitige Verknocherung einer Schddelnaht fiihrt zu einer
charakteristischen Deformierung des Schddels. Dabei wachst
der Schddel vermehrt in Richtung der vorzeitig verschlossenen
Naht. Die betroffenen Schddelndhte sind prominent tastbar. In
ca. 60 % der Fdlle ist die Sagittalnaht betroffen.

Tab. 7.2 Schadelformen bei Kraniosynostose

betroffene resultierende Schadelform

Schadelnaht
Sagittalnaht

Dolichozephalus (Langschéddel) oder Skaphoze-
phalus (Kahnschédel)

Koronarndhte Turrizephalus (Turmschddel) kombiniert mit
(beidseitig) Brachyzephalus (Kurzschédel)

Koronarnaht vorderer Plagiozephalus

(einseitig)

Lambdanaht hinterer Plagiozephalus

(einseitig)

Frontalnaht Trigonozephalus (Dreieckschadel)

Bei friihzeitiger Verknocherung mehrerer Schiadelndhte kann es
zu einer intrakraniellen Drucksteigerung sowie einer Entwick-
lungsstérung kommen. Ist lediglich eine Schddelnaht betroffen,
ist dies nur selten der Fall.

Bei Verdacht auf eine Erh6hung des intrakraniellen Drucks
sollten eine augendrztliche Untersuchung (Stauungspapille?)
und eine Schadelsonografie durchgefiihrt werden. Eine weitere
bildgebende Diagnostik (Rontgen, CT) ist ggf. zur OP-Planung er-
forderlich.

Sind mehrere Schddelndhte betroffen, ist eine operative De-
kompression durch plastische Rekonstruktionstechniken indi-
ziert - ebenso bei Hinweisen auf einen erhohten intrakraniellen
Druck oder Entwicklungsstérungen.

Merke: Zu unterscheiden ist der lagebedingte Plagiozephalus
ohne friihzeitige Verknocherung der Schéadelndhte, der - je nach
AusmaR - durch Lagerungsmanahmen, Physiotherapie oder in
seltenen Ausnahmefallen mittels eines individuell angepassten
Helmes therapiert wird.

7.1.2 Dysgenesien des ZNS

Definition:
bezeichnet.

Als Dysgenesie werden Fehlbildungen eines Organs

Holoprosenzephalie:

Definition: unvollstindige Differenzierung des Prosenzephalons
(=Telenzephalon und Dienzephalon).

Die Holoprosenzephalie gehort zu den Mittelliniendefekten und
kann mit genetischen Syndromen assoziiert sein. Risikofaktoren:
frithe intrauterine Infektionen, Substanzabusus der Mutter, miit-
terlicher Diabetes mellitus.

Minder schwer betroffene Kinder haben bis auf eine Arrhin-
enzephalie keine Symptome. Stirker betroffene Kinder sterben
entweder intrauterin oder weisen eine z.T. schwere Entwick-
lungsretardierung mit Epilepsie und Mikrozephalie (S.45) auf.
Faziale Stigmata (Hypotelorismus, mediane Lippen-Kiefer-Gau-
men-Spalte, singuldrer Schneidezahn) kénnen vorhanden sein.

Balkenagenesie:

Definition: Agenesie/Aplasie des Corpus callosum.

Aufgrund von anderen interhemisphdrischen Verbindungen koén-
nen betroffene Kinder symptomfrei sei. Auch ein schwerer Ver-
lauf mit Epilepsie, mentaler Retardierung und zerebral bedingten
Bewegungsstorungen ist moglich.

Lissenzephalie:

Definition: Stérungen der Gyrierung der GroRhirnrinde.

Die Lissenzephalie wird eingeteilt in:

= Agyrie: mangelnde oder minimal ausgepragte Gyrierung der
GroRhirnrinde

= Pachygyrie: Anlage von nur breiten, plumpen Windungen der
GroRhirnrinde.

Als Risikofaktoren gelten Chromosomenanomalien, friithe intra-

uterine Infektionen oder Substanzabusus der Mutter.
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Porenzephalie:

Definition: lokale Hirnfehlbildung (,,Hohlenbildung®).

Atiologisch ist die Porenzephalie auf eine pri- oder perinatale
Durchblutungsstérung des Gehirns zuriickzufiihren. Urspriing-
lich angelegtes Hirngewebe geht nach dem Insult zugrunde, so-
dass sich eine liquorgefiillte Hohle bildet, die mit dem Ventrikel-
system kommuniziert.

7.1.3 Fehlbildungen von Strukturen der hinteren
Schadelgrube

Arnold-Chiari-Malformation:

Definition: Fehlbildung des Kleinhirns, bei der die Kleinhirnton-
sillen durch das Foramen magnum in den Spinalkanal verlagert
sind.

Es sind vier Typen (Schweregrade) bekannt:

= Typ 1: Verlagerung der Kleinhirntonsillen

= Typ 2 (am haufigsten bei Kindern mit Spina bifida): Verlage-
rung des Kleinhirnwurms mit Kompression des Hirnstamms
und Verlagerung des IV. Ventrikels — Hydrozephalus (erwei-
terte Seitenventrikel, vergroferter 3. Ventrikel)

= Typ 3 (selten): massive Verlagerung des Kleinhirns, hdufig En-
zephalozele

= Typ 4 (sehr selten): Kleinhirnhypoplasie.

Abb. 7.1 Auspriagungsgrade der Chiari-Malformation. [Quelle: Berlit,
Memorix Neurologie, Thieme, 2015]

Merke: Die Arnold-Chiari-Malformation Typ 2 ist am haufigsten.
Sie kann als assoziierte Fehlbildung bei der Spina bifida auftreten.

Die Arnold-Chiari-Malformation kann zu Liquorzirkulationssto-
rungen fithren in Form eines Hydrocephalus internus mit vergro-
Berten Seitenventrikeln und Kopfumfangszunahme. Typische
Symptome sind zerebelldre Stérungen (Schwindel, Nystagmus,
Ataxie) und Paresen der kaudalen Hirnnerven (cave: N. laryn-
geus recurrens!). Es konnen Atemstérungen auftreten.

Die Arnold-Chiari-Malformation wird durch Anlage eines Li-
quorshunts therapiert, manchmal ist eine entlastende Operation
(Dekompression der hinteren Schadelgrube) erforderlich.

Vorsicht: Wie bei jedem Fremdkérper birgt auch die Anlage
eines Liquorshunts ein erhohtes Risiko fiir bakterielle Infektio-
nen!

7.1 Fehlbildungen von ZNS, Schéadel und Riickenmark

Kleinhirnhypoplasie:

Definition: Hypoplasie des gesamten Kleinhirns oder nur von
Kleinhirnanteilen.

Eine Kleinhirnhypoplasie kann bei verschiedenen genetischen
Erkrankungen auftreten. Sie kann klinisch stumm sein oder zu
einer Ataxie fithren.

Dandy-Walker-Syndrom:

Definition: Fehlbildung des Kleinhirnwurms.

Der 4. Ventrikel ist zystisch erweitert und kann das Tentorium
cerebelli sowie das Confluens sinuum nach kranial verlagern. Ein
Hydrozephalus kann begleitend vorliegen. Hauptsymptom ist die
Ataxie.

7.1.4 Neuralrohrdefekte

Synonym: dysraphische Stérungen

Definition: Fehlbildungen des zentralen Nervensystems auf-
grund einer kranialen oder kaudalen Verschlussstérung des Neural-
rohrs in der friihen Embryonalentwicklung (3.-4. SSW).

Epidemiologie: Die hdufigsten Neuralrohrdefekte sind die Spina
bifida und der Dermalsinus (S.47). Beide treten v.a. im Bereich
der Lendenwirbelsdule auf.

Atiopathogenese: Die Genese ist multifaktoriell (genetische
Disposition, Umweltfaktoren). Gesicherte Risikofaktoren sind ein
miitterlicher Folsduremangel bzw. Folsdurestoffwechselstérun-
gen sowie eine Therapie mit Antiepileptika (v.a. Valproat und
Carbamazepin).

Einteilung und Symptomatik:
Tab. 7.3 Dysraphische Stérungen

Neuralrohr- Kennzeichen
defekt
Dermalsinus fistelartige, blind endende Haut6ffnung, meist im
LWS-Bereich
Cranium Spaltbildung des knéchernen Schédels
bifidum
Diplomyelie doppelte Anlage des Riickenmarks
Diastemato- Teilung des Rickenmarks durch knécherne oder
myelie bindegewebige Septen

Enzephalozele  Vorwoélbung von Haut, Hirnhauten und Teilen des
Gehirns durch eine median gelegene Liicke am Hirn-

oder Gesichtsschadel.

Anenzephalie  Fehlen von Schadelkalotte und GroRhirnhemispharen

(nicht mit dem Leben vereinbar)

knocherner Defekt der Wirbelsaule mit Beinschmer-
zen, Gangst6rung, FuRdeformitdten

Spina bifida

Tethered-Cord-
Syndrom

bindegewebige Verbindung zwischen Filum termi-
nale und Riickenmarkshaut — das Riickenmark ist in
einer tieferen Position als blich fixiert

aus: Endspurt Klinik - Padiatrie | (ISBN 9783132445413) © 2024. Thieme. All rights reserved.
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Die Symptomatik ist je nach Auspragung des Defekts unter-
schiedlich. Wahrend ein Dermalsinus beispielsweise asympto-
matisch sein kann oder nur durch daraus hervorwachsende
Haarbiischel auffillig wird, sind bei Myelomeningozelen und
Myelozelen schwere neurologische Komplikationen méglich.

Neben einer inkompletten Querschnittsldhmung mit Paresen
der unteren Extremitdten, neurogenen Blasen- und Darmentlee-
rungsstorung, Muskelatrophie, sensiblen und trophischen Sto-
rungen, Skoliose, Fu3fehlbildungen und Kontrakturen, sind hdu-
fig auch Kleinwuchs und Adipositas zu beobachten.

Merke: Neuralrohrdefekte sind der haufigste Grund von neuro-
genen Blasenentleerungsstérungen bei Kindern.

Komplikationen: Werden offene Defekte nicht oder nur ver-
zogert gedeckt, besteht ein hohes Risiko fiir bakterielle Meningi-
tiden.

Paresen kénnen zu Gelenkkontrakturen, Hiiftgelenkluxatio-
nen, einer Lihmungsskoliose, Adipositas und/oder einer Inaktivi-
tatsosteoporose mit erh6htem Frakturrisiko fiihren.

Bei neurogenen Blasenentleerungsstérungen mit Restharn-
bildung besteht eine erhohte Infektionsrate und damit letztlich
die Gefahr einer Niereninsuffizienz.

Diagnostik: Pranatal steht vor allem die sonografische Diagnos-
tik der Neuralrohrdefekte im Vordergrund. Eine zusdtzliche MRT
kann ebenfalls durchgefiihrt werden.

Eine erhohte Konzentration von AFP (o-Fetoprotein) im
Fruchtwasser oder im miitterlichen Blut weist auf einen Neural-
rohrdefekt hin. Ist zusétzlich die Acetylcholinesterase im Frucht-
wasser (AChE-Test) erhoht, liegt mit sehr hoher Wahrscheinlich-
keit ein Neuralrohrdefekt vor.

Vorsicht: Bei pranatal bekannten Fehlbildungen muss eine
Sectio erwogen werden.

Postnatal kann zundchst anhand der klinischen Untersuchung
die Ladsionshohe bestimmt werden. Der Kopfumfang sollte bei
V.a. Hydrozephalus vermessen werden.

Besteht bei Hautverdnderungen am Riicken der klinische Ver-
dacht auf eine Spina bifida occulta, soll eine Sonografie durch-
gefiihrt werden. Mittels MRT sollte abgekldrt werden, ob z.B. ein
Tethered-Cord-Syndrom oder zerebrale Liquorzirkulationssto-
rungen vorliegen. Eine neurogene Blasenstérung wird mittels Ul-
traschall und Miktionszysturethrogramm abgekldrt.

Therapie: Bei Vorliegen eines Hydrocephalus occlusus erfolgt
zur Senkung des intrakraniellen Drucks eine Liquordrainage.

Das Tethered-Cord-Syndrom wird operativ durch eine Myelo-
lyse versorgt. Dabei wird das Filum terminale mikrochirurgisch
durchtrennt und das Riickenmark so ,,befreit*.

Die Therapie von neurogenen Blasenfunktionsstérungen ist
abhangig von der Art der Storung, z.B. intermittierende Kathete-
risierung bei Unteraktivitdit von Detrusor und Sphinkter. Bei
Uberaktivitdt des Detrusors kénnen in der Primirtherapie Anti-
cholinergika eingesetzt werden.

Vorsicht: Wegen des erhohten Meningitisrisikos sollte ein Der-
malsinus mit Liquorfistel operativ saniert werden.

Prophylaxe: Die perikonzeptionelle Einnahme von Folsdure
(0,4 mg/d) reduziert das Risiko fiir Neuralrohrdefekte deutlich
und wird daher fiir alle Frauen empfohlen. Diese Prophylaxe soll-
te ab 4 Wochen vor einer geplanten Konzeption bis zur
12. Schwangerschaftswoche eingenommen werden.

IMPP-Fakten X

Arnold-Chiari-Malformation

11 Die Arnold-Chiari-Malformation Typ 2 tritt am haufigsten bei
Kindern mit Spina bifida auf. Durch eine Verlagerung des Klein-
hirnwurms mit Kompression des Hirnstamms und Verlagerung
des IV. Ventrikels tritt ein Hydrozephalus auf. Der Kopfumfang der
Kinder nimmt zu. Es konnen Atemstorungen auftreten.

! Durch die Anlage eines Liquorshunts erhoht sich das Risiko fiir
bakterielle Infektionen.

Neuralrohrdefekte

! Eine mitterliche anfallssuppressive Therapie mit Valproat
kann beim Embryo zu Neuralrohrdefekten fiihren.

11 Pranataldiagnostik: Eine erh6hte Konzentration von AFP (a-Fe-
toprotein) im Fruchtwasser oder im miitterlichen Blut sowie
von Acetylcholinesterase im Fruchtwasser weisen auf einen
Neuralrohrdefekt hin. Ultraschalluntersuchungen und ggf. eine
MRT sind zur pranatalen Diagnostik bei Neuralrohrdefekten geeig-
net. Eine Geburt per Sectio muss erwogen werden.

7.2 Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte

Definition: angeborene ein- oder beidseitige Hemmungsfehlbil-
dung mit Spaltbildung (isoliert oder kombiniert) in Oberlippe,
Oberkiefer und Gaumen.

7.2.1 Epidemiologie

Die Inzidenz liegt bei ca. 1:500 Geburten. Jungen sind haufiger
betroffen als Mddchen. Meist ist die linke Seite betroffen; in ca.
15 % besteht die Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte (LKGS) beidseits.

7.2.2 Atiopathogenese

Die Pathogenese der LKGS besteht in einer Entwicklungsstérung

der Kopfanlage (Hemmungsfehlbildung) wéahrend der 5.-12. Ent-

wicklungswoche. Hierfiir gibt es verschiedene Ursachen:

= genetische Determination (unregelmaf3ig dominant, 25% d.F.)

= genetische Syndrome (z.B. DiGeorge-Syndrom, Franceschetti-
Syndrom)

= Vitaminmangel

= Nikotin-, Alkoholabusus

= Virusinfektionen

= Umweltgifte, Toxine

= ionisierende Strahlen

= intrauterine Hypoxie und Blutungen.

7.2.3 Einteilung

= Lippenkerbe

= Lippenspalte (Cheiloschisis)

= Lippen-Kiefer-Spalte (Cheilognathoschisis)

= Lippen-Kiefer-Gaumen-Spalte (Cheilognathopalatoschisis)
= isolierte Gaumenspalte (Palatoschisis)

aus: Endspurt Klinik - Padiatrie | (ISBN 9783132445413) © 2024. Thieme. All rights reserved.



= Velumspalte (betrifft nur den weichen Gaumen)
= Spaltbildung der Uvula (Uvula bifida) als Minimalvariante.

7.2.4 Symptomatik

Durch den inkompletten Verschluss des Nasen-Rachen-Raums
entsteht ein offenes Ndseln (Rhinophonia aperta). Bei Sduglingen
ist das Trinken (Ansaugen an der Brust) oft unméglich; ggf. tritt
Nahrung auch in die Nase iiber oder es bestehen Atemschwierig-
keiten. Aufgrund einer Tubendysfunktion entwickeln sich rezidi-
vierende Paukenergiisse und Mittelohrentziindungen. Dies kann
zu Schallleitungsstorungen und Sprachentwicklungsverzoge-
rungen fithren. Nase und Nasenseptum kdnnen in ihrer Form
verdndert sein. Bei einer Beteiligung des Kiefers kommt es zu De-
formititen der Alveolarfortsitze, Zahnfehlstellungen, fehlenden
Zdhnen oder Dentitionsstorungen (Dysodontie).

7.2.5 Diagnostik

Die Diagnostik besteht neben der Inspektion in der Palpation
des harten Gaumens. Dariiber hinaus sollten kieferorthopadi-
sche, padaudiologische und logopadische Untersuchungen erfol-
gen.

7.2.6 Therapie

Primdre Ziele sind die Herstellung der anatomischen Strukturen
und der physiologischen Funktionen: Atmung, Sprechen, Schlu-
cken - und damit einhergehend Erndhrung und Wachstum. Um
Sduglingen das Trinken zu ermdoglichen, wird als erste Behand-
lungsmaRRnahme in den ersten Lebenstagen eine kieferortho-
pddische Trinkplatte eingesetzt.
Das Ausmalf und der Zeitpunkt der chirurgischen Interven-
tion richten sich nach Art und Auspragung der Spaltbildung:
= im Alter von ca. 3 Monaten: Verschluss von Lippe und Nasen-
boden
= im Alter von 12 Monaten: Verschluss des weichen Gaumens
(wichtig fiir die Tubenfunktion!)
= innerhalb der ersten 2,5 Jahre: Verschluss des harten Gau-
mens (harter und weicher Gaumen kdnnen ggf. auch gleichzei-
tig verschlossen werden)
= ab dem ca. 9. Lebensjahr: weitere Korrekturoperationen.
Weitere Manahmen sind z. B. Sprachférderung, Kariesprophyla-
xe, Prothetik, Behandlung von Horstérungen oder Paukenergiis-
sen sowie myofunktionelle Therapie.

Vorsicht: Von einer Adenotomie sollte aufgrund des dadurch
verschlechterten velopharyngealen Abschlusses abgesehen wer-
den.

IMPP-Fakten X

I'Um Sduglingen das Trinken zu ermdglichen, wird als erste Be-
handlungsmaRnahme in den ersten Lebenstagen eine kiefer-
orthopddische Trinkplatte eingesetzt.

7.3 Choanalatresie und Choanalstenose

7.3 Choanalatresie und Choanalstenose

Definition: Unter einer Choanalatresie versteht man einen voll-
standigen Verschluss einer oder (seltener) beider Choanen.

Definition: Bei einem unvollstandigen Verschluss einer oder (sel-
tener) beider Choanen spricht man von einer Choanalstenose.

7.3.1 Epidemiologie

Die beidseitige Choanalatresie wird bei ca. 0,01-0,02% aller
Neugeborenen beobachtet, die einseitige Choanalatresie ist 5-
mal hadufiger. Madchen sind 5-mal so oft betroffen wie Jungen.

Oft tritt die Erkrankung in Kombination mit anderen Fehlbil-
dungen auf, bis hin zum Vollbild des sog. CHARGE-Syndroms:
C=Kolobom, H=Herzfehler, A=Atresie der Choanen, R=retar-
diertes Langenwachstum und Entwicklungsverzégerung, G = Ge-
nitalhypoplasie, E=0hranomalien.

7.3.2 Atiopathogenese

Die Ursache ist ein fehlendes EinreiBen der Membrana oronasa-
lis in der 3.-7. Entwicklungswoche.

Generelle Ausléser sind nicht bekannt, beim CHARGE-Syn-
drom werden gehduft bestimmte Gendefekte gefunden.

7.3.3 Einteilung

Bei einer Atresie sind die Choanen in ca. 90% der Fille knochern
verschlossen, selten membrands oder knorpelig.

7.3.4 Symptomatik

Neugeborene sind bis zur 6. Lebenswoche reine Nasenatmer. Ein
Einatmen durch den Mund ist nur mdglich, wenn das Kind
schreit.

Kinder mit beidseitiger Choanalatresie schreien direkt nach
der Geburt normal und sind rosig. Sobald sie sich beruhigen,
werden sie schnell zyanotisch. Wenn sie nun aufgrund der Atem-
not wieder zu schreien beginnen, werden sie wieder rosig (para-
doxe Zyanose). Begleitend zur Zyanose besteht eine Bradykardie.

Vorsicht: Eine beidseitige Choanalatresie ist eine lebens-
bedrohliche Situation unmittelbar nach der Geburt.

Bei Neugeborenen mit beidseitiger Choanalatresie ist eine At-
mung wdhrend des Stillens nicht moéglich und die Kinder werden
dabei zyanotisch.

Kinder mit einseitiger Choanalatresie haben eine behinderte,
aber ausreichende Nasenatmung. Sie fallen daher erst spater auf,
z.B. durch gestortes Trinkverhalten oder Nasensekretion.
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7.3.5 Diagnostik

Die betroffenen Nasenlécher sind schleimgefiillt.

Praxistipp: Wird dem Neugeborenen ein Spiegel vor die Nase
gehalten, beschldgt dieser beim Ausatmen nicht (Hauchplatte).

Die Nasenlocher werden vorsichtig mit einer Magensonde son-
diert. Der Abstand zur Rachenhinterwand betrdgt bei Neugebo-
renen normalerweise ca. 4,3 cm; bei einer Choanalatresie ist eine
Sondierung nur bis ca. 3cm moglich. Der Befund kann bildge-
bend mittels CT, Rontgen oder Postrhinoendoskopie dokumen-
tiert werden.

Zur Suche nach assoziierten Fehlbildungen (CHARGE-Syn-
drom (S.49)) sollte eine entsprechende Organdiagnostik einge-
leitet werden (z.B. Echokardiografie).

7.3.6 Therapie

Praxistipp: Bei Neugeborenen mit beidseitiger Choanalatresie
missen die Atemwege gesichert werden (z.B. Guedel-Tubus).
Trinkversuche sollten unterbleiben, Erndhrung tiber eine oral ge-
legte Magensonde.

Die Sicherung der Atemwege bei beidseitiger Choanalatresie er-
folgt mittels Guedel-Tubus oder orotrachealer Intubation. Hier-
durch kann die Zeit bis zur Operation iiberbriickt werden. Bei
schweren Begleitfehlbildungen kann die Anlage eines Tracheo-
stomas erforderlich sein.

Die operative Er6ffnung einer beidseitigen Choanalatresie
(transnasal endoskopisch) sollte in den ersten Wochen nach Ge-
burt durchgefiihrt werden. Meist erfolgt sie innerhalb der ersten
Lebenstage.

Vorsicht: Das DurchstoRen der Atresieplatte mit einem Trokar
bei kndcherner Atresie ist riskant und mit einer hohen Rezidivrate
verbunden. Es wird daher nicht empfohlen.

Bei einseitiger Choanalatresie kann mit der Operation abgewar-
tet werden, bis die anatomischen Strukturen vollstindig ent-
wickelt sind.

7.3.7 Verlauf und Prognose

Bei addquat durchgefiihrter Operation ist die Prognose gut. Je dl-
ter die Kinder zum Zeitpunkt der Operation sind, desto besser
sind die Operationsergebnisse.

IMPP-Fakten X

111 Eine beidseitige Choanalatresie fiihrt zur paradoxen Zyano-
se, d. h., die Neugeborenen sind in Ruhe zyanotisch und rosig,
wenn sie schreien.

7.4 Fehlbildungen von Lunge und
Pleura

7.4.1 Lungensequester

Definition: kongenitale Lungenfehlbildung mit einem funktions-
losen Lungenanteil, der keine Verbindung zum Bronchialsystem
hat und systemarteriell versorgt wird.

Epidemiologie und Einteilung: Die Hadufigkeit betrdagt ca.
1:1000. Unterschieden wird die sehr viel hdufigere intralobare
(75-90%) von der extralobdren Sequestration (10-25 %).

Symptomatik und Diagnostik: Bei Neugeborenen verursacht ein
Lungensequester meist noch keine Probleme, spdter kann das
Gewebe jedoch hamatogen infiziert werden. Der Lungenseques-
ter manifestiert sich meist in der 2.-3. Lebensdekade. Da er kei-
nen Anschluss an das Bronchialsystem hat, ist die Selbstrei-
nigung schlecht, sodass lang anhaltende Entziindungsreaktionen
moglich sind.

Die Diagnostik umfasst primdr das konventionelle Rontgen
und den Ultraschall mit GefiaRdarstellung (Doppler-Sonografie),
gef. auch CT-Angiografie oder MRT.

Therapie und Prognose: Die operative Therapie eines asympto-
matischen Sequesters wird diskutiert. Der extralobdre Sequester
wird durch Resektion entfernt. Therapie der Wahl bei einem in-
trapulmonalen Sequester ist die Lobektomie. Die Prognose ist gut.

7.4.2 Zystische Lungenfehlbildungen

Definition: angeborene Fehlbildungen des Respirationstrakts,
die oft symptomlos bleiben, sich jedoch, wenn sie an das Bronchi-
alsystem angeschlossen sind, mit Luft fillen und so zu Atemnot
fuihren konnen.

Pathogenese und Einteilung:

= Lungenwaben, Wabenlunge: intraazindr gelegene Zysten mit
einem maximalen Durchmesser von 3 cm (ausgekleidet mit
Flimmerepithel). Es konnen einzelne anatomische Einheiten
(Segment, Lappen) oder die ganze Lunge betroffen sein.

= Lungenparenchymzysten: postnatale Fehlbildungen der respi-
ratorischen Bronchiolen erster Ordnung, die solitdr oder multi-
pel in allen Lungenbezirken auftreten

= kongenitale zystisch-adenomatoide Malformation: multizys-
tische Umwandlung terminaler Bronchien mit adenomartiger
Vermehrung der Mukosa. Die Erkrankung betrifft bevorzugt
den Unterlappen der Lunge.

Symptomatik: Innerhalb der ersten Lebenstage entwickeln eini-
ge Neugeborene mit einer zystischen Lungenfehlbildung eine
ausgepragte Atemnot. Da die Zysten Anschluss ans Bronchialsys-
tem haben, konnen sie sich infizieren. Dies kann sich z.B. durch
Reizhusten und Fieber duf3ern. Wenn eine Zyste zerplatzt, kann
sich ein Pneumothorax entwickeln.

Therapie und Prognose: Die Behandlung asymptomatischer Zys-
ten wird diskutiert. Die Therapie von Lungenzysten besteht in
der chirurgischen Resektion. Kommt es zu Komplikationen wie
bakteriellen Infektionen und einer Abszessbildung oder zur Volu-
menzunahme, miissen die Zysten entfernt werden. Die Prognose
ist gut.

aus: Endspurt Klinik - Padiatrie | (ISBN 9783132445413) © 2024. Thieme. All rights reserved.



7.4.3 Kongenitales lobdares Emphysem

Definition: Uberblihung eines Lungenlappens oder -segments.
Am héufigsten ist der linke Oberlappen betroffen, gefolgt vom
rechten Oberlappen.

Epidemiologie und Einteilung: Das kongenitale lobdre Emphy-
sem tritt vermehrt bei mannlichem Geschlecht (3:1) auf. In 15%
d.F. ist es assoziiert mit einem persistierenden Ductus arteriosus
und einem Ventrikelseptumdefekt.

Symptomatik und Diagnostik: Etwa 50 % der Neugeborenen mit
einem lobdren Emphysem fallen in den ersten Lebenstagen mit
zunehmender Dyspnoe auf. Die meisten Patienten werden inner-
halb des ersten halben Lebensjahres symptomatisch. Neben der
Atemnot konnen rezidivierende pulmonale Infekte auftreten.
Die Diagnose wird anhand eines Rontgenbilds gestellt. Es findet
sich ein definiertes {iberbldhtes Lungenareal.

Therapie und Prognose: Bei asymptomatischen Verldaufen wird
abgewartet, spontane Regressionen sind moglich. Bei kritischer
Stérung des Gasaustauschs ist eine Resektion der betroffenen
Lungenabschnitte indiziert. Die Prognose ist gut. Nicht progre-
diente Fille sind potenziell reversibel; kommt es zur Resektion,
sind die Patienten in der Regel vollstandig geheilt.

IMPP-Fakten X

I Ein angeborener extralobdrer Lungensequester verursacht in der
Neugeborenenperiode meist keine Probleme.

7.5 Kongenitale Zwerchfellhernie

Definition: komplexe Hemmungsfehlbildung, bei der die Ent-
wicklung der Zwerchfellkuppel gestort ist. Dies fiihrt zu einer Ver-
lagerung der Abdominalorgane in den Thorax sowie zu sekun-
darer Lungenhypoplasie.

7.5.1 Epidemiologie

Eine kongenitale Zwerchfellhernie besteht bei 1:2000-3 000
Neugeborenen. Dariiber hinaus verstirbt ein nicht unerheblicher
Teil der betroffenen Kinder bereits in utero.

Der Defekt ist in>90% d.F. auf der linken Seite lokalisiert. Auf
der rechten Seite verhindert die Leber die Herniation von Darm-
anteilen in den Thorax. In ca. 20% d.F. bestehen begleitend wei-
tere Fehlbildungen.

7.5.2 Atiopathogenese

Die genaue Ursache ist nicht bekannt.

Aufgrund der fehlenden Teilung von Brust- und Bauchraum
gelangen Abdominalorgane in den Thorax (Enterothorax). Bei
einer linksseitigen Zwerchfellhernie sind dies meist Kolon, Milz,
Magen und Diinndarm, bei einer rechtsseitigen Hernie Kolon
und rechter Leberlappen. Die Verlagerung tritt meist schon intra-
uterin ein. Dadurch wird die sich entwickelnde Lunge verdrangt.
Die Folge ist eine Lungenhypoplasie auf der betroffenen Seite
mit Unterentwicklung des pulmonalen GefaRsystems. Haufig re-
sultiert eine persistierende pulmonale Hypertonie (S.39), die
die Prognose verschlechtert.

7.5 Kongenitale Zwerchfellhernie

7.5.3 Einteilung

Eine Einteilung kann nach der Lokalisation der Zwerchfellliicke
erfolgen. Die hdufigste Form ist die Bochdalek-Hernie (posterola-
teral im Trigonum lumbokostale am Ubergang von der Pars lum-
balis zur Pars costalis des Zwerchfells).

7.5.4 Symptomatik

In den meisten Fallen entwickelt sich unmittelbar postnatal ein
respiratorisches Versagen mit Hypoxie und Hyperkapnie, Hus-
ten, schwerer Zyanose und Dyspnoe, beschleunigter und seiten-
differenter Atmung. Hdufig ist auch eine paradoxe Atmung zu
beobachten: Der Bauch wélbt sich bei der Exspiration vor und
zieht sich bei der Inspiration ein.

Das Abdomen ist durch die Organverlagerung in vielen Fillen
eingefallen (,Wespentaille“). Bei Verlagerung des Magens erbre-
chen die Kinder oft. Lediglich 5% der Patienten sind wahrend der
Neugeborenenperiode asymptomatisch. Sie kénnen spdter mit z. B.
Thoraxdeformitdten, Tachypnoe oder Dyspnoe bei Anstrengung
oder gastrointestinalen Beschwerden (Bauchschmerzen — Ein-
klemmung, Obstipation, gastrodsophagealer Reflux) auffallen.

7.5.5 Diagnostik

Pranatale Diagnostik: Viele kongenitale Zwerchfellhernien wer-
den bereits pranatal sonografisch diagnostiziert: Sichtbar sind
die Verlagerung von Darmanteilen in den Thorax und die Lun-
genhypoplasie. Es kann auch ein Polyhydramnion bestehen. Bei
entsprechendem Verdacht sollte die Diagnose pranatal mittels
MRT verifiziert werden. Dies erlaubt eine Abschdtzung der post-
natal erreichbaren Lungenvolumina und ist wichtig fiir die The-
rapieplanung.

Postnatale Diagnostik: Bei der klinischen Untersuchung fallen
hdufig ein eingefallenes Abdomen und eine aufgebldhte Thorax-
seite auf. Bei groBen Defekten besteht ein Atemnotsyndrom des
Neugeborenen. Auskultatorisch sind auf der betroffenen Seite
Darmgerdusche zu horen, das typische Atemgerdusch fehlt auf
dieser Seite. In der BGA zeigt sich i.d.R. eine respiratorische Azi-
dose mit Hypoxie und Hyperkapnie.

Im Réntgen-Thorax sind eine Mediastinalverlagerung zur ge-
sunden Seite sowie ggf. Darmanteile im Thorax zu sehen. Bei
linksseitigen Hernien kann das Herz auf die rechte Seite verlagert
sein (Dextrokardie).

Abb. 7.2 Linksseitige Zwerchfellhernie. Magen, Darmanteile und Leber-

anteile im linken Hemithorax. [Quelle: Hentschel, Jorch, Fetoneonatale
Lunge, Thieme, 2016]
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