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KAPITEL

Einfiihrung in die

Neuropadiatrie und in die
neuropadiatrische Diagnostik

1.1 EinfUhrung in die
Neuropadiatrie
Thomas Liicke, Sylvia Costard und Sabine lllsinger

Die Neuropidiatrie ist neben der Kinderonkologie,
der Neonatologie, der Kardiologie und der Intensiv-
medizin eines der vier Schwerpunktficher innerhalb
der Kinder- und Jugendmedizin.

Synonyme

Padiatrische Neurologie, Kinderneurologie, Kinder- und
Jugendneurologie, Neuromedizin des Kindes- und Ju-
gendalters und andere (Syllabus der Gesellschaft fiir
Neuropédiatrie)

Die Spezialisierung zum Kinderneurologen erfolgt
nach der Facharztausbildung zum Kinder- und
Jugendarzt in einer mindestens dreijahrigen Zusatz-
ausbildung.

1.1.1 Definition und Teilgebiete der
Neuropddiatrie

Die Neuropédiatrie befasst sich mit der normalen
Entwicklung des zentralen und peripheren Nerven-
systems von der Fetalzeit bis zur Adoleszenz sowie
mit Abweichungen, Entwicklungsstérungen, Funk-
tionsstorungen und definierten Erkrankungen. Die
Neuropddiatrie beinhaltet sowohl Diagnostik, Be-
handlung, Erforschung und Lehre der betreffenden
Erkrankungen und Funktionsstérungen als auch die
qualititsgesicherte Versorgung und Betreuung von
Patienten im Hinblick auf die resultierenden Stérun-
gen und Behinderungen (Syllabus Gesellschaft fiir
Neuropédiatrie).

Neben Diagnostik und Therapie zéhlen Praventi-
on, Rehabilitation und Begutachtung von Krank-

heiten des zentralen, peripheren und vegetativen

Nervensystems sowie der Muskulatur zu den Auf-

gaben von Neuropddiatern.

Inhaltlich beschiftigt sich die Neuropédiatrie mit
folgenden Teilgebieten:

o Spezielle Entwicklungsneurologie (Entwicklungs-
storungen kognitiver, motorischer, feinmotori-
scher, kommunikativer, sozialer, psychischer
Funktionen inkl. Verhaltensstorung von Sauglin-
gen und Kleinkindern)

 Neonatale Neurologie

e Zerebralparesen

o Fehlbildungen des zentralen Nervensystems
(ZNS)

o Erworbene/traumabedingte ZNS-Erkrankungen

e (Neuro)genetische Erkrankungen

o Entziindliche Erkrankungen, akut und chronisch,
des ZNS und peripheren Nervensystems, z. B.
autoimmun-entziindlich, neuroimmunologisch,
infektios

o Neurometabolische und neurodegenerative
Erkrankungen

o Neuromuskuldre Erkrankungen und Erkrankun-
gen des peripheren Nervensystems

 Neuroonkologie

o Epileptologie

e Bewegungsstérungen

o Neuropsychologische Stérungen (Verhalten und
Befinden, funktionelle Storungen)

e Schmerzerkrankungen

e Schlafstérungen

e Neurovaskuldre Erkrankungen

e Neurointensivmedizin inkl. Hirntoddiagnostik

e Neurorehabilitation (in Anlehnung an den Sylla-
bus der Gesellschaft fiir Neuropddiatrie)

Ein hédufig durch Neuropédiater mit abgedecktes

Nachbargebiet ist die Sozialpddiatrie: Sie umfasst

im Rahmen der Kinder- und Jugendmedizin das

wissenschaftliche Fachgebiet, das sich fiir den Erhalt

und die Foérderung von Gesundheit bei Kindern und
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Orthopadie inkl.

Hilfsmittel-
versorgung (Neuro-)
Radiologie
Humangenetik, und Sonografie
Labordiagnostik

Sozialpadiatrie,
Reha- und
Palliativmedizin
Neuropadiatrie

Kinder- und
Jugendpsychiatrie

HNO und
Padaudiologie

Jugendlichen und fiir die Prévention und Behand-
lung von Entwicklungsstorungen in Verbindung mit
dem Gemeinwesen unter besonderer Beriicksichti-
gung der Partizipation einsetzt. Das bedeutet, dass
frithzeitig, schon bei der stationdren Aufnahme von
chronisch kranken Kindern und Kindern mit Behin-
derung, auf deren besondere sozialpadiatrische Be-
diirfnisse eingegangen werden muss.

Aus den oben genannten Aspekten geht hervor,
dass in der Neuropidiatrie eine interdisziplinire Zu-
sammenarbeit unterschiedlicher Fachgebiete erfor-
derlich ist (> Abb.1.1). Dabei haben Neuropidia-
ter die oft nicht einfache Aufgabe, alle erhobenen
Aspekte/Befunde zusammenzufithren und der indi-
viduellen Situation entsprechend anzupassen.

1.1.2 Neuropadiatrische Diagnostik
und ergdanzende Untersuchungen

Fiir den Neuropddiater ist es wesentlich, alle seine
Sinne zu benutzen und gut beobachten zu konnen.
Ein guter neuropddiatrischer Diagnostiker be-

Augenarzt

Physio-, Sprach-
und Ergotherapie

Abb. 1.1 Zusammenarbeit ver-
schiedener Fachdisziplinen in der
Neuropadiatrie [L231]

herrscht die Motoskopie, die Bewegungsbeobach-
tung. Lahmungen, Koordinationsstérungen oder
Reflexausfille kénnen auf diese Weise friihzeitig er-
kannt werden. Auch der Muskeltonus, Muskelzu-
ckungen oder ein auffilliger Korpergeruch (> Kap.
3.4) konnen zur Diagnose fithren. Der Neuropddia-
ter achtet darauf, wie ein Kind auf Farben, Gerdu-
sche, Mitmenschen etc. reagiert. Gerade bei Kindern
ist es besonders wichtig, ein Gefiihl dafiir zu entwi-
ckeln, wie man sich ihnen - dem jeweiligen Alter
und der Entwicklungsstufe entsprechend — am bes-
ten nihert, um die Kooperationsbereitschaft eines
oft primér skeptischen und vielleicht sogar dngstli-
chen Kindes fiir die weitere Untersuchung zu gewin-
nen. Das Einbeziehen der Eltern in die Untersu-
chung kann dabei hilfreich sein.

Krankengeschichte (Anamnese)
Um eine neuropédiatrische Diagnose stellen zu

konnen, ist zunéchst die Durchfithrung einer sorg-
faltigen Anamnese erforderlich. Auch wenn oft die



Eltern des Kindes befragt werden, kann es bei
Jugendlichen sinnvoll sein, sich mit diesen alleine zu
unterhalten. Die Anamnese beinhaltet neben der
genauen Befragung zu den akuten Problemen auch
eine detaillierte Familienanamnese (z.B. familidre
Erkrankungen? Blutsverwandtschaft? Totgeburten?
Fehlgeburten?). Wesentlich sind zudem Details zur
Schwangerschaft (z.B. Infektionen? Noxen wie
Nikotin oder Alkohol? Medikamente? Spezialdidten?
Verminderte Kindsbewegung? Zu viel oder zu wenig
Fruchtwasser? Vorzeitige Blutungen? Wachstums-
storung des Kindes?). Wichtig sind ebenfalls Fragen
zur Geburt (z.B. Geburtsmafie? Apgar-Index =
postpartale Anpassung und Kreislauffunktion? Na-
belschnur-pH? Geburtsmodus? Schwangerschafts-
woche? Geburtskomplikationen?). Schlieflich sind
detaillierte Informationen zur postpartalen Ent-
wicklung und zum Erreichen wichtiger Grenzsteine
einzuholen. Von besonderem Interesse ist der Ent-
wicklungsverlauf fiir die Frage, ob es sich um ein
klassisches Residualsyndrom mit von Beginn an ver-
zogerter Entwicklung handelt oder um einen neuro-
degenerativen Verlauf mit anfinglich oft noch nor-
maler Entwicklung, bis es zum Entwicklungsstill-
stand und schliefSlich zum Verlust bereits erworbe-
ner Fihigkeiten kommt. Auch kann die Entwicklung
z.B. bei Storungen des Energiestoffwechsels durch
einen zickzackartigen Verlauf gekennzeichnet sein
(> Kap. 3.4). SchliefSlich sind Fragen zu etwaigen
Begleit- oder Vorerkrankungen (wie Multisyste-
merkrankungen, Storungen der Seh- und Horfunk-
tion), zum Impfstatus und zur Erndhrungssituati-
on (Unvertraglichkeiten, spezielle Didten, Mangel-
erndhrung) wesentlich.

Internistische Befunde

Der Neuropddiater erhebt auch einen internistischen
Untersuchungsbefund. Hierbei wird auf auffillige
Korperformen und Proportionen, auf korperliche
Stigmata und kleine Auffilligkeiten (z.B. der Ohr-
muschel, der Haut) sowie auf Auffilligkeiten an den
Ausscheidungs- und Geschlechtsorganen geachtet.
Herzfehler konnen z.B. auf genetische Stérungen
(z.B. Dysmorphiesyndrome) hindeuten, wiahrend
Organvergrofierungen der Leber und der Milz Hin-
weise auf sog. Speichererkrankungen geben kénnen.

1.1 Einfiihrung in die Neuropadiatrie 3

Reflexprifung

Der Reflexhammer dient als Hilfsmittel zur Erhe-
bung des Reflexstatus. Hierbei werden die sog. Mus-
keleigenreflexe untersucht. Gesteigerte Muskelei-
genreflexe mit Reflexzonenverbreiterung deuten auf
eine Schidigung der Pyramidenbahn, d.h. von Ner-
venzellfortsitzen zentraler Motoneurone, oberhalb
des Riickenmarks hin. Auch Riickenmarkschadi-
gungen konnen zu einer Spastik fithren. Eine Re-
flexabschwichung oder Ausfille konnen fiir eine
neuromuskuldre Storung sprechen.

MERKE
Monosynaptischer Reflex

Der Schlag mit dem Reflexhammer auf die Sehne setzt
einen Dehnungsreiz, der iiber die Hinterwurzel des Ri-
ckenmarks als Afferenz auf das Motoneuron im Riicken-
mark bertragen und von dort an die Muskulatur weiter-
geleitet wird, die dann kontrahiert.

Eine Vibrationsstimmgabel dient zur Untersu-
chung der Vibrationsempfindung. Es handelt sich
um eine skalierte Stimmgabel, die meist auf den
Auflenknochel des Fufles gesetzt wird. Der Patient
muss angeben, wann er die Vibration nicht mehr
spiirt. Ein fehlendes Vibrationsempfinden kann auf
eine Storung der sensiblen Bahnen (Hinterstringe
bzw. lange Bahnen) im Riickenmark hindeuten.

Augenspiegelung

Mit dem sog. Briickner-Test kénnen Sehstérungen
bei Kindern frithzeitig erfasst werden. Es handelt
sich um einen Durchleuchtungstest, der auf einfache
und rasche Weise eine Fritherkennung unterschied-
licher Augenerkrankungen bereits im Saduglings-
und Kindesalter ermdoglicht. Begutachtet wird hier-
bei der rote Lichtreflex auf dem Augenhintergrund;
jede Seitenungleichheit oder Verschattung ist abkl-
rungsbediirftig.

Zudem kann mit dem Augenspiegel der Augen-
hintergrund detailliert inspiziert werden, um Hin-
weise auf einen erhohten Hirndruck oder z.B. auf
Speicherphdnomene bei Stoffwechselerkrankungen
zu erhalten.
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1.2 Klinisch-neuropadiatrische
Aspekte und allgemeine
Vorsorgeuntersuchungen im
Kindesalter

Sabine lllsinger und Thomas Liicke

1.2.1 Neuropadiatrische
Untersuchung

Durch die neuropddiatrische Untersuchung und die
Priifung der psychomotorischen Entwicklung sollen
Stérungen im Erwerb motorischer und kognitiver
Fertigkeiten erfasst werden, um bei Bedarf weitere
diagnostische und therapeutische Mafinahmen ein-
zuleiten. Im Folgenden soll praxisnah ein Uberblick
iiber diese Untersuchungen und deren Ziele ver-
mittelt werden. Einzelne Testverfahren zur standar-
disierten Entwicklungsdiagnostik werden hier nicht
besprochen.

Der klinischen Untersuchung vorangestellt ist die
Anamneseerhebung. Zunichst sollte nach dem
Grund der Vorstellung und nach akuten Problemen
gefragt werden. Es folgt die Fremd- bzw. Eigenanam-
nese mit Fragen zur Perinatalperiode, zur bisherigen
Entwicklung des Kindes inkl. Beschulung, zu etwaigen
Fordermafinahmen, chronischen Erkrankungen und
Medikamenteneinnahme. Das Vorsorgeheft wird ein-
gesehen. Die vegetative Anamnese umfasst neben dem
Schlaf- und Essverhalten die Sauberkeitsentwicklung.
Die Familienanamnese sollte, wenn mdoglich, anhand
eines Stammbaums erhoben werden, um sich einen
schnellen Uberblick verschaften zu kénnen [5].

Beim Sdugling und Kleinkind ist auf einen behut-
samen Umgang und eine problemorientierte Unter-
suchung zu achten; erschreckende, verdngstigende
Manéver sind zu vermeiden, um die Untersucher-
Kind-Eltern-Interaktion nicht zu storen. Mit der
Anwendung von Hilfsmitteln wie z.B. dem Reflex-
hammer sollte man zunéchst zuriickhaltend sein,
um keine unnotige Angst auszuldsen.

Zur klinischen neuropidiatrischen Untersu-
chung gehort primér die Beurteilung des Gesamter-
scheinungsbilds. Dies kann zu Beginn der Untersu-
chung, je nach Alter des Kindes, auch auf dem Schofl
eines Elternteils erfolgen. So kann der Untersucher
bei ,speziellem Aussehen® des Kindes (z.B. bei Tri-
somie 21) einen ersten Eindruck gewinnen, ob es

seinen Eltern dhnlich sieht. Auch ldsst sich dabei das
Aufeinandereinwirken von Eltern und Kind beob-
achten. Wichtige Eindriicke iiber die Sprachent-
wicklung konnen bereits hier situativ gewonnen
werden. Bei guter Beobachtung kénnen u. U. Augen-
bewegungsstorungen spielerisch erkannt werden.
Im Verlauf der korperlichen Untersuchung sollte
das Kind jedoch entkleidet werden, um die Korper-
haltung, das Muskelrelief (z.B. schméchtiger oder
athletischer Aspekt), den Bewegungsapparat (z.B.
Klumpfiifie), die Haut und deren Anhangsgebilde
(z.B. auffillige Flecken/Behaarung), Rumpf und Ex-
tremitédten genau ansehen zu konnen.

Die weitere Beurteilung des Kindes beginnt be-
reits beim Entkleiden. Bei kleinen Kindern sollte
man dies, wenn moglich, selbst vornehmen, um ei-
nen ersten Eindruck zu gewinnen. Beurteilt werden
z.B. bei Sduglingen die Spontanmotorik, bei dlteren
Kindern das Gangbild, Haltepositionen im Sitzen
und Stehen, z. B. der Einbeinstand beim Hoseauszie-
hen, und koordinative Fahigkeiten wie das Aufste-
hen vom Boden. Stets ist auf Anzeichen einer Kin-
desmisshandlung zu achten.

Untersuchung im Sauglings- und Klein-
kindalter

Im Unterschied zur neurologischen Untersuchung
bei Erwachsenen, die nach den jeweiligen anatomi-
schen Systemen und Strukturen topisch gegliedert
ist, erfolgt die neuropédiatrische Untersuchung ins-
besondere in den ersten beiden Lebensjahren auf
funktioneller Basis. Dabei ist die Beobachtung des
Untersuchers von besonderer Bedeutung. Das Ver-
halten des Kindes und seine Fihigkeiten zur Kon-
taktaufnahme stellen wesentliche Aspekte dar. Die
Untersuchung ist gerade bei Kleinkindern bei Bedarf
individuell anzupassen und kann meist nicht nach
einem starren Schema durchgefiihrt werden. Trotz-
dem muss nach einer diagnostischen Systematik
vorgegangen werden. Beim Sdugling und Kleinkind
sind folgende Aspekte und Qualititen zu priifen
(modifiziert und ergédnzt nach [1]):
e Verhalten und Stimmung, z. B. miide, hungrig,
weinerlich
o Haltungskontrolle von Rumpf und Kopf, z.B.
beim Aufrichten
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o Spontanmotorik in Bauch- und Riickenlage e Visuelle und auditive Wahrnehmung und Ver-

e Aktiver und passiver Muskeltonus arbeitung

o Muskeleigenreflexe und Fremdreflexe, die z. B. o Kognition, einschlieflich Kommunikation, Neu-
Hinweise auf Asymmetrien oder eine Spastik gier, ,Fremdeln®, Habituation (Gew6hnung an
geben Bedingungen) und Trostbarkeit

o Ubermifige Schreckhaftigkeit des Kindes Relevante klinische Befunde, die stets als auffillig

¢ Neonatale Reaktionen und Automatismen [5] einzustufen sind, konnen z. B. eine muskulére Hyper-
(> Abb.1.2) oder Hypotonie sein. Der Muskeltonus, also die

o Testung der Hirnnerven Grundspannung der Muskulatur, wird im Gegensatz

Tage Monate
123 1/2/3 4|56 |7 8 |9 10|11 [12]13]14

Magnetreflex ——#
Schreitreaktion ——#
Placing-Reaktion ——#
Galant-Reflex ——#
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Abb. 1.2 Neonatale Reaktionen und Primitivreflexe (nach Flehmig [6]) [L231]




KAPITEL

Entwicklung von

Nervensystem und Sprache
sowie mogliche Storungen

2.1 Entwicklung des
Nervensystems!
Sabine Weiss und Horst M. Mller

2.1.1 Einleitung

Das Nervensystem des Menschen besteht aus zwei
Teilen, dem zentralen Nervensystem (ZNS) und
dem peripheren Nervensystem (PNS), die funktio-
nell eng miteinander verbunden sind. Das ZNS ist in
Gehirn und Riickenmark gegliedert und umfasst
auch noch diejenigen Abschnitte der Hirn- und
Spinalnerven, die von Hirn- und Riickenmarks-
hauten umgeben sind. Das PNS umfasst die periphe-
ren Nervenbahnen, wobei eine strikte Trennung
zwischen ZNS und PNS aus physiologischer Sicht
nicht sinnvoll ist.

Das Nervensystem sorgt fiir die Koordination von
Ablaufen im Korper. Es reguliert unter anderem die
Korpertemperatur, analysiert Informationen iiber
den Zustand des eigenen Korpers (z.B. Gliedmaflen-
stellung und Organfunktionen) und steuert iiber mo-
torische Nerven Bewegungsabldufe. Es verarbeitet
zudem sensorische Wahrnehmungen (Seh-, Hor-,
Geruchs-, Geschmacks- und Tastempfindungen) und
konstruiert einen inneren Eindruck der Umwelt. Die-
se sehr komplexe Integrationsleistung des Nervensys-
tems ermdglicht es dem aus ca. 90 Billionen Zellen
bestehenden Korper eines Menschen sowohl Um-
welteigenschaften wahrzunehmen als auch sich ziel-
gerichtet in einer komplexen Umwelt zu bewegen.

In diesem Kapitel besprechen wir nach einer Dar-
stellung der Embryogenese und einem Uberblick
tiber die makroskopische Gliederung des Gehirns die

! Auf ausdricklichen Wunsch der Kapitelautoren werden die
Begriffe , Cerebellum”, ,Aquaeductus” und ,fronto-tempo-
ral” in dieser Schreibweise fir Kapitel 2.1 verwendet.

wesentlichen Vorginge der Hirndifferenzierung: die
Entstehung, Wanderung und Vernetzung von Ner-
venzellen (Neuronen) sowie die Strukturoptimierung
durch den systematischen Abbau verzichtbarer Neu-
ronen. Diese auch als Hirnreifung bezeichneten Vor-
ginge werden in ihrer Entwicklung bis zur Geburt
(prénatal) und nach der Geburt (postnatal) vorge-
stellt. So ist das Gehirn eines Neugeborenen noch
lange nicht voll einsatzfahig. Es folgt vielmehr ein
Reifungsprozess, der Jahre andauert und letztlich
erst im Alter von 20 bis 22 Jahren abgeschlossen ist.

2.1.2 Embryogenese des
Nervensystems

Bei der Entwicklung des menschlichen Nervensys-
tems werden drei Zeitabschnitte vor der Geburt un-
terschieden:

e 1. Prinatalphase (1. Trimenon/Schwanger-
schaftsdrittel): 15. postkonzeptioneller Entwick-
lungstag (ET) bis 12. Schwangerschaftswoche
(SSW)

e 2. Prinatalphase (2. Trimenon): 13. SSW bis
Ende 28. SSW

e 3. Prinatalphase (3. Trimenon): 29. SSW bis
Ende 40. SSW

Nach der Geburt schliefit sich die postnatale Phase

an (> Tab.2.1).

Nach der Befruchtung der Eizelle beginnen Zell-
teilung und Differenzierung, die dazu fithren, dass
der Korper von Neugeborenen aus etwa 5 Billionen
Zellen aufgebaut ist. Wihrend die Zeit der Embryo-
genese die ersten acht Wochen umfasst, wird die
Entwicklung ab der 9. SSW als Fetogenese bezeich-
net. Am 18. Entwicklungstag (ET) entsteht durch
Auffaltung der Randbereiche der Neuralplatte die
Neuralrinne, die sich im weiteren Verlauf zum Neu-
ralrohr schlie8t (Neurulation). Am 25. ET schlief3t
sich die vordere Offnung (Neuroporus) des Neural-
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Neuralplatte

Neuralrinne

Chorda dorsalis

Hautektoderm
Mesoderm
Entoderm

Chordaplatte

Neuralleiste

Neuralrohr

Neuralleiste

Haut-
ektoderm

Mesoderm

e
Chorda dorsalis

Entoderm

Abb.2.1 Aufsichten (A, B) und Querschnitte (C—E) eines Embryos zwischen dem 19. und 22. Entwicklungstag (ET). Dargestellt

ist die durch Botenstoffe der Chorda dorsalis ausgeldste Entwicklung von der Neuralplatte iiber die Neuralrinne zum Neuralrohr.
Aus den Zellen der Neuralleiste entwickeln sich u.a. die Spinalganglien und die Schwann-Zellen. Eine Verschlussstorung des vor-
deren Neuralrohrs (v) fihrt zur Anenzephalie, eine Verschlussstorung des hinteren Neuralrohrs (h) zur Spina bifida (verandert

nach [1, 2]). [L231]

rohrs, am 28. ET die hintere Offnung. Anschliefend
wird das Neuralrohr von Hautektoderm iiberzogen
und wandert dadurch nach innen. Wenn es hierbei
zu Neuralrohrfehlbildungen kommt, ist eine Anen-
zephalie (Fehlen der Schiadelkalotte und von Teilen
des Endhirns) oder eine Spina bifida (> Kap. 2.2.4)
die Folge (> Abb.2.1).

In der mafistabsgerechten Darstellung der embry-
onalen bzw. fetalen Hirnentwicklung bis zum Zeit-
punkt der Geburt (> Abb.2.2) fallen neben dem
allgemeinen Groflenzuwachs vor allem die Abkni-
ckung des Neuralrohrs sowie die starke Vergrofie-
rung des Endhirns (Telenzephalon) auf, dessen Fur-
chung die Oberflache noch weiter vergrofiert.

In der 4. SSW kommt es durch eine unterschied-
lich starke Zellteilung am Kopfende des Neuralrohrs
zu Wandverdickungen und systematischen Knick-

bewegungen (Scheitel-, Nacken- und Briickenbeuge;
> Abb.2.3, links). Zunichst bilden sich die drei pri-
maren Hirnbldschen aus: das Prosenzephalon (Vor-
derhirn), das Mesenzephalon (Mittelhirn) und das
Rhombenzephalon (Rautenhirn). In der 5. SSW sind
bereits fiinf Hirnblaschen vorhanden: Aus dem Pro-
senzephalon entstehen als sekundére Hirnblaschen
das Telenzephalon (Endhirn) und das Dienzephalon
(Zwischenhirn), aus dem Rhombenzephalon die se-
kundidren Hirnblaschen: Metenzephalon (Hinter-
hirn) und Myelenzephalon (Markhirn). Durch syste-
matische Abknickungen bzw. Kriimmungen wah-
rend der Hirnentwicklung verdndert sich die ur-
spriinglich gestreckte Hirnanlage so, dass die
Anordnung den spiteren Hirnaufbau erkennen
lasst, bei dem das Endhirn letztlich alle anderen
Hirnteile iiberformt hat (> Abb. 2.3, rechts).
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Abb. 2.2 Die vorgeburtliche Entwicklung des Gehirns in maBstabsgerechter Darstellung (Kasten). Zur besseren Sichtbarkeit sind

die ersten fiinf Entwicklungsstadien zusétzlich vergroBert dargestellt (vgl. [3], verdndert aus [4]). [L231]
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Erscheinungsformen/
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3.1 Frihgeburt

3.1.1 Neonatale Neurologie
Almut Weitkamper

Physiologische Entwicklung des
Neugeborenen

Die Entwicklung des ZNS einschliefSlich des Hor-
und Sprechvermdgens beginnt nicht erst zum Zeit-
punkt der Geburt, sondern bereits intrauterin
(> Kap. 2.1). Erste Bewegungen in Form von Seit-
wirtsbewegungen des Kopfes und des SteifSes kon-
nen bei menschlichen Embryonen bereits in der
8. SSW beobachtet werden, etwa 2 Wochen spiter
bewegt sich bereits der ganze Korper (General
Movements). In der 11. bis 12. SSW treten erste
Atembewegungen auf, etwa um die gleiche Zeit erste
Schluckbewegungen. Um die 18. SSW macht der Fe-
tus bereits rhythmische Saugbewegungen und trinkt
Fruchtwasser [1]. Der Fetus trainiert also bereits in
diesen frithen Gestationswochen die Mundmotorik,
die spdter auch fiir die Sprachentwicklung benétigt
wird. Erste Horerfahrungen durch intrauterine
akustische Reize - Umgebungsgerdusche wie den
miitterlichen Blutfluss oder Darmgerdusche, aber
natiirlich auch die Stimme der Mutter — kann der
Fetus etwa ab der 24. SSW machen [2]. Schon lange
weill man, dass Neugeborene bereits in den ersten
Lebenstagen die bekannte Stimme ihrer Mutter an-
deren Stimmen oder Gerduschen gegeniiber bevor-
zugen [3]. In den letzten Wochen der Schwanger-
schaft verdndern sich die spontanen, ungerichteten
und unwillkiirlichen Korperbewegungen von sehr
schnellen, groflamplitudigen zu eher langsameren,
kraftvollen und windenden Bewegungen. Wenn
Kinder zu frith geboren werden, konnen diese
General Movements auch auf der Frith- und Neuge-

borenen-Intensivstation beobachtet und beurteilt
werden [1].

Die Geburt bedeutet fiir jedes Kind eine sehr
komplizierte Umstellung fast aller Vitalfunktionen.
Plotzlich besteht keine Verbindung mehr zu Eihdu-
ten und Plazenta, die bislang Isolierung, Erndhrung,
Ausscheidung und Gasaustausch gewdhrleistet
haben. Der im Wasser lebende Fetus wird zum Luft
atmenden Neugeborenen, dessen Atmung, Kreis-
lauf, Warmeregulation, Erndhrung, Stoffwechsel,
Ausscheidung sowie Infektabwehr nun selbststindig
funktionieren miissen. Vom Arzt oder der Hebam-
me, die bei der Geburt anwesend sind, wird die post-
natale Anpassung des Kindes mit Hilfe des APGAR-
Scores erfasst, indem sie in der 1., 5. und 10. Lebens-
minute Hautfarbe, Atmung, Herzfrequenz, Muskel-
tonus und spontane Bewegung des Kindes
beurteilen. Fiir jeden Parameter kénnen 0, 1 oder
bestenfalls 2 Punkte vergeben werden, also maximal
10 Punkte. Ein APGAR von 7-10 Punkten zeigt eine
normale Adaptation, ein APGAR von 4-6 Punkten
eine miéflige Depression und ein APGAR von 0-3
Punkten eine schwere Depression. Ein 5-Minuten-
APGAR unter 4 Punkten ist prognostisch ungiinstig
in Bezug auf die weitere motorische und auch kogni-
tive Entwicklung [4].

Nach der postnatalen Adaptation schreitet die all-
gemeine Entwicklung des Kindes fort. Auch jetzt
zeigen sich General Movements, die aber nicht mehr
so schnell, ausladend oder windend sind, sondern
zunehmend kleinen, tinzelnden Bewegungen in ein-
zelnen Gelenken gleichen. Am Ende der Neonatal-
zeit, im Alter von 28 Tagen, kann ein gesundes Kind
Arme und Beine gegen die Schwerkraft anheben und
strampeln. In der Bauchlage kann es den Kopf anhe-
ben und zur Seite drehen. Es reagiert auf Gerdusche,
vor allem auf die menschliche Stimme, und ist in der
Lage, kriftig zu saugen und sich sowohl mit Vokal-
lauten als auch mit Schreien zu dufiern.
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MERKE
Die Entwicklung des Kindes beginnt nicht erst nach der
Geburt, sondern schon friih intrauterin. Zum Zeitpunkt
der Geburt missen sich fast alle Organsysteme auf die
extrauterine Situation umstellen. Die postnatale Adapta-
tion wird mit dem APGAR-Score beurteilt. Liegt der
5-Minuten-Wert unter 4, ist dies prognostisch ungiinstig
in Bezug auf die weitere Entwicklung.

Risikofaktoren fur erworbene
Entwicklungsstérungen

Zu den Risikofakoren fiir erworbene Entwicklungs-
storungen zdhlen insbesondere Frithgeburtlichkeit,
perinatale Infektionen und Hirnschidigungen durch
Hirnblutung, Asphyxie oder Schlaganfall, da es hier-
durch sowohl zum Untergang von Hirngewebe als
auch zu einer Beeintrichtigung der noch nicht abge-
schlossenen Hirnentwicklung kommen kann.

Frihgeburt

Frithgeborene sind definiert als Kinder, die mehr als
3 Wochen vor dem errechneten Geburtstermin zur
Welt kommen. Das betriftt in Deutschland jéhrlich
etwa 60000 Kinder, also 9 % aller Neugeborenen. Et-
wa 1,5% der Kinder werden vor der 32. SSW, also
mehr als 8 Wochen zu friih, geboren und wiegen zum
Zeitpunkt der Geburt in der Regel weniger als 1500 g
(very low birth weight infants, VLBW) [5]. Bei diesen
sehr kleinen Frithgeborenen muss die postnatale Ad-
aptation bereits zu einem Zeitpunkt erfolgen, an dem
die meisten Organsysteme noch nicht ausreichend
entwickelt sind. Ein erheblicher Teil ihrer Entwick-
lung findet daher nicht mehr in der geschiitzten Um-
gebung des Uterus, sondern auf einer Frith- und
Neugeborenen-Intensivstation statt. In dieser Zeit
konnen zahlreiche Komplikationen auftreten.

Ein hdufiges Problem bei Frithgeborenen ist der
primdre Surfactant-Mangel ihrer strukturell unrei-
fen Lunge (sog. Atemnotsyndrom, ANS). Daher be-
steht oft die Notwendigkeit einer Beatmung, die zu
einer Schddigung der Lungenentwicklung und da-
mit zur Ausbildung einer bronchopulmonalen Dys-
plasie (BPD) fithren kann. Wegen Unreife der Leber-
funktion kann eine Hyperbilirubindmie auftreten,
die aufgrund der Unreife der Blut-Hirn-Schranke
bei Frithgeborenen schneller zu einer Bilirubin-En-

zephalopathie bzw. einem Kernikterus mit bleiben-
den neurologischen Schédden fithren kann (z.B. In-
nenohrschidigung, Sehstérungen, mentale Retar-
dierung und Zerebralparese). Die Unreife des Ma-
gen-Darm-Trakts erlaubt nur einen langsamen
Erndhrungsaufbau, sodass Frithgeborene lange Zeit
parenteral oder iiber eine nasogastrale Sonde er-
nahrt werden miissen. Dies fiithrt oft zu Gedeihsto-
rungen mit niedrigem Korpergewicht, Kleinwuchs
und Mikrozephalie. Weitere Probleme sind die er-
hohte Infektanfilligkeit durch ein unreifes Immun-
system und die Gefahr einer nekrotisierenden Ente-
rokolitis (NEC) durch Infektion einer vermutlich
ischdmisch vorgeschddigten Darmwand, bei der
Darmgewebe nekrotisch wird, also zugrunde geht.
Auch die Retinopathia praematurorum (RPM), eine
Entwicklungsstorung der retinalen Blutgefifle, in
deren Folge es zur Netzhautablosung und Erblin-
dung kommen kann, ist eine hdufige Komplikation
bei sehr kleinen Frithgeborenen. Zu den schwersten
Frithkomplikationen gehoren intraventrikuldre Ha-
morrhagien (IVH) und die periventrikuldre Leuko-
malazie (PVL), die wegen des Untergangs von Hirn-
parenchym, z. B. nach Minderdurchblutung, ein be-
sonders hohes Risiko fiir allgemeine Entwicklungs-
storungen einschliellich Horstorungen darstellen
[6]. Unabhéngig von solchen Komplikationen darf
auch das Risiko fiir lirminduzierte Horstorungen
durch die notwendigen Gerite, wie Inkubator und
Beatmungsgerit, sowie die Monitoralarme auf einer
Neugeborenen-Intensivstation nicht unterschatzt
werden [7]. Haufige Spatkomplikationen, die oft erst
im (Vor-)Schulalter diagnostiziert werden, sind In-
teraktions- bzw. Regulationsstérungen, Stérungen
der korperlichen Entwicklung, chronische Atem-
wegsprobleme, leichte motorische Koordinations-
storungen oder Ungeschicklichkeiten und kognitive
Probleme wie Storungen der Sprachentwicklung
(> Kap. 2.3 und > Kap. 3.1.2), Wahrnehmungs-
oder Wahrnehmungsverarbeitungsstérungen, kog-
nitive Teilleistungsschwichen und Verhaltensauffal-
ligkeiten. Besonders schwere Spatkomplikationen
bei Frithgeborenen sind ausgeprigte Bewegungssto-
rungen wie die infantile Zerebralparese (ICP,
> Kap. 3.12), hochgradige Minderung der Intelli-
genz mit einem IQ < 50, schwere Sehbehinderungen
und Horstorungen, die eine Horgerdteversorgung
notwendig machen [8].
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Sehr kleine Friihgeborene mit einem Geburtsgewicht un-
ter 15009 haben ein erhéhtes Risiko fiir allgemeine
Entwicklungsstérungen, besonders bei Beatmungsnot-
wendigkeit und Komplikationen wie Infektionen, Hirn-
blutungen oder -parenchymschadigungen. Als Spatkom-
plikationen kdnnen ausgepragte Bewegungsstorungen,
hochgradige Minderung der Intelligenz, schwere Sehbe-
hinderungen oder Horstérungen, aber auch leichtere mo-
torische Auffalligkeiten oder kognitive Probleme auftre-
ten, die manchmal erst im (Vor-)Schulalter diagnostiziert
werden.

Fallbeispiel 3.1

Frithgeborenenbehandlung auf einer Neu-
geborenen-Intensivstation

Nach unauffalliger Schwangerschaft wird in der
24+ 5. SSW ein Méddchen mit einem Geburtsge-
wicht von 640 g geboren, das tiber einen Zeit-
raum von drei Monaten auf der Neugeborenen-
Intensivstation behandelt werden muss.

Es benotigte eine maschinelle Beatmung, in
deren Folge sich eine bronchopulmonale Dys-
plasie entwickelte. Eine Hyperbilirubindmie
wurde mit Phototherapie behandelt, Infektio-
nen erforderten mehrfach antibiotische Be-
handlungen. Wegen einer Retinopathia praema-
turorum musste eine Laserkoagulation durchge-
fithrt werden. Das primare Horscreening zum
Zeitpunkt der Entlassung von der Intensivstati-
on war auffillig. Eine Hirnblutung trat erfreuli-
cherweise nicht auf.

Es erfolgten intensive Fordermafinahmen,
u.a. Physiotherapie, heilpidagogische Frithfor-
derung, Seh- und Horfrithférderung, Sprachthe-
rapie. Wahrend die entwicklungsneurologi-
schen Verlaufskontrollen eine Zerebralparese
ausschlieflen konnten, ergaben die augenarztli-
chen und pidaudiologischen Verlaufskontrollen
eine hochgradige Sehschwiche und Innenohr-
schwerhorigkeit (daher Brillenversorgung und
beidseits Cochlea-Implantate). Die im Alter von
zwei und drei Jahren durchgefithrten standardi-
sierten Entwicklungstests zeigten eine dem kor-
rigierten Alter entsprechende mentale und eine
leicht retardierte motorische Entwicklung. In-
zwischen geht die Siebenjahrige in eine integra-
tive Schule, in der sie bislang gut mitkommt.
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Gewichtsentwicklung, Langen- und Kopfum-
fangswachstum verlaufen entlang der untersten
Perzentile.

Pra-, peri- oder postnatale Infektionen

Verschiedene virale und bakterielle Infektionen

konnen sowohl prd- als auch postnatale Entwick-

lungsstorungen verursachen. Zu den sog. kongenita-
len, von der Mutter auf das Kind iibertragbaren In-
fektionen zdhlen Syphilis, Toxoplasmose, Roteln,

Zytomegalie, Herpes-simplex-Virus-(HSV-) und

andere Infektionen wie z.B. Listeriose oder Ringel-

roteln. Diese Infektionen kénnen sowohl prinatal
tiber die Plazenta als auch perinatal, z. B. durch Ver-
schlucken infektiosen miitterlichen Blutes unter der

Geburt, oder postnatal, z.B. iiber die Muttermilch,

erfolgen. Viele dieser Infektionen verlaufen zu-

néchst asymptomatisch, konnen aber im Verlauf
schwere Entwicklungsstérungen verursachen.

o Hauptsymptome der kongenitalen Syphilis sind
Gedeih- und Entwicklungsstorungen, Knochen-
verdnderungen, Augenentziindungen und Hor-
storungen.

 Bei der kongenitalen Toxoplasmose sind Enze-
phalitis, intrazerebrale Verkalkungen, Epilepsie,
Entwicklungsretardierung, Hepatitis und Chorio-
retinitis die Hauptsymptome.

o Eine kongenitale Rételninfektion kann zur Roteln-
embryopathie mit Mikrozephalie, globaler Retar-
dierung, Herzfehler, Katarakt und Horstérungen
fihren. Die Haufigkeit der Rotelnembryopathie ist
durch die von der Standigen Impfkommission
(STIKO) empfohlene Rotelnimpfung deutlich zu-
riickgegangen.

¢ Die Zytomegalie-Virus-(CMV-)Infektion ist in-
zwischen die hiufigste kongenitale Infektion und
auch die héufigste infektiose Ursache fiir friih-
kindliche Horstérungen (> Kap. 4.1). Weitere
Symptome der kongenitalen CMV-Infektion sind
Mikrozephalie, intrazerebrale Verkalkungen, glo-
bale Entwicklungsretardierung und Sehstorun-
gen, aber auch Hepatitis und Myokarditis.

¢ Die kongenitale HSV-Infektion kann mit Enze-
phalitis, Mikrozephalie, Krampfanfillen und als
generalisierte Infektion mit septischem Schock,
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3.3 Verhaltensstérungen
und Stérungen der
Sprachentwicklung und des
Sprechens

3.3.1 Autismus

Marieluise Bartels und Rainer Georg Siefen
Einleitung

Bei Autismus liegen schwerwiegende Einschrinkun-
gen der sozialen Kommunikation und Interaktion
vor. Diese betreffen die soziale Reziprozitit, das ver-
bale und nonverbale Kommunikationsverhalten
und die Fahigkeit zur Gestaltung sozialer Beziehun-
gen. Hinzu kommen eingeschrinkte und sich wie-
derholende Verhaltensmuster und Interessen [1].
Diese Aufzdhlung ist nicht erschopfend. Auch ver-
dndert sich das Symptomspektrum im Entwick-
lungsverlauf. Weitere Symptome werden im Laufe
dieses Kapitels detaillierter beschrieben. In epide-
miologischen Studien zu Autismus wird nunmehr
von einer Pravalenz von etwa 1 % ausgegangen. Dass
Diagnosen aus dem Autismusspektrum hiufiger ge-
stellt werden, konnte mit grofSerer 6ffentlicher Auf-
merksamkeit [2], neuen Diagnoseinstrumenten,
breiteren Diagnose- und Schweregraddefinitionen
sowie mit verbesserter Fritherkennung zusammen-
hiangen [3]. Im Klassifikationssystem des DSM-5 [1]
werden fiir Autismus nur noch zwei Kerndoméanen
definiert: Beeintrdchtigungen in der sozialen Kom-
munikation und Interaktion sowie repetitives und
restriktives Verhalten. Krankheitseinheiten wie
frithkindlicher Autismus, Asperger-Syndrom, des-
integrative Storung im Kindesalter und sonstige tief-
greifende Entwicklungsstorungen gingen in der
neuen Kategorie der Autismus-Spektrum-Stérungen
(ASS) auf und werden kiinftig nicht mehr unter-
schieden (https://www.psychiatry.org/psychiatrists/
practice/dsm). Das wird auch fiir die ICD-11 gelten,
die in Kiirze erscheint [4].

Welches Verhalten weist auf Autismus
hin und welche diagnostischen Schritte
sind notwendig?

Anamnese

Die Anamnese bei Autismusverdacht muss viele
Verhaltensbereiche beriicksichtigen (https://www.
psychiatry.org/psychiatrists/practice/dsm). Die non-
verbale und die verbale (rezeptive und expressive)
Kommunikation des Kindes und seine Fahigkeit, an-
dere Menschen zu imitieren, sind oft eingeschrankt.
Auffillig sind bei autistischen Kindern auflerdem
ein unkooperatives Spielverhalten sowie einge-
schrinkte und fixierte Interessen [2]. Zu berticksich-
tigen sind geburtsbezogene Komplikationen und
gleichzeitig bestehende (komorbide) korperliche Er-
krankungen [5]. Erstmals mit der Verdachtsdiagno-
se ,Autismus“ werden Kinder Arzten hiufig deshalb
vorgestellt, weil deren Sprachentwicklung verzogert
ist oder tiberhaupt nicht einsetzt. Auch wenn bis
zum Alter von 3 Jahren erlernte Worter und Zwei-
wortsitze wieder verloren gehen, muss an Autismus
gedacht werden. Kinder mit Autismus-Spektrum-
Stérungen haben nicht nur eine atypische Sprach-
wahrnehmung [6], sondern brauchen auch mehr
Zeit, um den Gesichtsausdruck ihres Gegeniibers
einordnen zu konnen [7]. Charakteristische Symp-
tome und Kommunikationseinschrankungen kon-
nen sich zwar schon in den ersten drei Lebensjahren
entwickeln [8]. Doch trotz frither Anzeichen ist eine
verldssliche Autismusdiagnose (vor dem Alter von
2-3 Jahren) bislang mindestens schwierig bis un-
moglich [9]. Die Kommunikationsprobleme autisti-
scher Kinder oder Jugendlicher sind ein zentrales
Symptom. Sie konnen zu unangepassten Verhal-
tensweisen in Kindergarten, Schule oder Familie
beitragen [10]. Hiernach muss bei der Anamneseer-
hebung gezielt gefragt werden. Abzukliren ist auch,
ob weitere — insbesondere mannliche - Familien-
mitglieder in der Kommunikation autistische Ziige
im Sinne eines ,,Broader Autism Phenotype®[11, 12]
aufweisen.
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Klinischer Befund und Verlauf

Die personale und testgestiitzte Diagnostik muss bei
Autismus-Spektrum-Storungen (ASS) eine breite In-
formationsbasis schaffen [13]. Dabei stehen die bei-
den Hauptmerkmale der ASS im Mittelpunkt, ndm-
lich dauerhafte Beeintrachtigungen der wechselseiti-
gen sozialen Kommunikation und Interaktion sowie
restriktive, repetitive Verhaltensmuster, Interessen
oder Aktivititen. Die im DSM-5 neu definierte Dia-
gnose einer sozialen (pragmatischen) Kommunikati-
onsstorung kann allerdings nicht gleichzeitig mit der
Diagnose ASS gestellt werden. Bei der sozialen (prag-
matischen) Kommunikationsstorung bestehen anhal-
tende Probleme im sozialen Gebrauch verbaler und
nonverbaler Kommunikation, die jetzt als eigenstdn-
dige Krankheitseinheit diagnostiziert werden kénnen.
Die soziale (pragmatische) und die bei ASS beschrie-
benen Kommunikationsstérungen tiberlappen sich in
wesentlichen Teilen. Bei ASS kommen noch weiterge-
hende Einschrinkungen der sozialen Reziprozitit,
der Fihigkeit zur sozialen Beziehungsgestaltung so-
wie eingeschrinkte, sich wiederholende Verhaltens-
muster und Interessen hinzu. Ob nicht nur psychi-
sche, sondern auch somatische komorbide Storungen
vorliegen, muss durch eine differenzierte korperme-
dizinische Diagnostik [5, 14] gekldrt werden.

Bei erheblicher Intelligenzminderung wird es
schwerer, die fiir ASS typischen Befunde herauszu-
arbeiten. Dazu zdhlen Probleme, Zusammenhinge
zu erkennen, also eine schwache zentrale Kohirenz,
Schwierigkeiten bei der vorausschauenden Hand-
lungsplanung und eine im Sinne der Theory of Mind
beeintrichtigte Fahigkeit, Bewusstseinszustinde
und -prozesse anderer Menschen zu erfassen. Sehr
systematisch ist zudem nach verschiedenen Formen
sich wiederholender, eingeschrinkter und stereoty-
per Interessen und Aktivitdten zu fragen [15]. Autis-
musspezifische Screening-Fragebogen und Eltern-
Interviews stehen zunehmend auch fiir das Klein-
kindalter zur Verfiigung. Sie miissen erganzt werden
durch neuropsychologische, molekularbiologische,
metabolische, neurologische (EEG) und bildgebende
Untersuchungsverfahren (MRT des Gehirns) [2, 15,
16]. Eltern haben zuweilen eine eigene Sichtweise
auf das Verhalten ihres autistischen Kindes. Das

kann die Trennschirfe der Fragebdgen mindern
[17].

Bereits frith im Entwicklungsverlauf fallen ein un-
zureichender Blickkontakt der ASS-Kinder [12], ein
verzogertes Reagieren auf den eigenen Namen und
Schwierigkeiten mit verbaler und nonverbaler Kom-
munikation auf. Manche dieser Symptome kénnen
wieder abklingen [9]. Angesichts der zahlreichen
Veranderungen und Anpassungsanforderungen bei
der Transition (Ubergang ins Erwachsenenalter)
werden aber oft zusitzliche Symptome oder neu auf-
tretende Stérungen wie etwa Angststorungen beob-
achtet [14]. Bei Jungen wird etwa viermal hdufiger
ein Autismus diagnostiziert als bei Madchen [9].
Nach der Extreme-Male-Brain-Theorie von Baron-
Cohen [18] haben Médchen mehr Einfithlungsver-
mogen, Jungen dagegen sehen Objekte lieber als Teil
von Systemen, sie ,,systematisieren® also eher. Diese
Verhaltenstendenz ist bei Autisten bis ins Extrem
gesteigert. Noch nicht abschlielend gekldrt werden
konnte, welche entwicklungsneurologischen Prozes-
se zu diesen Geschlechtsunterschieden beitragen
[18]. Madchen und Frauen scheinen zwar ihre autis-
musbedingten Einschrankungen deutlicher wahrzu-
nehmen. Sie konnten aber auch geschickter darin
sein, ihre autistischen Ziige zu verbergen und sich
kompensatorische soziale Verhaltensstrategien an-
zueignen [15].

Das Klassifikationsschema fiir psychische Stérun-
gen nach ICD-10 der WHO [19] wird voraussichtlich
erst 2018 durch die ICD-11 abgeldst. So lange wer-
den auch noch Diagnosen wie Frithkindlicher Autis-
mus, Atypischer Autismus und Asperger-Syndrom
aus der Diagnosegruppe der Tiefgreifenden Ent-
wicklungsstorungen vergeben werden. Dann aber
diirfte sich die einheitliche Diagnose ,Autismus-
Spektrum-Storung durchsetzen (https://www.psy-
chiatry.org/psychiatrists/practice/dsm).

Die dreistufige Schweregradeinteilung bei Autis-
mus-Spektrum-Stérungen orientiert sich am Aus-
maf der Einschrankungen der verbalen und nonver-
balen Kommunikationsfihigkeit und der deshalb
erforderlichen Unterstiitzung. Bei der Beurteilung,
ob eine begleitende sprachliche Behinderung vor-
liegt, sind rezeptives Sprachverstandnis und expres-
sive Sprachentwicklung getrennt zu analysieren.
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MERKE
Autismus-Spektrum-Storungen (ASS) sind eine neue
Sammeldiagnose fir autistische Stérungsbilder. Bisheri-
ge Untergruppen autistischer Stérungen gehen darin auf.
Die Stérungen von Kommunikation und Interaktion wer-
den erst nach und nach deutlich, ebenso die stereotypen
Interessen und restriktiven Verhaltensweisen. Stdrungen
der Sprachentwicklung sind ein wichtiger friiher Indika-
tor fiir die Entwicklung einer ASS. Oft liegen gleichzeitig
weitere Storungen wie Intelligenzminderung und ADHS
vor (> Kap. 3.3.2), aber auch depressive und Angststo-
rungen. Die Therapie ist multimodal und bezieht die Be-
gleitstérungen mit ein. Im multiprofessionellen Behand-
lungsteam haben Sprachtherapeutinnen eine wichtige
Funktion.

Fallbeispiel 3.3
Autismus-Spektrum-Storung

Die Eltern mussten fiir den jetzt siebenjahrigen
Alexander nach einem halben Jahr im Regel-
kindergarten einen Platz in einem Integrations-
kindergarten suchen. Am liebsten spielte Alex-
ander fiir sich allein. Nur selten nahm er von
sich aus Kontakt zu anderen Kindern auf. Er
spielte bevorzugt mit Autos und hatte zu Hause
eine wachsende Sammlung, die er gerne nach
Farben ordnete. Sein Spiel ist wenig kreativ.

Zur verzogerten und eingeschrankten
Sprachentwicklung kamen fein- und grobmoto-
rische Teilleistungsstorungen hinzu. Schwan-
gerschaft, Perinatalperiode und Geburtsmafle
waren unauffillig. Als Sdugling zeigte er sich an
Korperkontakt und sozialer Zuwendung wenig
interessiert. Seine Aufmerksamkeit wechselte
schon immer schnell. Er ist psychomotorisch
unruhig. Besonders problematisch sind seine
Weglauftendenzen, die eine stindige Beaufsich-
tigung erfordern.

Inzwischen besucht Alexander eine Forder-
schule fiir Geistige Entwicklung. Er erhalt eine
Sprachtherapie, die in die Forderung in einem
Autismuszentrum integriert ist. Wegen ADHS
(als komorbide Stérung) wird er medikamentds
und wegen seiner Hundephobie zusitzlich ver-
haltenstherapeutisch behandelt. Glicklicher-
weise ist er in der Lage, belastbare emotionale
Beziehungen zu Angehorigen und Therapeuten
einzugehen.

Komorbide Stérungen

Zu den haufigsten komorbiden psychischen Storun-
gen bei Autismus sind ADHS, Angststérungen, De-
pression, Bindungsstorungen und Sozialphobie zu
rechnen [2, 5]. Hinzu kommen Fiitterstorungen,
Schlafstorungen und Mutismus. Als koérperliche
Begleiterkrankungen sind tuberdse Hirnsklerose,
Epilepsie, verschiedene neurologische Symptome,
Verdauungsbeschwerden und Allergien hervorzuhe-
ben [5]. Die Diagnose von Begleiterkrankungen
kann aufgrund der eingeschrinkten Kommunikati-
onsmoglichkeiten autistischer Kinder und Jugendli-
cher deutlich erschwert sein. Auf Uberschneidungen
zwischen ADHS- und Autismus-Symptomen und
auf Vermutungen, dass es sich um eine gemeinsame
Grunderkrankung handeln konnte, wird im Ab-
schnitt iiber ADHS (> Kap. 3.3.2) eingegangen.

Therapie bei Autismus-Spektrum-
Stérungen

Mit der hédufigeren Diagnosestellung hat auch die
Vielfalt der Therapieformen zugenommen. Die Be-
handlung muss moglichst frith beginnen und
Schweregrad, Entwicklungsalter, Komorbiditit so-
wie insbesondere den sprachlichen Entwicklungs-
stand berticksichtigen. Therapieprogramme, die ver-
haltenstherapeutische und pidagogische Konzepte
kombinieren, richten sich nicht nur an Sprachthera-
peuten, Ergotherapeuten, Pidagogen und Kranken-
gymnasten in Kindergdrten und Schulen und spezia-
lisierten Institutionen [2]. Ergdnzend miissen die
Eltern systematisch angeleitet werden, damit sie —
als Teil des Gesamtbehandlungsplans - Férderange-
bote fiir ihre Kinder in Alltagsabldufe integrieren
konnen. Médchen sollten anders gefordert werden
als Jungen [15]. Das Behandlungsinteresse kann bei
Kindern mit Autismus - abhingig vom jeweiligen
Modul des multiprofessionellen Therapiekonzepts —
recht begrenzt sein. Darauf sollten sich Therapeuten
flexibel einstellen [19]. Autismus-Spektrum-Storun-
gen sind chronische Erkrankungen mit heterogener
Symptomatik. Heilung ist nicht moglich, wohl aber
eine Forderung auf Grundlage des individuellen Be-
gabungspotenzials, um eine grofiere Selbststindig-
keit im Alltag zu erreichen. Das kiinftige berufliche
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Niveau der Kinder hangt sowohl von ihrem intellek-
tuellen Ausgangsniveau und der psychischen
Robustheit als auch von der piadagogisch-therapeu-
tischen Hartndckigkeit der Therapeuten und der
Familie ab. Die Psychoedukation der Eltern muss an
deren subjektive Krankheitskonzepte ankniipfen.
Elterliche Uberbesorgtheit begiinstigt moglicherwei-
se die Entwicklung von Angststérungen bei den Kin-
dern [21]. Zusitzliche Hilfen werden bei psychischer
Uberforderung oder Erkrankung der Eltern notwen-
dig. Therapeuten miissen auch im Auge behalten,
dass die Kommunikationskompetenz von Angehori-
gen autistischer Kinder ebenfalls eingeschrinkt sein
kann [12].

Bei den verschiedenen Therapieansitzen variie-
ren die Eltern- und Pddagogenbeteiligung, die Aus-
wahl der Therapiesituationen im Alltag sowie das
Ausmaf der Verhaltensanalyse und die Art der posi-
tiven oder negativen Verstirker. Angesichts der
Vielzahl autismusbezogener Therapieprogramme
kann eine deutschsprachige Adaptation eines be-
wihrten Programms wie des Early Start Denver Mo-
del [22] vorteilhaft sein. Beispielhaft erwdhnt wer-
den dort das Applied Behavior Analysis (ABA-)Trai-
ning nach Lovaas und die Early Intensive Behavioral
Intervention (EIBI) als Modifikation des Lovaas-
Programms. Das TEACCH-Programm geht iiber die
bildliche Anleitung von Alltags- und Arbeitsschrit-
ten hinaus. Der Entwicklung der sozialen Interakti-
onsmotivation widmet sich das Pivotal Response
Training (PRT). Das Picture Exchange Communica-
tion System (PECS) fordert auch das nonverbale
Kommunikationsverhalten [22].

Sprachtherapeutischer Fokus:
praverbale Phdnomene und erste
Wérter

Eines der Kerndefizite bei Autismus-Spektrum-Sto-
rungen (ASS) ist die Beeintrachtigung der rezipro-
ken sozialen Kommunikation [1]. Erwerbsstorun-
gen auf den sprachstrukturellen Ebenen (Lexikon-
Semantik, Morphologie-Syntax, Phonetik-Phonolo-
gie) kénnen, miissen aber nicht auftreten. Stérungen
auf der kommunikativ-pragmatischen Ebene sind
hingegen typisch fiir ASS (nach DSM-IV: Difterenzi-
aldiagnose ,frithkindlicher Autismus® vs. ,Asper-

ger-Autismus® [23]). Entsprechend heterogen ge-
stalten sich die sprachlichen Profile von Kindern mit
ASS: Sie reichen von nahezu unauffilliger Sprache
mit Ausnahme der kommunikativ-pragmatischen
Féhigkeiten bis hin zu stark gestortem Spracherwerb
und nonverbalem Stadium [24]. In ca. 25 % der Fille
ist im Alter von 15 bis 24 Monaten ein Verlust be-
reits erworbener sprachlicher Fahigkeiten zu beob-
achten [25].

Im Folgenden werden ASS-typische Merkmale
der praverbalen Phase und des frithen Worterwerbs
beschrieben. Die individuellen Entwicklungsverldu-
fe bei ASS sind jedoch sehr unterschiedlich. Je frither
die Diagnose gestellt wird und die Intervention ein-
setzt, umso giinstiger ist die Prognose [26].

Oft ist das Ausbleiben der ersten Worter einer
der ersten Indikatoren fiir Eltern, dass die Entwick-
lung ihres Kindes nicht typisch verlduft [27]. Jedoch
sind bereits in der praverbalen Phase Phianomene in
der sozialen Kommunikation zu beobachten, die auf
eine mogliche ASS hinweisen.

Physiologische Lallphasen bleiben bei Kindern
mit ASS oft aus, sie produzieren generell weniger
Vokalisationen im ersten Lebensjahr [28]. Die pro-
duzierten Vokalisationen sind untypisch fiir den
physiologischen Spracherwerb (z.B. Grunzen, Sum-
men, stereotypes Quietschen). Auch Turntaking-
Regeln, die sich ab einem Alter von sechs Monaten
beim Vokalisieren beobachten lassen, werden von
Kindern mit ASS nicht eingehalten. Auferdem sind
ihre Vokalisationen nur selten mit an Personen ge-
richtetem nonverbalem Verhalten (z.B. Blickkon-
takt und Arme ausstrecken, um hochgehoben zu
werden) kombiniert [29].

Das Blickkontaktverhalten von Kindern mit ASS
ist ebenfalls abweichend: Bereits ab einem Alter von
sechs Monaten stellen Kinder mit ASS seltener
Blickkontakt her bzw. weichen héufiger den Blicken
anderer Personen aus [30]. Zusitzlich zeigen Kinder
mit ASS im Unterschied zu Kindern mit unauffalli-
ger Entwicklung seltener Initiativen und Reaktionen
im Sinne von Joint Attention [31].

Joint Attention bezieht sich auf die Fahigkeit, die Auf-
merksamkeit zwischen Interaktionspartnern und Objek-
ten/Ereignissen zu koordinieren, um dem Gesprachspart-
ner gegenliber eine Bewusstheit iber entsprechende Ob-
jekte/Ereignisse zum Ausdruck zu bringen [32]. Das im-
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pliziert das Teilen der Aufmerksamkeit mit anderen Perso-
nen (z.B. durch Blickkontakt, Blickbewegungen, Zeige-
gesten, andere nonverbale, aber auch verbale Handlun-
gen), das Verfolgen der Aufmerksamkeit anderer Perso-
nen (z.B. Wahrnehmung von deren Blickbewegungen
oder deren Zeigegesten) sowie das Lenken der Aufmerk-
samkeit anderer Personen (ebenfalls z. B. durch Zeigeges-
ten oder Blickbewegungen). Die Fahigkeit zu Joint Atten-
tion entwickelt sich im Alter von ca. 8 Monaten [33].

Insbesondere das Verfolgen des Blicks oder der
Zeigegeste einer anderen Person gelingt Kindern mit
ASS in den ersten 18 Monaten nicht. Auch dass Zei-
gegesten mit gleichzeitigem Blickkontakt zum Inter-
aktionspartner im Alter von 18 bis 24 Monaten noch
nicht vorkommen, ist ein starker Indikator fiir ASS
[33]. Da Joint Attention ein zuverléssiger Pradiktor
fiir den Spracherwerb ist [34], erklart sich hieraus,
warum die ersten Worter und Wortkombinationen
von Kindern mit ASS oft verzogert und verlangsamt
erworben werden [24]: Der Erwerb von Wortern, die
sich auf auf8ersprachliche Referenten beziehen, er-
fordert zum einen eine Person, die diese Wortfor-
men produziert, und zum anderen muss sich zeit-
gleich der Fokus des Kindes auf den benannten Re-
ferenten richten [35]. Erst ab einem Alter von 9 Mo-
naten sind Kinder, die sich regelrecht entwickeln, in
der Lage, ihren Fokus auf den Referenten oder ein
Objekt zu richten, auf dem auch der Fokus des Spre-
chers liegt (Joint Attention). Durch Defizite im Fol-
gen oder Lenken der Aufmerksamkeit anderer Per-
sonen, wie sie typisch fiir Kinder mit ASS sind, wird
das effiziente Wortlernen stark eingeschrinkt. Da-
her ist die Sprachrezeption bei Kindern mit ASS

1. Welche Entwicklungsstorung ist der haufigste
Anlass fiir die diagnostische Abkldrung einer
Autismus-Spektrum-Storung?

2. Welches sonstige Verhalten weist auf Autis-
mus hin?

3. Welche autismusspezifischen Diagnostik-
methoden kennen Sie?

Fragen zur Wissensprifung

starker beeintrachtigt als bei Kindern mit Sprach-
erwerbsstorungen aufgrund anderer neurokogniti-
ver Storungen [36]. Des Weiteren produzieren Kin-
der mit ASS aufgrund der defizitdren Joint Attention
haufiger Idiosynkrasien und Neologismen anstelle
konventioneller Worter [35]. Sie reagieren auch sel-
tener als Kinder mit anderen Entwicklungsstorun-
gen auf ihren eigenen Namen [31].

Sprachliche Defizite werden bei Kindern mit ASS
anfangs manchmal dadurch iiberdeckt, dass sie
Echolalien produzieren, die z. T. auch sehr komplex
sind. Diese unmittelbar oder verzogert auftretenden
Echolalien konnen kommunikative Funktionen
tibernehmen (z.B. als Selbstregulation, Ausdruck
kommunikativer Intentionen, Verarbeitungshilfen)
[37]. Echolalien lassen sich bei Kindern mit physio-
logischer Entwicklung nicht im vergleichbaren Ma-
3e beobachten [38].

Gelingt der Erwerb der ersten Worter, weist das
50-Worter-Lexikon eine dhnliche Zusammenset-
zung auf wie bei Kindern ohne Entwicklungsstérun-
gen [39].

MERKE
Warnsignale fiir ASS im praverbalen Stadium

« Das Kind reagiert nicht auf seinen Namen.

« Das Kind folgt nicht der Zeigegeste/der Blickrichtung
des Interaktionspartners und nimmt keinen Blickkon-
takt auf, wenn dieser mit ihm redet.

« Das Kind initiiert keine Joint Attention.

* Das Kind hélt beim Vokalisieren die Turntaking-Regeln
nicht ein.

« Das Kind produziert vermehrt Idiosynkrasien, Neolo-
gismen und Echolalien.

4. Wie lauten die beiden zentralen Doméinen
autistischen Verhaltens?

5. Welche komorbiden Stérungen treten bei Au-
tismus hdufig auf?

6. Nennen Sie sprachtherapeutische Interventio-
nen bei Autismus.
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Losungen zu den Fragen zur Wissenspriifung

tatsrisiko mit niewdrigem Geburtsgewicht, kiirzerer
Gestationsdauer bzw. geringerem Reifestatus. In der
Gruppe der extrem frith geborenen Kinder ist ein
schlechteres Entwicklungs-Outcome zu erwarten als
in der Gruppe der sehr frith geborenen. Gleichzeitig
miissen biologisch-medizinische Komplikationen
wie z. B. Hirnblutungen angefithrt werden.

2: Frithgeborene profitieren bereits auf der Neuge-
borenen-Intensivstation vom elterlichen Sprachin-
put. IThr auditives System ist bereits zwischen der 23.
und 26. SSW soweit ausgereift, dass sie akustische
Reize wahrnehmen und ab der 35. SSW die Prosodie
ihrer Muttersprache erlernen konnen. Wie Reifge-
borene zeigen auch Frithgeborene eine Priferenz fiir
die Stimme ihrer Mutter. Bei Frithgeborenen, die auf
der Neugeborenen-Intensivstation Gerduschen ihrer
Mutter exponiert waren, traten seltener Bradykar-
dien oder Apnoen auf. Da Frithgeborene in Abhin-
gigkeit davon, wie héufig ihre Eltern sie auf der Stati-
on besuchen, zu vokalisieren beginnen, sollten El-
tern Frithgeborener unbedingt ermutigt werden, ih-
re Kinder haufig zu besuchen, mit ihnen zu sprechen
und auf Vokalisationen zu reagieren, um ihnen be-
deutsame Anreize fiir die Entwicklung ihrer sprach-
lichen Kompetenzen zu bieten.

3: Frithgeborene haben ein erhohtes Risiko fiir Ent-
wicklungsabweichungen. Somit ist die Sprachférde-
rung mit hoher Wahrscheinlichkeit in ein interdiszi-
plindres Forderkonzept einzubetten. Ein frithes
Screening sprachlicher Leistungen nach Frithgeburt
ist sinnvoll und sollte im Zusammenhang mit einem
Screening der allgemeinen Entwicklung (das z. B. im
Rahmen von Frithgeborenen-Nachuntersuchungen
in Perinatal- oder sozialpadiatrischen Zentren ab 24
Monaten standardisiert durchfiihrbar ist) und der
Horleistungen interpretiert werden. Die Auswahl
des geeigneten Sprachfordersettings und der Inter-
ventionsziele richtet sich nach der vorliegenden
Sprachproblematik, wobei fiir die Therapie mogli-
cher oral-motorischer Dysfunktionen zu beachten
ist, dass der Mund-Nasen-Bereich eines Frithgebo-
renen nach aversiven Stimulationen empfindlich
sein kann.
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Kap. 3.2

1: Durch eine Kombination von Fehlbildungen, kor-
perlichen Auffilligkeiten und Entwicklungsstérun-
gen infolge einer genetischen Veranderung

2:7.B. Chromosomenstorungen (mikroskopisch und
submikroskopisch), =~ Genmutationen,  Repeat-
expansionen oder Stérungen der elterlichen Prigung
3: z.B. das Williams-Beuren-Syndrom

4: bei der Mikrodeletion 22ql1.2 (DiGeorge-,
Sphrintzen-Syndrom)

5: z.B. beim Angelman-Syndrom, Rett-Syndrom

Kap. 3.3.1

1: Eine Verzogerung der Sprachentwicklung oder
das vollige Ausblieben der Sprachentwicklung.
Wenn bis zum Alter von drei Jahren erlernte Worter
und Zweiwortsitze wieder verloren gehen, kann das
auch auf Autismus hinweisen.

2: Das Kind reagiert nicht auf seinen Namen. Es
folgt Zeigegesten oder der Blickrichtung des Interak-
tionspartners nicht und nimmt keinen Blickkontakt
auf, wenn dieser mit ihm redet. Das Kind initiiert
keine Joint Attention. Es hélt beim Vokalisieren die
Turn-taking-Regeln nicht ein. Auch produziert es
vermehrt Idiosynkrasien, Neologismen und Echola-
lien. Daneben zeigt es unkooperatives Spielverhal-
ten. Seine Interessen sind eingeschrankt und fixiert,
das Verhalten in Kindergarten, Schule oder auf Ge-
burtstagsfeiern erscheint oft nicht situationsange-
messen.

3: Autismusspezifische Screening-Fragebogen und
Elterninterviews einerseits und neuropsychologi-
sche, molekularbiologische, metabolische, neurolo-
gische (EEG) und bildgebende Untersuchungsver-
fahren (MRT des Gehirns) andererseits

4: Beeintrichtigungen in der sozialen Kommunika-
tion und Interaktion sowie rezeptives und restrikti-
ves Verhalten

5: ADHS, Angststorungen, Depression, Bindungs-
storungen, Sozialphobie und Mutismus

6: Applied Behaviour Analysis (ABA-)Training des
Lovaas-Programm, Pivotal Response Training
(PRT), Picture Exchange Communication System
(PECS)
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