Rationale Diagnostik in der
Kindergastroenterologie

Burkhard Rodeck

Vom Symptom zur Diagnose - ein spannendes Thema in der Kindergastroente-
rologie. Da Kinder ihre Symptome meist nicht selbst oder nicht genau beschrei-
ben kénnen, ist es wichtig, dass Arzte die haufigsten Symptome in den verschie-
denen Altersgruppen kennen. So kénnen sie einen sinnvollen differenzialdiag-
nostischen Weg entwickeln, auch um unnétige Untersuchungen zu vermeiden.
Der Beitrag zeigt neben hdufigen auch seltenere, in der Differenzialdiagnostik

jedoch wichtige Erkrankungen.

Einleitung

Grundsétzlich |dsst sich die Kindergastroenterologie in
verschiedene Organerkrankungen unterteilen, namlich
in Erkrankungen des Intestinaltrakts, des Pankreas, der
Leber und der ableitenden Gallenwege. Im Folgenden
wird ein rationaler diagnostischer Weg fiir verschiede-
ne relevante klinische Fragestellungen aufgezeigt. Da-
bei orientiert sich der Beitrag an der klinischen Symp-
tomatik innerhalb der Organsysteme mit teils alters-
gebundenen Differenzialdiagnosen. Der Fokus liegt da-
bei auf den hdufigen klinischen Fragestellungen bzw.
den wichtigen Differenzialdiagnosen, insbesondere bei
chronischen Erkrankungen und Problemen. Die Emp-
fehlungen stiitzen sich auf Leitlinien, u.a. der ESPGHAN
(European Society of Pediatric Gastroenterology, Hepa-
tology and Nutrition), aktuellen Reviews zu den einzel-
nen Themenbereichen und meiner personlichen Erfah-
rung.

Erkrankungen des Intestinaltrakts
bei Sduglingen und Kleinkindern
mit unspezifischen Symptomen

Das Krankheitsspektrum, das zu gastrointestinalen
Symptomen (ggf. auch vermeintlich gastrointestinalen
Symptomen) im Kindesalter flihrt, ist sehr vielgestaltig,
teils altersgebunden und beschrénkt sich nicht nur auf
den reinen Gastrointestinaltrakt.

In den ersten Lebensjahren konnen Kinder naturgeman
ihre Symptome nicht selbst beschreiben. Auch Klein-
kinder und junge Schulkinder sind nicht in der Lage,
zwischen emotionalem und physischem Stress zu un-
terscheiden. Der Behandler muss daher basierend auf
den Schilderungen und Interpretationen der Eltern
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oder Betreuungspersonen und seinem eigenen klini-
schen Urteil eine Entscheidung bzgl. der sinnvollen Di-
agnostik treffen. Bei dieser Beurteilung ist daher die
Einschatzung der anamnestischen Angaben im Kontext
der familidren Situation neben der klinischen Untersu-
chung von groBer Bedeutung. Ein effizientes Manage-
ment basiert auf einer vertrauensvollen therapeuti-
schen Allianz mit den Eltern. Die folgenden klinischen
Symptome fiihren fast immer zur elterlichen Verunsi-
cherung und damit zu Arztvorstellungen und sind bei
sonst gesunden Kindern ohne Gedeihprobleme in der
Regel funktioneller Natur:

= Regurgitation

= Cyclic Vomiting Syndrome

= Kolik

= funktionelle Diarrh6 (Toddler-Syndrom)
funktionelle Obstipation

Die Verdachtsdiagnose funktioneller Probleme liegt
bei bestimmten anamnestischen Voraussetzungen, ei-
nem klinisch unauffalligem Untersuchungsbefund und
gutem Gedeihen und Entwicklung zwar nahe, kann al-
lerdings erst gestellt werden, wenn die Symptome
nach sorgfdltiger Evaluation keiner anderen Erkran-
kung zugeordnet werden kénnen.

In »Tab.1 ist die Altersgebundenheit, die teils hohe
Pravalenz und der Outcome der verschiedenen Symp-
tome dargestellt [1].

s Merke
Die Anamnese trdgt neben der genauen Erfassung
der Symptome entscheidend zur Planung des diag-
nostischen Weges bei. Bei sonst gesunden Kindern
eriibrigt sich in den meisten Fdllen eine weiterfiih-
rende Diagnostik.

& Thieme
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> Tab.1 Alter, Pravalenz und Outcome bei funktionellen Stérungen [1].

Symptom Alter Pravalenzin %
Regurgitation 3 Wochen bis 12 Monate 41-67
Rumination 3.-8.Monat 1,9

Cyclic Vomiting Syndrome Sduglings- bis Jugendalter 3,4

Koliken bis ca. 5./6.Monat 5-19
funktionelle Diarrho (Toddler- 6.-60.Monat 6-7

Diarrho)

Dyschezie (schmerzhafte bis ca. 9. Monat 2,4
Defdkation)

Obstipation Sduglings- bis Erwachsenenalter 3-27

@ Thieme

Outcome
verschwindet zu 90 % bis zum 12. Monat
verschwindet mit der Zeit

Besserungstendenz mit den Jahren, geht ggf.
in Migrane tiber

verschwindet bis zum 6. Monat

verschwindet meist bis zum 60. Monat
verschwindet meist bis zum 9. Monat

konsequente Therapie notwendig

atopisches Ekzem, Erbrechen, Anaphylaxie/Sofortreaktion
Diarrh6, Obstipation,
Bauchschmerzen

Kuhmilch-Elimination 2 - 4 Wochen Kuhmilch-Elimination
keine Symptom- Symptom- spez. IgE: spez. IgE:
besserung besserung negativ positiv

orale Belastung (standardisiert)

o

keine Eliminationsdiat Eliminationsdiat <

» Abb.1 Procedere bei Verdacht auf Kuhmilchproteinallergie [2].

Regurgitation

Ein gastro6sophagealer Reflux im Sauglings- und jun-
gen Kleinkindalter ist physiologisch, bis zum Ende des
1.Lebensjahres reift der gastrodsophageale Ver-
schlussmechanismus in der Regel aus, so dass grund-
sdtzlich kein Handlungsbedarf besteht. Steigt das Re-
fluxat tiber den Osophagus hinaus, also spuckt das
Kind, spricht man von Regurgitation.

Eine Refluxerkrankung liegt vor, wenn eine Osophagi-
tis (mit retrosternalen Schmerzen) vorliegt, eine Ge-
deihstérung zu beobachten ist oder respiratorische
Probleme (meist obstruktiver Art) bei rezidivierenden
Mikroaspirationen auftreten.
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s Merke

Eine unkritische probatorische Therapie mit Saure-
blockern bei Verdacht auf einen gastro6sophagealen
Reflux im S3uglingsalter ist nicht sinnvoll.

Eine gastroosophageale Refluxerkrankung kann in der
Folge einer Kuhmilchallergie auftreten, so dass eine
probatorische Umstellung auf eine hypoallergene The-
rapiemilch als diagnostische Eliminationsdidt (iber
ca. 2-4 Wochen sinnvoll ist. Dabei sollte ein Symp-
tomprotokoll gefihrt werden, danach erfolgt wieder
Kuhmilchformula-Belastung. Nur, wenn es nach initia-
ler Besserung wieder vermehrt zu Problemen unter
der Belastung kommt, kann die Diagnose einer Kuh-
milchproteinallergie gestellt werden [2]. » Abb.1
zeigt das Vorgehen der diagnostischen Einschatzung
im Sduglings- und Kleinkindalter. Kiirzlich wurde ein
Score-System zur Erkennung von Kuhmilchproteinal-
lergien vorgestellt (»Tab.2), das zwar streng wissen-
schaftlich noch nicht evaluiert ist, im tdglichen Ge-
brauch im Sinne eines Screenings jedoch sinnvoll er-
scheint [3]. Es ersetzt nicht die Notwendigkeit einer
gezielten Elimination mit anschlieBender Belastung.

In einer Metaanalyse effektiver Behandlungsstrategien
von Koliken bei gestillten Kindern konnte gezeigt wer-
den, dass eine Behandlung mit Probiotika (insbesonde-
re Lactobazillus reuteri) oder Fenchelprdparaten er-
folgreicher als eine Placebobehandlung sein kann [4].

s Merke

Bei ,Dreimonatskoliken“ kann eine diagnostische
Eliminationsdidt mit hypoallergener Therapiemilch-
formula zur Sicherung der Verdachtsdiagnose Kuh-
milchproteinallergie sinnvoll sein.

Die diagnostisch zur Verfligung stehenden Mdglich-

keiten haben alle Grenzen. Die pH-Metrie detektiert
nur saure Refluxepisoden, eine Osophagogastroduo-
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» Tab.2 CoMiSS Cows Milk-related Symptom Score [3]. In der Spalte ,Score“ werden dann die individuellen Punktzahlen eingetragen und addiert.

Symptom Punkte Beschreibung Score
Schreien (seit mind. 1 Woche) 0 <1h/Tag
1 1-1,5h/Tag
2 1,5-2h/Tag
3 2-3h[Tag
4 3-4h/Tag
5 4-5h/Tag
6 >5h/Tag
Spucken 0 0-bis 1-mal/Tag
1 >3 -bis<5-mal/Tag
2 >5-mal>1 Kaffeeloffel
3 >5-mal £ halbe Trinkmenge bei weniger als der Hélfte der Mahlzeiten
4 standiges Spucken kleiner Mengen>30 min nach jeder Mahlzeit
5 Spucken>als halbe Mahlzeit bei mind. der Hdlfte der Mahlzeiten
6 Spucken der kompletten Mahlzeit nach jeder Mahlzeit
Stiihle (Bristol-Skala) 4 harte Stiihle (Typ 1 und 2)
0 normale Stiihle (Typ 3 und 4)
2 weiche Stiihle (Typ 5)
4 fliissige Stiihle (Typ 6)
keine Infektion
6 wassrige Stiihle (Typ 7)
Hautsymptome 0-6 atopisches Ekzem:

= Kopf-Hals-Rumpf:
- 0nichtvorhanden
- 1leicht
- 2 mittelschwer
- 3schwer
= Arme-Hande-Beine-FiiRe:
- 0nichtvorhanden

- 1leicht
- 2 mittelschwer
- 3schwer
0 oder 6 Urtikaria:
= Onein
= 6ja
Atemwegssymptome 0 keine
1 geringe
2 leichte
3 schwere
Gesamtscore:

<12 Punkte: eher keine Kuhmilchproteinallergie
>12 Punkte: eher Kuhmilchproteinallergie
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denoskopie kann zwar eine Osophagitis und andere
Pathologien im oberen Gastrointestinaltrakt erkennen,
bei unauffélligem Befund kénnen aber refluxbedingte
Beschwerden nicht ausgeschlossen werden. Das Aus-
maR der Beschwerden korreliert nicht gut mit dem en-
doskopisch-histologischem Befund. Zukiinftig wird die
kombinierte pH-Metrie mit 6sophagealer Impedanz-
messung der Goldstandard in der Refluxdiagnostik
werden. Damit konnen auch nicht saure Refluxepiso-
den quantifiziert werden. Die Methode ist allerdings
zeitaufwdndig, Normwerte im Kindesalter werden zur-
zeit evaluiert, die Technik steht noch nicht flachende-
ckend zur Verfigung.

Eine Sonografie bei einem spuckenden Kind beziiglich
Reflux ist verzichtbar, das Spucken (Regurgitation) al-
lein beantwortet die Frage -eine Quantifizierung der
Refluxepisoden ist mit der Sonografie kaum standardi-
siert moglich. In der Differenzialdiagnose kann sie al-
lerdings zur Erkennung von Passagestérungen im Ma-
gen-/Darmtrakt beitragen.

Cyclic Vomiting Syndrome

Zyklisches Erbrechen gehort zu den funktionellen Sto-
rungen des Gastrointestinaltrakts. Typischerweise
kommt es zu transienten (wenige Stunden bis zu 10 Ta-
gen) individuell stereotypen Attacken mindestens
zweimal in 6 Monaten mit Ubelkeit und anfallsartigem
Erbrechen (mindestens 4 /h Gber mindestens 1 Stun-
de), hdufig in der 2. Nachhélfte. Zwischen den Episoden
sind die Kinder gesund und beschwerdefrei. Abgese-
hen von der typischen Anamnese und fehlenden Hin-
weisen auf andere Erkrankungen gibt es keinen diag-
nostischen Marker. Die funktionelle Storung tritt nicht
nur im Sauglingsalter auf.

Kolik

Im Sduglingsalter ist einer der haufigsten Vorstellungs-
griinde das unruhige, schreiende Kind, das im jungen
Sduglingsalter unter der Verdachtsdiagnose ,,Dreimo-
natskolik“ in eine oft somatisch orientierte Diagnostik-
schiene fillt, die hinterfragt werden muss. Meist steht
eine Regulationsstérung dahinter, immer wieder wird
aber auch ein gastro6sophagealer Reflux oder eine
Nahrungsmittelunvertrdglichkeit vermutet. Sauglinge
mit Regulationsstérungen haben Schwierigkeiten, ihr
Verhalten in regulativen und Interaktionskontexten
adaquat zu steuern.

Koliken werden zu den funktionellen Stérungen ge-
zdhlt. Nach den Rome-Ill-Kriterien sind sie durch anfall-
sartiges Schreien oder Unruhe ohne klar erkennbare
Ursache von Beginn und Ende {iber mindestens 3 Stun-
den am Tag, mindestens 3 Tage in der Woche, mindes-
tens iber 1 Woche bei sonst gesunden, gut gediehe-
nen Sduglingen gekennzeichnet. Die Anamnese fiihrt
zur diagnostischen Einschdtzung.

& Thieme

Funktionelle Dyspepsie (Toddler-Diarrho)

Mit einer Prévalenz von bis zu 7% ist die funktionelle

Dyspepsie im Kleinkindalter nicht selten. Den klinisch

sonst vollkommen gesund wirkenden Kindern wird oft

der Kindergartenbesuch unter Hinweis auf eine mogli-

che infektiose Genese verweigert. Die Kinder selbst be-

klagen keinerlei Symptome. Typischerweise haben die

Kinder bis zu 5-6 lockere Stiihle am Tag, teils auch

mit unverdauten Nahrungsmittelbestandteilen, nachts

in der Regel kein Stuhlgang. Differenzialdiagnostisch

konnen folgende Erkrankungen erwogen werden

(Handlungsempfehlungen in Klammern):

= Postenteritis-Syndrom (probatorisch milchfreie Didt
Giber 4 Wochen)

= gastrointestinale Infektion (u.a. Giardia lamblia,
Cryptosporidien im Stuhl)

= Fruktose-Malabsorption (probatorisch fruktose-
reduzierte Kost)

= Zoliakie (siehe dort)

= Obstipation mit Uberlaufenkopresis (Sonografie,
klinische Untersuchung)

PRAXISTIPP

Diagnostik zum Ausschluss von Organerkran-
kungen bei funktioneller Dyspepsie

Blutbild, CRP, BSG, Transglutaminase-Antikorper,
IgA, Stuhlkultur (Clostridium difficile, Giardia
lamblia), Calprotectin im Stuhl (Cave: altersab-
hdngige Normwerte), ggf. IgE und spezifisches
Nahrungsmittel-IgE (Fx5), um seltene IgE-ver-
mittelte Nahrungsmittelsensibilisierungen auf-
zusplren.

Funktionelle Obstipation

Diese funktionelle Stérung, die nicht nur im Sauglings-
alter auftritt, ist weiter unten dargestellt.

Erkrankungen des Intestinaltrakts -
altersunabhdngige Symptome

Chronischer Durchfall
Kongenitale Diarrh6

Ursache einer kongenitalen Diarrh6 sind seltene und
unterschiedliche, meist angeborene malabsorptive
oder sekretorische Erkrankungen. Sie manifestieren
sich in der Regel in den ersten Lebenswochen mit mas-
siven Durchfdllen mit nachfolgender Dehydratation
und sind schwierig zu therapieren (intractable diar-
rhea). Klinisch unterscheidet man eine osmotische,
eine sekretorische und eine inflammatorische Diar-
rho. Liegt eine Stérung mit Malabsorption oder eine
osmotische Diarrhd vor, bessert sich der Durchfall
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kongenitale Diarrh6

Besserung nach Fasten ja

Histologie normal

Mechanismus osmotisch

selektiv unselektiv

» Abb. 2 Einteilung kongenitale Diarrho [5].

> Tab. 3 Differenzialdiagnose kongenitaler Diarrh6 (Quelle [5]).

Typ Differenzialdiagnose

Osmotische Diarrho selektiv:
Kongenitaler Laktasemangel
Sacharase-Isomaltasemangel
Maltase-Glukoamylasemangel
Enteropeptidasemangel
Glukose-Galaktose-Malabsorption
Lysinurische Proteinintoleranz
Prohormon-Convertasemangel

Osmotisch/
gemischte Diarrho

Nahrungsmittelallergie
Intestinale Lymphangiektasie
Microvillus-Inklusionserkrankung
Intestinale Epitheldysplasie

osmotisch/ gemischt

nein/partiell
pathologisch normal Entziindung
sekret(_)rlsch/ sekretorisch inflammatorisch
gemischt
unselektiv:

Mukoviszidose

Hereditdre Pankreatitis

Lipasemangel
Chylomikronen-Retentionserkrankung
Hypobetalipoproteindmie
Abetalipoproteindmie
Shwachman-Diamond-Syndrom

Autoimmun-Polyendokrinopathie-Candidiasis-

ektodermale Dysplasie

Sekretorisch/ Acrodermatitis enteropatica

Gemischte Diarrho

Inflammatorische Enteritis

Diarrrh6 IPEX, IPEX-like
Ektodermale Dysplasie-Formen
Interleukindefekte

Chronisch granulomatdse Erkrankungen

Leukozytenadhdsionsdefekte

beim Fasten. Bei sekretorischer oder entziindlicher Ge-
nese dndert sich die klinische Symptomatik nicht. Die
Diagnostik beruht daher zundchst auf einem Fasten-
test, im 2.Schritt auf einer Histologie der Darm-
schleimhaut. Damit kénnen morphologisch-strukturel-
le Verdnderungen der Schleimhaut wie die Zotten-
struktur, die Verteilung der Enterozyten und entziindli-
che Aktivitdt dargestellt werden. Wichtige anamnesti-
sche Fragen sind:

= Polyhydramnion

= Konsanguinitdt der Eltern

= Beginn der Symptomatik mit der Nahrungsaufnahme
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Glykogenspeichererkrankung 1b

SCID

Wiskott-Aldrich-Syndrom

X-linked Agammaglobulindmie
IgA-Mangel

CVID

X-linked lymphoproliferatives Syndrom
u.a.

» Abb.2 zeigt den Typ, »Tab.3 die entsprechenden
Differenzialdiagnosen der Diarrho.

Pathophysiologisch kénnen 4 Gruppen unterschieden

werden [5]:

= Stérungen der Digestion, Absorption, des Trans-
ports von Nédhrstoffen oder Elektrolyten

= Storungen der Differenzierung oder Polarisierung
der Enterozyten

= Storungen der enteroendokrinen Zellen

= Immundefekte
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Zuckermalabsorptionen

Erster Hinweis fiir das Vorliegen einer Zuckermal-
absorption ist die Erndhrungsanamnese.

Laktoseintoleranz

Eine primdre Laktoseintoleranz (adulte Hypolaktasie)
kann sich bei nachlassender Laktaseaktivitdt in den En-
terozyten entwickeln.

s Merke

Mit zunehmendem Alter ldsst die Laktaseaktivitat
nach, so dass die intakte Laktose in tiefere Darmab-
schnitte gelangen kann und dort zu Methan, Laktat
und Wasserstoff verstoffwechselt wird, was zu Gas-
bildung, lockeren Stiithlen und Schmerzen fithren
kann.

Vor ca. 10000 Jahren haben sich bei Populationen, die
Milchwirtschaft betrieben haben, Mutationen entwi-
ckelt, die zu einer Persistenz der Laktaseaktivitat
auch im Erwachsenenalter fihren. Man geht davon
aus, dass etwa 85-90% der Bevolkerung in Deutsch-
land diese Mutation tragen, so dass sie Milchzucker
auch in héherem Alter gut vertragen. Die Mutationen
betreffen den Promotorbereich des Laktasegens auf
dem langen Arm des Chromosoms 2 (2q21): C/T-
13910-Polymorphismus oder G/A-22018-Polymorphis-
mus. In Deutschland sind ca. 10-15% der Bevélkerung
von der Laktoseintoleranz betroffen, wobei die Rest-
aktivitat der Laktase und damit die Symptomatologie
unterschiedlich sein konnen.

Sduglinge und junge Kleinkinder sind nur in den ganz
seltenen Fillen einer angeborenen Alaktasie von einer
priméren Laktoseintoleranz betroffen, eine leider hdu-
fig geratene probatorische milchzuckerfreie Kost in
diesem Alter ist daher sinnlos. Die Klinik der adulten
Hypolaktasie beginnt allenfalls im spaten Kleinkind-
alter, meist erst bei Jugendlichen oder jungen Erwach-
senen.

Zu berticksichtigen sind allerdings sekundédre Formen
der Laktoseintoleranz, die bei allen Erkrankungen mit
morphologischen Stérungen der Darmschleimhaut
auftreten kénnen (Zoliakie, Nahrungsmittelallergien,
chronisch entziindliche Darmerkrankungen, protra-
hierte Gastroenteritis, etc.). Diagnostisch kann ein
Auslassversuch (Laktoseelimination in der Erndhrung)
Gber 4 Wochen genutzt werden mit Verschwinden der
Symptome, oder ein Wasserstoffexhalationstest (H,-
Atemtest). Die genetische Diagnostik (T/C- und A/G-
Polymorphismus im Laktase-Gen) sagt bei der unter-
schiedlichen Restaktivitdit der Laktose kaum etwas
Gber den Zusammenhang von Bauchschmerzen und
Laktoseintoleranz aus. Der Laktosebelastungstest
mit Gabe von Laktose und anschlieBenden Blutzucker-
kontrollen spielt im Kindesalter keine Rolle.

& Thieme

mmmssm Merke

Eine primare Laktoseintoleranz im Sduglings- und
jungen Kleinkindalter liegt praktisch nie vor. Die
molekulargenetische Diagnostik korreliert nicht
unbedingt mit den klinischen Symptomen.

Fruktosemalabsorption

Viele Kinder trinken zur Durstléschung heute nicht
mehr nur Wasser, sondern Saftschorlen, Fruchtsifte
oder Fertiggetranke. In einigen Friichten ist der Frukto-
segehalt deutlich hoher als der Glukosegehalt (z.B. bei
Apfel, Birne, Mango oder Wassermelone).

msssmm  Merke

Fruktose wird nahezu dquimolar zu Glukose aufge-
nommen. Zudem ist die individuelle Aufnahmekapa-
zitdt des Diinndarms unterschiedlich, so dass bei vie-
len Kindern Fruktose nur partiell absorbiert wird.

Die verbleibenden Fruktosemolekiile gelangen in den
Dickdarm und werden von der dortigen bakteriellen
Flora vergoren. Das fiihrt zu Bildung von Gas (Wasser-
stoff, Methan) und von osmotisch wirksamen Substan-
zen, wie Fettsduren. Damit erkldren sich klinische Pro-
bleme wie Meteorismus, Bauchschmerzen und Durch-
fall. Wie bei der Laktoseintoleranz kann die Diagnose
durch probatorische Fruktosereduktion in der Erndh-
rung tiber 4 Wochen (und Besserung der Beschwerden)
oder durch einen H,-Atemtest gestellt werden.

Zuckerersatzstoffmalabsorption (Sorbit, Xylit)

Zuckerersatzstoffe werden von der Nahrungsmittelin-
dustrie zum SiiBen von Getranken (z.B. Eistee) und Ge-
nussmitteln (z.B. Kaugummi) eingesetzt. Auch hier ist
die individuelle Aufnahmekapazitit des Darms be-
grenzt, so dass bei entsprechend héherem Genuss kli-
nische Probleme wie Bauchschmerzen und Durchfall
auftreten kdnnen. Sorbit ist auch normaler Bestandteil
von verschiedenen Nahrungsmitteln (z.B. Trocken-
friichten, Frucht der Eberesche, Birnen, Pflaumen, Ap-
feln, Aprikosen, Pfirsichen und Rosinen). Diagnostisch
kann ein Auslassversuch weiterfiihren oder ein H,-
Atemtest.

mmmsm Merke

Beim Apfelschorletrinker, Eisteetrinker oder Kau-
gummikauer mit Bauchschmerzen, Bldhungen und|
oder lockeren Stiihlen liegt haufig eine Fruktose-|
Sorbitmalabsorption vor.

Chronisch entziindliche Darmerkrankungen

Chronisch entziindliche Darmerkrankungen (CED) sind
rekurrierende systemische inflammatorische Erkran-
kungen, die sich primdr im Magen-Darm-Trakt mani-
festieren. Als Grund wird eine Stérung der intestina-
len Homoostase (Erkennung und Abwehr intestinaler
Pathogene, Toleranz der eigenen Darmflora und Nah-
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Verdacht auf CED

fakale Entztindungsmarker (Calprotectin/Laktoferrin)

Cave: Normwerte altersabhangig

lleokoloskopie und Osophagogastroduodenoskopie (mit Stufenbiopsien aller Segmente)

]

)
I | ==

%

MRE/Sonografie oder VCE

v v \Z

]

I

unauffallig auffallig

c

> Abb. 3 Diagnostik bei V.a. chronisch entziindliche Darmerkrankung (CED). CU: Colitis ulcerosa, MC: M. Crohn, IBDU: nicht klassifizierbare

MRE/Sonografie
)
unauffallig

auffallig

VCE bei
poitiven

fakalen
Markern

CED, MRE: Magnetresonanzenterografie, VCE: Videokapselendoskopie.

rungsantigene) auf dem Boden einer genetischen Sus-

zeptibilitdt und Einfluss von Umweltfaktoren angenom-

men. Man unterscheidet 3 Typen der CED:

= Morbus Crohn

= Colitis ulcerosa

= eine nicht klassifizierte Form (inflammatory bowel
disease unclassified, IBDU), die sich in der primaren
Organmanifestation und dem Verlauf unterscheiden

Insbesondere Morbus Crohn und Colitis ulcerosa kdn-
nen zu einer deutlichen kérperlichen und psychosozia-
len Beeintrachtigung fiihren mit erheblichen Ein-
schrankungen von Lebensqualitdt und im spdteren Le-
ben beruflicher Integration und Belastbarkeit.

Die typischen Zeichen einer CED sind:
= Bauchschmerzen

= Durchfall

= Gewichtsverlust

= Leistungsabfall

= ggf. Fieber

= Andmie

= extraintestinale Manifestationen

Bei einer Colitis ulcerosa sind die Zeichen der Dick-
darmentziindung wie blutig-schleimige Durchfille
hdufiger. Die Erkrankungen verlaufen rekurrierend in
Schiiben.
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Die diagnostischen Kriterien einer CED sind von einer
Arbeitsgruppe der ESPGHAN als sog. Portokriterien de-
finiert und 2014 aktualisiert worden [6].

Die Diagnose basiert auf anamnestischen und klini-
schen Befunden, Laboruntersuchungen, Endoskopie
(Osophagogastroduodenoskopie, lleokoloskopie mit
Histologie) und einer bildgebenden Diagnostik des
Diinndarms (Sonografie, Magnetresonanzenterografie,
Videokapselendoskopie). Infektiose Ursachen miissen
ausgeschlossen werden (Stuhlkultur, Clostidien, CMV-
Diagnostik).

In » Abb. 3 ist der diagnostische Workup bei CED dar-
gestellt. Bei Kleinkindern und S&uglingen kdénnen
Crohn-like Diseases Hinweise auf einen zugrunde-
liegenden Immundefekt sein, so dass in dieser Alters-
gruppe auch eine immunologische Diagnostik ange-
zeigt ist.

Im Verlauf der Erkrankung werden die Krankheitsaktivi-
tat und damit das Ansprechen auf die Therapie mit Ak-
tivitats-Scores (berprift, die zwar nicht zur Initialdi-
agnostik entwickelt wurden, deren einzelne Items aber
Hinweise fiir die Diagnose bieten. Beim Morbus Crohn
wird der Pediatric Crohns Disease Activity Index
(PCDAI) verwendet, bei der Colitis ulcerosa der Pedia-
tric Ulcerative Colitis Activity Index (PUCAI).

MRE/Sonografie oder VCE

I

unauffallig
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» Abb.4 Perianale Lasionen bei Morbus Crohn.

Der PCDAI umfasst anamnestische Parameter (Bauch-
schmerzen, Stuhlparameter, generelles Befinden), kli-
nische Parameter (Gewicht, GroRe, abdomineller Be-
fund, perianale Symptome, extraintestinale Manifesta-
tionen) und Laborparameter (Hamatokrit, Blutsen-
kungsgeschwindigkeit, Albumin). In der Initialdiagnos-
tik sind weitere Inflammationsparameter wegweisend,
wie CRP und auch Thrombozytose. Bei der klinischen
Untersuchung muss unbedingt auch eine rektale/ana-
le Inspektion erfolgen. Marisken, Fissuren, Fisteln oder
auch ein perianales Exanthem sind starke Hinweise fiir
Morbus Crohn (» Abb. 4).

Der PUCAI beriicksichtigt anamnestische und klinische
Parameter wie Bauchschmerzen, rektale Blutung,
Stuhlkonsistenz und -frequenz, néchtlicher Stuhlgang
sowie den Aktivitdtslevel. Bei einer Colitis ulcerosa
sind die systemischen Inflammationsparameter in der
Regel weniger betroffen als beim Morbus Crohn. Bei al-
len Formen der CED sind die fakalen Inflammations-
marker wie Calprotektin und Laktoferrin aus der Diag-
nostik nicht mehr wegzudenken. Bei der Beurteilung ist
auf den altersabhangigen Referenzbereich zu achten.
Die fakalen Marker sind auch bei akuten Gastroenteri-
tiden (bei bakterieller Ursache mehr als bei Virusinfek-
tion), bei Nahrungsmittelallergien, Zoliakie oder Im-
mundefekten erhdht, so dass diese Erkrankungen in
der Differenzialdiagnose zu erwdgen sind.

s Merke

Bei Verdacht auf eine chronisch entziindliche Darm-
erkrankung muss immer eine rektale Inspektion
durchgefiihrt werden. Zur ersten Screeningdiagnos-
tik gehoren die fakalen Inflammationsmarker (Cal-
protektin oder Laktoferrin).

& Thieme

Nahrungsmittelallergie

Die Grundsdtze der Diagnostik bei Nahrungsmittelal-
lergien entsprechen denen bei Kuhmilchallergien. Nah-
rungsmittelallergien, die mit unspezifischen Sympto-
men wie Bauchschmerzen einhergehen, sind meist
nicht IgE-vermittelt und damit mit der IgE-gestiitzten
Diagnostik nicht erkennbar. In diesen Féllen muss das
vermutete Allergen eliminiert werden, sich die Symp-
tomatik protokolldokumentiert bessern und nach Be-
lastung ebenfalls dokumentiert wieder verschlechtern.

Zoliakie

Eine Zoliakie ist eine immunmediierte Systemerkran-
kung, induziert durch das mit der Nahrung aufgenom-
mene Gluten und verwandte Prolamine bei genetischer
Veranlagung. Die klinische Manifestation ist unter-
schiedlich und kann sich auch monosymptomatisch/
oligosymptomatisch ohne eine typische Enteropathie
mit Bauchschmerzen, Durchfall und Gedeihstérung
prasentieren.

msssm  Merke

Das klassische klinische Bild mit Gedeihstorung,
Durchfall und Buchschmerzen liegt bei einer Zéliakie
heute seltener vor. Meist sind es monosymptomati-
sche oder oligosymptomatische Verlaufsformen.

Als erstes werden die Transglutaminase-Antikdrper
(IgA-anti-TG2) und das Gesamt-IgA bestimmt. Bei
einem IgA-Mangel sind die IgA-anti-TG2 nur mit Ein-
schrankungen bewertbar. Sind die IgA-anti-TG2 mehr
als das 10-fache der Norm erhéht, erfolgt eine Kontrol-
le der Endomysiumantikérper (EMA) und eine Untersu-
chung der HLA-Haplotypen DQ2 und DQ8.Bei passen-
der Klinik, positiven EMA und HLA-DQ2-und/oder
HLA-DQ8-Positivitdt kann die Diagnose einer Zoliakie
ohne Endoskopie gestellt werden. Die HLA-Loci DQ2
oder DQ8 werden allerdings auch bei der gesunden
Normalbevélkerung bei ca. 30% gefunden, so dass sie
im positiven Fall nur in Kombination mit den anderen
Parametern genutzt werden kénnen. Im Zweifel muss
eine Osophagogastroduodenoskopie mit Gewinnung
von Duodenalbiopsien durchgefiihrt werden. Die his-
tologische Einteilung erfolgt nach den MARSH-Krite-
rien.

mmmsmm Merke
Erst nach Sicherung der Diagnose darf mit einer
glutenfreien Kost begonnen werden.

PRAXISTIPP

Labordiagnostik bei Verdacht auf Zéliakie
IgA, Transglutaminase-Antikorper (IgA-anti-
TG2), Endomysium-Ak, HLA-DQ2 [HLA DQ8
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IgA-anti-TG2 (und Gesamt-IgA)

2 2
2 \2 keine Zoliakie
pos. IgA-anti-TG2 > 10 x normal pos. IgA-anti-TG2 < 10 x normal
weitere Diagnostik, wenn:
J/ J/ = IgA-Mangel
- T = Alter <2 Jahre
EMA & HLAI DQ2/DQ8 Osophagogastroducl)denoskople/B|0p5|e e e
J 1 / J 1 passend
EMA pos. andere MARSH 0 - 1
HLA pos. Befundkombinationen HLA pos. VIARSH 2 =3
Zoliakie unklarer Fall: Zoliakie
= falsch positive
Serologie?
= falsch negative Biopsie?
= potenzielle Zoliakie?
glutenfreie Kost = Beobachtung/ glutenfreie Kost

Beobachtung erneute Evaluation Beobachtung

> Abb.5 Procedere bei Verdacht auf Zéliakie [7].

» Abb.5 stellt den von der ESPGHAN empfohlenen Al-
gorithmus zur Diagnostik einer Zoliakie dar [7].

Obstipation

Ca. 25% der Vorstellungen bei Kindergastroenterolo-
gen erfolgen aufgrund einer Verstopfung. Damit ist es
auch in der pdadiatrischen Praxis ein relevantes Pro-
blem. Nur in wenigen Féllen liegt eine organische Er-
krankung vor. Eine griindliche Anamnese ist auch hier
fur die richtige Weichenstellung wichtig.

Wichtige Informationen sind:

= verspateter Mekoniumabgang

= Beginn und Dauer der Symptomatik

= Erndhrungsanamnese

= Medikamentenanamnese

= Stuhlanamnese (Haufigkeit, Konsistenz, Portions-
groRe, Defdkationsschmerz, Hdmatochezie, Stuhl-
inkontinenz)

= Bauchschmerzen

Das haufig anzutreffende typische Stuhlvermei-
dungsverhalten spricht fir einen funktionellen Cha-
rakter. Kinder scheuen oft den Toilettengang wegen
der Unattraktivitdt/Verschmutzung der zur Verfiigung
stehenden Toiletten in 6ffentlichen Bereichen (Kinder-
garten, Schule, etc.). Auf eine organische Ursache
konnen hinweisen:

= Fieber

= ausladendes Abdomen

= Anorexie

= Gewichtsverlust

= mangelndes Gedeihen
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In diesen Fdllen sollte schon friih eine organorientierte
Diagnostik erfolgen.

mmmm Merke

Bei Kindern mit statomotorischen/psychomotori-
schen Entwicklungsstorungen oder immobilen Kin-
dern ist die Obstipation ein sehr haufiges Problem.

Organische Ursachen einer Obstipation sind:

= anatomische Ursachen (Analstenose, ventral verla-
gerter Anus, Tumor im kleinen Becken)

= metabolische und gastrointestinale Ursachen (Hy-
pothyreose, Hyperkalzémie, Hypokalidmie, Muko-
viszidose, Diabetes mellitus, Zoliakie, Kuhmilch-
proteinallergie)

= Neuropathien (Riickenmarkserkrankungen,
Tethered Cord, Neurofibromatose, Enzephalo-
pathien)

= intestinale nervale oder muskulare Erkrankungen
(Morbus Hirschsprung, viszerale Myopathien oder
Neuropathien)

= abdominelle Muskelerkrankungen (Prune-Belly-
Syndrom, Gastroschisis)

= Connective Tissue Disorders (Sklerodermie, syste-
mischer Lupus erythematosus, Ehlers-Danlos-
Syndrom)

= Medikamente (Opiate, Phenobarbital, Sucralfat-
Antacida, Antihypertensiva, Anticholinergika, Anti-
depressiva, Sympathomimetica)

Bei vielen der Erkrankungen ist die Obstipation nur ein
Nebensymptom, sie sind durch die Hauptsymptome
leicht erkennbar. Die klinische Untersuchung umfasst
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> Abb.6 Rektale Stuhlimpaktion bei Obstipation (Unter-
bauchquerschnitt).

immer eine anale Inspektion (wenn mdglich mit rektal-
digitaler Untersuchung) und eine neurologische Unter-
suchung (u.a. Analreflex). Eine abdominelle Sonogra-
fie sollte immer erfolgen, in der Regel ist die rektale
Stuhlimpaktion (Rektumweite>3cm) eindrucksvoll zu
sehen (» Abb.6).

Wenn es aufgrund der Anamnese und der klinischen
Untersuchung keine Hinweise auf eine (ibergeordnete
Erkrankung oder einen Morbus Hirschsprung gibt,
kann zundchst ein Therapieversuch mittels Macrogol-
prdparaten erfolgen. Bei Misserfolg nach ca. 6 Mona-
ten sollte dann eine erweiterte Diagnostik stattfinden.

Die organorientierte Diagnostik umfasst entsprechend
TSH, Transglutaminase-Antikorper (IgA-anti-TG2), IgA,
Elektrolyte. Bei Verdacht auf Morbus Hirschsprung
(spdter Mekoniumabgang, leere, enge Ampulle, Un-
moglichkeit, groBvolumige Stiihle anzusetzen) muss
eine Rektumsaugbiopsie zur neuropathologischen Un-
tersuchung (Ganglienzellen, Acetylcholinesterase-Ak-
tivitdt) gewonnen werden. Alternativ kann eine Rek-
tummanometrie erfolgen. Mit einem Kontrasteinlauf
kann die Ldnge des agangliondren Segments bestimmt
werden.

Gedeihstoérung, Malabsorption

Eine Gedeihstérung ist eine Verzégerung der soma-
tischen Entwicklung, bei der die Perzentilen von Ge-
wicht, spater auch der GroRe unter die 3.Perzentile
oder bezogen auf die genetische ZielgroBe um mehr
als 2 Hauptperzentilen abféllt. Ein Kreuzen der Perzen-
tilen erfordert eine Diagnostik.

Bei einer Gedeihstorung sind folgende Ursachen zu be-

denken:

= unzureichende Kalorienaufnahme: falsche Ernah-
rung/Erndhrungsgewohnheiten, Erbrechen/Dyspha-
gie (z.B. gastroosophagealer Reflux, eosinophile
Osophagitis), chronisch konsumierende Erkrankun-
gen (Organerkrankungen, chronische Inflammation,
onkologische Erkrankungen)

& Thieme

= Maldigestion: Pankreasinsuffizienz (z. B. Mukovis-
zidose)

= Malabsorption: kongenitale Diarrhd, Diinndarmer-
krankungen (Zéliakie, Nahrungsmittelallergie, CED,
etc.), Cholestase

Zundchst ist die Gedeihstorung zu objektivieren. Dies
erfolgt mittels Erfassung der anthropometrischen Da-
ten wie Gewicht, GroBe, Gewichts-, Wachstumsent-
wicklung und Body-Mass-Index mit Beurteilung der
Perzentilenentwicklung und des Z-Scores (SDS).

Die Anamnese umfasst:

= Familienanamnese (GroRe, Pubertatsentwicklung,
Konsanguinitdt)

= Schwangerschaftsanamnese (Nikotin, Alkohol,
Drogen)

= Geburtsanamnese (SGA, Asphyxie)

= Verlauf von Gr6Ren und Gewichtsentwicklung

= Meilensteine der Entwicklung

= psychosoziale Anamnese

= Erndhrungsanamnese

= Stuhlanamnese

Bei Zweifeln an einer addquaten Erndhrung sollte ein
Erndhrungsprotokoll Gber 1 Woche protokolliert und
ausgewertet werden.

Die klinische Untersuchung sollte neben den typi-
schen Zeichen einer Gedeihstérung (Reduktion von Un-
terhautfettgewebe und Muskelmasse, ggf. Dehydrata-
tion) auch nach assoziierten Symptomen fahnden, die
fur bestimmte Grunderkrankungen typisch sind (Haut,
Meteorismus, Stuhlbeschaffenheit, etc.).

PRAXISTIPP

Basislaboruntersuchungen bei Gedeihstérung
BSG, BB, Elektrolyte, Ca, Ph, GOT, GPT, gGT, Glu-
kose, Kreatinin, Albumin, Quick, aPPT, IGF1, IGF-
BP3, U-Status, GT-2, TSH

Zusatzlich sollten bei Hinweisen fiir eine Malabsorption
weitere Laboruntersuchungen erfolgen.

Eine Abdomensonografie sollte immer durchgefiihrt
werden. Die detaillierte Diagnostik bei spezifischen
einzelnen Erkrankungsbildern ist in den entsprechen-
den Unterkapiteln dargestellt.

Dysphagie (Schluckstorung)

Stérungen der Nahrungspassage durch den Osophagus
fiihren zur Dysphagie und zu Schluckproblemen. Gele-
gentlich werden Kinder primar notfallmaRig mit Nah-
rungsbolusingestion vorgestellt. Die zugrundeliegen-
den Erkrankungen kénnen sein:
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PRAXISTIPP

Erweiterte Laboruntersuchungen bei Gedeih-
storungen oder V.a. Malabsorption

Fe, Ferritin, Transferrin, Transferrinsattigung,
IgA, 1gG, IgE, Transglutaminase-AK, Folsdure,
Vitamin B12, Vitamin D, Vitamin E, Zink, Choles-
terin, Triglyceride, Gallensauren, Blutgasanalyse
Stuhl: Calprotectin, pH-Wert, reduzierende Sub-
stanzen, Pankreaselastase, Hdmoccult, patho-
loge Keime/Parasiten (z.B. Giardia lamblia), ggf.
Fettaussscheidung, ggf. Alpha-1-Antitrypsin-
Ausscheidung im Stuhl, ggf. SchweiRtest

= gastrodsophagealer Reflux mit Osophagitis
= Achalasie
= eosinophile Osophagitis

Die Diagnostik der Refluxerkrankung wurde bereits im
entsprechenden Kapitel dargestellt. Eine Achalasie ist
mit einem Osophagusbreischluck und/oder einer
Osphagusmanometrie zu erkennen. Eine eosinophile
Osophagitis kann nur endoskopisch/histologisch diag-
nostiziert werden. Bei jeder Bolusingestion bzw. Ver-
dacht auf eosinophile Osophagitis sollten daher Stufen-
biopsien aus dem oberen Intestinaltrakt entnommen
werden. Endoskopisch kann man charakteristische
Schleimhautverdnderungen sehen. Die Erkrankung ist
wahrscheinlich, wenn mehr als 15 eosinophile Granulo-
zyten pro HPF (high power field) in der Histologie ge-
zahlt werden. In ca. 60% liegt eine Nahrungsmittelal-
lergie vor, die allerdings meist nicht IgE-vermittelt ist,
so dass kein spezifisches IgE nachgewiesen werden
kann und auch Prick-Tests keinen weiteren Aufschluss
erlauben.

mmmssm  Merke
Bei Schluckstérungen sollte eine Osophagoskopie
durchgefiihrt werden.

Bauchschmerzen

Einer der hdufigsten Vorstellungsgriinde beim Kinder-
und Jugendarzt sind chronische bzw. rezidivierende
Bauchschmerzen. Die mdglichen Ursachen sind ausge-
sprochen vielfdltig, so dass sich insbesondere bei die-
sen Beschwerden die Frage nach einem sinnvoll auf-
gebauten Diagnostikschema stellt, zumal die meisten
Schmerzen funktioneller Natur sind. Eine immer wei-
terfiihrende somatisch orientierte Diagnostik ist fir
den betroffenen Patienten und die Behandler frustrie-
rend und fiihrt eher zu einer Somatisierung und
Schmerzverstarkung. Die Anamnese sollte gezielt
nach Hinweisen fiir eine somatische Erkrankung fahn-
den, sehr sinnvoll ist die Verwendung eines standardi-
sierten Bauchschmerzfragebogens, auf dem die sog.
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Red Flags, die auf eine Organerkrankung hinweisen,
dezidiert adressiert werden (» Abb. 7).

PRAXISTIPP

Basisdiagnostik bei Bauchschmerzen

BB, BSG, CRP, GOT, GPT, Bilirubin, LDH, Kreatinin,
Harnstoff, IgA, 1gG, IgE, Transglutaminase-IgA,
Nahrungsmittelscreen Fx5 (MilcheiweiR, Hiih-
nereiweif3, Kabeljau/Dorsch, Weizenmehl, Erd-
nuss, Sojabohne), Calprotectin im Stuhl, Urin-
Status, abdominelle Sonografie

Organische Erkrankungen

Differenzialdiagnostisch missen bei Bauchschmerzen
folgende Erkrankungen bedacht werden:
= Gastrointestinaltrakt:
- gastrodsophageale Refluxerkrankung
- Gastritis, Ulcus ventriculi, Ulcus duodeni (z.B.
Helicobacter pylori)
- Zoliakie
- chronisch entziindliche Darmerkrankung
- chronische Cholecystitis
- chronische Hepatitis
- akute, chronische, rezidivierende Pankreatitis,
pankreatische Pseudozyste
- granulomatdse Enterokolitis
- intestinale Tuberkulose
- Zuckerintoleranzen, -malabsoprtionen (Laktose,
Fruktose, Zuckerersatzstoffe)
- parasitdre Erkrankungen (Giardia lamblia)
- postoperative Briden
= Nierensteine
= Qvarialzyste
= paroxysmale ndchtliche Hdmoglobinurie
= Pyelonephritis/Harnwegsinfekt
= systemische Erkrankungen:
- familidres andioneurotisches Odem
- familidres Mittelmeerfieber
- Nahrungsmittelallergie
- Schwermetallvergiftung (Blei, Arsen)
- abdominelle Migrdne
- abdominelle IgA-Vaskulitis (Purpura Schonlein-
Henoch)
- Porphyrie
- Sichelzellandmie

Gastritis, Ulcus ventriuli, Ulcus duodeni

Zur Diagnostik dieser Erkrankungen ist eine Osopha-
gogastroduodenoskopie notwendig. Ein invasiver
(mittels Endoskopie) oder nicht invasiver (monoklona-
ler Stuhlantigentest mit ELISA) diagnostischer Test auf
eine Helicobacter-pylori-Infektion (HP-Infektion)
sollte bei Kindern und Jugendlichen nur durchgefiihrt
werden, wenn im Falle eines positiven Testergebnisses
eine Therapie vorgesehen ist. Bei einer Endoskopie
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@ Thieme

Bauchschmerzfragebogen

Patient: geb.: Datum:
Ausgefiillt von: ~ [_]Patient [JMutter [Jvater anderer Person
Seit wann bestehen die Bauchschmerzen regelmaRig?

seit ca. Wochen/Monaten

Beginn nach einer Auslandsreise [ja [Inein

nach einer akuten Durchfallerkrankung ia [Inein

Wie oft treten die Schmerzen auf?
x pro Tag/Woche, [_] wechselnd
ggf. beschreiben

Wo ist der Schmerz lokalisiert? Andere Symptome?

[[] um den Bauchnabel [] andere Lokalisation wo?
liegt Sodbrennen vor? [Jija  [nein
liegen Schluckstérungen/Erbrechen vor? [Jia  [nein
viel Luft im Bauch? [Jja  [nein

Wie stark sind die Schmerzen?

[Jgering (kaum Beeintréchtigung) [Jdeutlich (unterbricht Aktivitat)
[Jstark (SchmerzéuBerung, z.B. Weinen) [Jwechselnd
Ist der Nachtschlaf durch Schmerzen unterbrochen? Cja [nein

Ist der Schmerz tageszeitabhangig?

[Jia [ nein wann?

Treten die Schmerzen im Zusammenhang mit dem Stuhlgang auf?

[Jrein  [Jvorher  [Jnachher  []beim Stuhlgang
Wie oft hast du[hat Ihr Kind Stuhlgang am Tag? x pro Tag/Woche
Wie ist die Stuhlkonsistenz? [ Jnormal [ ]breiig/fliissig [ _]hart
Besteht Stuhlschmieren (schmutzige Unterhose)? [ Jja [ |nein
Blutbeimengungen im Stuhl? [Jia  [Inein

Gibt es Stérungen beim Wasserlassen? [Jia [nein

Stehen die Schmerzen in Zusammenhang mit bestimmten Nahrungsmitteln?

[JM™ilch/Milchprodukte [ Friichte/Fruchtsafte [ Fertiggetrinke

andere

Was trinkst du/trinkt lhr Kind als hauptsachlichen Durstléscher?

Sind schon bestimmte Didtversuche durchgefiihrt worden?

welche? wie lang?

mit Erfolg?

» Abb.7 Bauchschmerzfragebogen. (Fortsetzung siehe folgende Seite)
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Bauchschmerzfragebogen

Sind medikamentose Behandlungen erfolgt?

wie viele Tage?

Treten die Schmerzen bei Stresssituationen vermehrt auf?

bei welchen Gelegenheiten?

welche? wie lang?

mit Erfolg?
Welche Untersuchungen sind bislang durchgefiihrt worden?
Hast dufhat Ihr Kind an Gewicht abgenommen? [Jia  [nein

wie viel Kilogramm? kg; inwelcher Zeit? Wochen/Monate
Fehltage in Schule/Kindergarten? [Inein/nicht nennenswert

in den letzten 3 Monaten/Halbjahr (ggf. Ca.-Angabe)

[Jia  [nein

Konnten psychologische Griinde eine Rolle spielen? ia

welche?

[Jeher nein

Liegen andere Erkrankungen vor (z.B. Allergien, andere Schmerzlokalisationen, etc.)?

Méochten Sie noch etwas erganzen?

Sind in der Familie Magen-/Darmerkrankungen bekannt (z.B. Laktoseintoleranz, Allergien etc.)?

welche? bei wem?

Bist du/ist lhr Kind abgesehen von den Bauchschmerzen gesund? ia [Inein

Vielen Dank! Alles Weitere besprechen wir im personlichen Gesprach.

sind Biopsien aus Antrum- und Korpusbereich durchzu-
fihren. Zusétzlich wird ein Urease-Schnelltest bzw.
eine HP-Kultur eines Biopsats empfohlen.

memmmmm Merke
Bei Verdacht auf funktionelle Bauchschmerzen ist
eine HP-Diagnostik nicht indiziert.

Bei Kindern mit erstgradigen Verwandten mit Magen-
karzinom kann die endoskopische Diagnostik erwogen
werden, ebenso bei Kindern mit Eisenmangelandamie
nach Ausschluss anderer Ursachen. Der HP-Antigen-
nachweis im Serum ist ohne Wert, eine eventuelle Era-
dikation sollte mit einem Stuhlantigentest oder einem
C13-Atemtest tiberpriift werden [8].
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Funktionelle Bauchschmerzen

Bezliglich der Diagnose bzw. Differenzialdiagnose
funktioneller Bauchschmerzen sei auf die Rome-IV-
Kriterien fir das Kindes- und Jugendalter verwiesen
[9]. Ein standardisierter Bauchschmerzfragebogen
(» Abb.7) gibt wertvolle Hinweise bei funktionellen
Beschwerden. Die Labordiagnostik sollte sich auf die
Basisdiagnostik bei Bauchschmerzen beschrdnken.

s Merke

Eine nicht indizierte endoskopische Diagnostik ver-
starkt bei funktionellen Bauchschmerzen die Somati-
sierungstendenz der Patienten bzw. Eltern und sollte
daher vermieden werden.
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» Tab.4 Diagnostische und therapeutische Osophagogastroduodeno-
skopie, Indikation, Nichtindikation und Kontraindikation.

Indikationsart

Diagnostische
Indikation

Therapeutische
Indikation

Nichtindikation

Kontraindikation

Differenzialdiagnose

Gewichtsverlust, Gedeihstérung

unklare Andmie

Bauchschmerzen mit V. a. Organerkrankung
Schluckstérung

Verdtzung/V. a. Verdtzung

unklares rezidivierendes Erbrechen
Hamatemesis

unklarer chronischer Durchfall

V.a. Graft-versus-Host-Erkrankung

chronische gastrodsophageale Refluxerkrankung/
Barrett-Osophagus

perkutan endoskopische Gastrotomie (PEG)
Einlage einer Duodenalsonde
Fremdkoérperentfernung

Behandlung einer Nahrungsmittelbolusobstruktion
Blutstillung

perkutan endoskopische Jejunostomie
Osophagus/Magenvarizen

Dilatation von Osophagusstenosen

Perforation

Achalasie

Polypektomie

funktionelle gastrointestinale Beschwerden
unkomplizierte gastro6sophageale Refluxerkrankung

Perforation

Gastrointestinale Blutung

Obere gastrointestinale Blutung

Ursachen einer oberen gastrointestinalen (Gl) Blutung

sind:

= verschlucktes Blut aus dem Nasopharynxbereich

= Mallory-Weiss-Syndrom bei heftigem Erbrechen

= Osophagitis

= Osophagus-/Fundusvarizenblutung (portale Hyper-
tension?)

= Ulcus/Gastritis

Die Anamnese sollte sorgfdltig nach den genannten
Krankheitsbildern fahnden, in der weiterfiihrenden Di-
agnostik ist eine Osophagogastroduodenoskopie mit
ggf. Biopsiegewinnung notwendig.

& Thieme

Hamatochezie, Meldna

Blutauflagerungen auf dem Stuhl bei jungen Sauglin-
gen (1-6 Wochen) sind das typische Zeichen einer al-
lergischen Proktokolitis. Die Kinder sind sonst ge-
sund, werden oft gestillt, seltener mit Formula-Erndh-
rung erndhrt. In der Regel ist keine weiterfiihrende Di-
agnostik notwendig. Wenn man kolonoskopiert, findet
sich eine follikuldre Hyperplasie der Dickdarmschleim-
haut. Bei hartndckigen Fillen sollte sich die Mutter
kuhmilchfrei erndhren (ggf. auch eiweiR-, mais- und
sojafrei). Bei Persistenz kann auch eine Therapienah-
rung (wie bei der Kuhmilchallergie) erwogen werden.
Nach einigen Wochen verliert sich die Symptomatik
spontan, es kommt zu einer Toleranz. Man geht davon
aus, dass eine relevante Menge an Kuhmilchprotein
tiber die Muttermilch an die Kinder tibergeht.

s Merke

Eine Himatochezie im Sduglingsalter bei einem sonst
gesunden Kind ist meist auf eine kuhmilchprotein-
induzierte Proktokolitis zuriickzufiihren. Eine Kolo-
skopie ist nicht notwendig.

Analfissur, Anitis

Eine Hamatochezie verbunden mit schmerzhafter De-
fakation und/oder Obstipationsneigung ist fast immer
auf eine Analfissur zurtickzufiihren. Neben der Anam-
nese ist die klinische Untersuchung wichtig. Bei einem
Analekzem kann eine Streptokokkenanitis vorliegen,
die mittels Analabstrich diagnostiziert werden kann
und systemisch mit Antibiotika behandelt werden
muss.

Juveniler Kolonpolyp

Bei sonst gesunden Kleinkindern und jungen Schul-
kindern mit rezidivierenden Hdmatochezieepisoden
(gelegentlich auch mit Schleimbeimengungen) ist die
wahrscheinlichste Verdachtsdiagnose ein oder mehre-
re juvenile Kolonpolypen. Zur Diagnostik ist eine lleo-
koloskopie notwendig. Bei Nachweis eines Polypen
kann dieser bei der Untersuchung mittels Diathermie-
schlinge abgetragen werden.

Andere bzw. seltenere Differenzialdiagnosen sind eine
akute Enteritis (Stuhlkultur, z.B. Salmonellen), eine
chronisch entziindliche Darmerkrankung, GefdRdys-
plasien (Endoskopie, Histologie) oder ein Meckel-Diver-
tikel (Meckelscan, Laparoskopie).

Endoskopische Diagnostik

In »Tab.4 und » Tab. 5 sind die Indikationen zur diag-
nostischen und therapeutischen Endoskopien, die
Nichtindikationen und die Kontraindikationen darge-
stellt [10].
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Sinnlose, entbehrliche Diagnostik

Mikrookologische Stuhldiagnostik

Die Stuhldiagnostik beinhaltet teils sinnvolle Parameter
(Calprotectin, Alpha-1-Antitrypsin-Ausscheidung), je-
doch auch entbehrliche Diagnostik, wie die quantita-
tive Keimanalyse. Es darf bezweifelt werden, dass die
quantitative Keimanalyse mit der fast regelhaften Di-
agnose einer Dysbiose bei prdanalytisch sehr unter-
schiedlich aufbewahrten Stuhlproben (Postversand,
Lagerungsdauer, Temperaturbedingungen, etc.) sehr
viel Sinn macht.

Spezifische IgG-Diagnostik bei Nahrungsmittel-
allergien

Verzichtbar bzw. nicht indiziert sind auch folgende
Diagnostiken:

= Bioresonanz

= Histaminfreisetzungstest

= Mediatorfreisetzungstest

= endoskopische Allergenprovokation

Pankreaserkrankungen
Pankreatitis

Bei Pankreaserkrankungen kann man primare von se-
kunddren Formen unterscheiden. Sie kénnen akut,
akut rezidivierend und chronisch auftreten. Klinische
Symptom sind Oberbauchschmerzen, typischerweise
girtelférmig ausstrahlend, wobei die Schmerzcharak-
teristik im Kindesalter nicht immer klar erfassbar ist. In
der Initialdiagnostik von Bauchschmerzen sollte eine
Bestimmung der Lipase nicht fehlen. Sie ist der Amy-
lase an Sensitivitdt und Spezifitdt Giberlegen. Die Hohe
der Lipase muss nicht mit dem Schweregrad der Pan-
kreatitis korrelieren. Bei Schiiben der Erkrankung liegt
eine akut rezidivierende bzw. chronische Pankreatitis
vor. Langfristig kann eine chronische Pankreatitis mit
einer erst exokrinen (Fettmalassimilation), spdter auch
endokrinen Insuffizienz (Diabetes mellitus) des Organs
einhergehen.

In der Anamnese muss nach familidren Pankreatitiden
gefragt werden, nach Begleiterkrankungen des Patien-
ten mit entsprechender Medikation, bei der Untersu-
chung sollten Hinweise fiir Infektionen beriicksichtigt
werden (Viren, Bakterien, Parasiten).

PRAXISTIPP

Basislabor bei Pankreatitis

Lipase, Blutbild, Blutgasanalyse, Blutsenkungs-
geschwindigkeit, Elektrolyte, Triglyceride, Krea-
tinin, Harnstoff, GPT, LDH, CPR, Glukose
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> Tab.5 Diagnostische und therapeutische lleokoloskopie, Indikation,

Nichtindikation und Kontraindikation.

Art Indikation

diagnostische unklare Anamie

Indikation .
unklarer chronischer Durchfall
perianale Lasionen (Fisteln, Abszesse)
rektale Blutung

unklare Gedeihstoérung

V.a. Graft-versus-Host-Erkrankung

AbstoRBung oder Komplikation nach Darm-

transplantation

radiologische Darstellung einer Stenose/Striktur

Polyposis-Syndrome/Dickdarmpolypen

therapeutische
Indikation

Polypektomie

Dilatation von Stenosen
Behandlung von Blutungen
Fremdkoérperentfernung
Sigmavolvulus
Nichtindikationen
Verstopfung

Kontraindikationen Kolonperforation

Z.n.intestinaler Resektion (<7 Tage)

Die weitere Diagnostik (Labor, Molekulargenetik, Bild-
gebung) richtet sich nach Hinweisen auf die grundsatz-
lich differenzialdiagnostisch zu erwdgenden Erkran-
kungen (» Tab.6) [11].

Die exokrine Insuffizienz des Pankreas erfasst man mit
der Bestimmung der Pankreaselastase und/oder der
Stuhlfettbestimmung. Alle anderen Verfahren (z.B. Se-
kretin-Pankreozymin-Test) werden heute wegen feh-
lender Sensitivitat bzw. Spezifitdt oder Unpraktikabilitdt
kaum noch angewendet.

Die endokrine Insuffizienz mit einer pradiabetischen
bzw. diabetischen Stoffwechsellage lasst sich diagnos-
tizieren mit:

= Glukoseausscheidung (U-Stix)

= Glukosetagesprofil

= oralem Glukosetoleranztest

= Bestimmung des HBA1c (Langzeitparameter)

Eine akute Pankreatitis ist meist inflammatorisch-
6dematos und mittelfristig selbstlimitierend. Es kann
sich aber eine schwere nekrotisierende Pankreatitis
entwickeln. Ein CRP>12mg/dl spricht fiir einen nekro-
tisierenden Verlauf. Dabei entstehende Abszedierun-

funktionelle gastrointestinale Beschwerden
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Dieses Dokument wurde zum persénlichen Gebrauch heruntergeladen. Vervielfaltigung nur mit Zustimmung des Verlages.



» Tab.6 Differenzialdiagnose einer chronischen Pankreatitis [11].

Erkrankung

Differenzialdiagnose

hereditar/idiopathisch = kationisches Trypsinogen (PRSS1)
(Molekulardiagnostik) = Caboxipeptidase A1 (CPA1)

systemische

Erkrankungen

metabolisch

= Serinproteaseinhibitor, Kazal Typ-1 (SPINKT)

= Chymotrypsin C (CTRC)

= Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance
Regulator (CFTR)

= ggf. andere (Cathepsin B, Calcium-sensing
Receptor Gene, Claudin-2-locus X-Chromo-
som)

= Kollagenosen (chronisch entziindliche
Darmerkrankungen, primar sklerosierende
Cholangitis, M. Becet, Lupus erythematodes,
rheumatoide Arthritis, Panarteritis nodosa)

= zystische Fibrose (SchweiRtest, Genetik)

= autoimmune Pankreatitis (IgG 4)

e = Hypertriglyceriddmie

Erkrankungen = Hyperkalzamie

= Dystrophie, Malnutrition
= diabetische Ketoazidose
= Niereninsuffizienz

Medikamente/Toxine = Asparaginase

= Azathioprin

= Didanosin

= Kalzium

= 6-Mercaptopurin
= Ostrogene

= Statine

= Stibogluconat

= Suldinac

= Valproat

= Vincristin

mechanisch/ = anatomische Anomalien (Choledochuszyste,

strukturelle
(Bildgebung

Infektionen

Ursachen Pancreas anulare, Pankreasgangduplikaturen,
) evtl. Pancreas divisum)
= Obstruktion (Gallensteine, Tumoren, Para-
siten)
= Trauma

= Viren (Enteroviren, Herpesviren, Hepatitis
A, B, E, HIV, Masern, Mumps, Roteln)

= Bakterien (E. coli, Campylobakter, Legionellen,
Leptospiren, Mykoplasmen, Salmonellen,
Yersinien)

= Parasiten (Ascaris lumbricoides, Clonorchis
sinensis, Cryptosporidium parvum, Echino-
kokken, Fasciola hepatica, Toxoplasma
gondii)

gen lassen sich am besten durch die kontrastmittelver-
starkte Computertomografie erkennen.

Exokrine Pankreasinsuffizienz

Eine exokrine Pankreasinsuffizienz kann sich in der Fol-

ge einer chronischen Pankreatitis entwickeln, es gibt

aber auch primare Ursachen. Dazu zéhlen:

= isolierte Enzymdefekte (Lipase, Kolipase, Trypsino-
gen und Alpha-Amylase)

= Shwachman-Dimond-Syndrom (metaphysére Dys-
plasie, Rippenverkiirzung, Klinodaktylie, zyklische

& Thieme

- E

» Abb.8 MRCP: erweiterter Ductus pancreaticus bei
chronischer Pankreatitis.

iy 3

\q

» Abb.9 Acholischer Stuhl.

1

Neutropenie, mentale Retardierung, Infektanfallig-
keit)

= Pearson-Syndrom (multisystemische mitochondria-
le Zytopathie)

= Johanson-Blizzard-Syndrom

Bezliglich der Einzelheiten sei auf die weiterfiihrende
Literatur verwiesen.
Bildgebung

Die bildgebende Diagnostik umfasst die Sonografie,
Endosonografie, die kontrastmittelverstarkte CT, die
sekretinstimulierte MRCP (Magnetresonanzcholangio-
pankreatikografie, » Abb.8) und die ERCP (endosko-
pisch retrograde Cholangiopankreatikografie).

Leber- und Gallenwegs-
erkrankungen

Neonatale Cholestase

Ein Neugeborenikterus ist hdufig und erfordert in der

Regel keine spezifische Diagnostik oder therapeutische
MaBnahmen, wenn das Bilirubin unterhalb der Photo-
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direktes Bilirubin erh6ht

entfarbter acholischer Stuhl

2

2 \Z

ja Sonografie (niichtern) Gallenwege? nein

! 7

Differenzialdiagnose: S S auffallig

= Gallengangsatresie
= Choledochuszyste
= Gallengangs-Sludge

!

Leberbiopsie ERCP Szintigrafie

Y

intraoperative Cholangiografie, ggf.
Hepatoportoenterostomie

|
y l
unauffllig ————> Differenzialdiagnose/Diagnostik:

i = Infektion, Sepsis, TORCH
= TSH, fT4, Cortisol, Ferritin

Differenzialdiagnose: = Triglyceride, LDL, HDL
= Alagille-Syndrom = Alpha-1-Antitrypsin (Genotyp)
= neonatale = PFIC ;
sklerosierende = Genetik (NGS)
Cholangitis
= Alpha-1-
Antitrypsin-
Mangel

» Abb. 10 Diagnostischer Algorithmus zur neonatalen Cholestase [15].

therapiegrenzen bleibt [12]. Bei einem lIkterus gravis
(Bilirubin>14 g/dI bzw. 238 umol/l) oder einem lIkterus
prolongatus (>14 Tage bzw.>21 Tage bei gestillten
Kindern) sollte neben einem Morbus hamolyticus neo-
natorum auch an eine cholestatische Lebererkrankung
gedacht werden und eine Differenzierung des Biliru-
bins vorgenommen werden (indirektes vs. direktes
Bilirubin). Dies gilt insbesondere, wenn ein acholischer
Stuhl vorliegt (» Abb.9). Der Entschluss des Gemein-
samen Bundesausschusses zur Integration der Stuhl-
farbenkontrolle in die kinderarztlichen Vorsorgeun-
tersuchungen (U3) ist ein wichtiger Schritt zur weite-
ren Sensibilisierung von niedergelassenen kinderarzt-
lichen Kollegen. Unter dem folgenden Link ist eine
Stuhlkarte fir Eltern zu finden: https://www.aekn.de/
fileadmin/media/Downloadcenter/Fortbildung/Stuhl-
Karte_mhh_26_7_16.pdf (Zugriff am 22.2.2017).

Eine neonatale Cholestase hat eine Prdvalenz von ca.
1:2500 [13]. Obwohl die Zahl der unterschiedlichen
Krankheitsursachen sehr hoch ist, liegen etwa 95% al-
ler neonatalen Cholestasen nur 10 unterschiedliche
Krankheiten zugrunde [14].

mmmm  Merke

Bei der neonatalen Cholestase ist eine rasche Diag-
nostik erforderlich, da es Erkrankungen gibt, die nur
bei schneller Einleitung einer spezifischen Therapie
effektiv zu behandeln sind.

In » Abb. 10 ist der diagnostische Algorithmus zur neo-
natalen Cholestase dargestellt.

Rodeck Burkhard. Rationale Diagnostik in... Padiatrie up2date 2017; 12: 23-46

s Merke

Ein neonataler Ikterus kann ein frithes Zeichen einer
Lebererkrankung sein. Bei Bilirubin>14 g/dl und/oder
iiber den 14.Lebenstag (21.Tag bei gestillten Kin-
dern) hinaus muss das direkte Bilirubin bestimmt
werden.

Labordiagnostik

Die Labordiagnostik umfasst im 1.Schritt die in der Box
genannten Parameter.

PRAXISTIPP

Basislabor bei neonataler Cholestase
Bestimmung des AusmaRes der Cholestase (di-
rektes Bilirubin, yGT, Gallensdauren), des Leber-
zellschadens (ALAT, ASAT, GLDH), der Leber-
funktionsbeeintrdchtigung (CHE, Albumin, Ge-
rinnungsanalytik), sowie zusétzliche Parameter
(Hamolyseparameter, Lipase, Glukose, Laktat,
Ammoniak, CRP).

Im 2. Schritt folgt die Kldrung der Genese der Cholesta-
se. Entfdrbte acholische Stiihle sollten eine unverziig-
liche weiterfihrende Diagnostik nach sich ziehen. In
» Tab. 7 sind die verschiedenen Ursachen einer neona-
talen Cholestase mit den wichtigsten diagnostischen
Markern dargestellt.

mmsmm ~ Merke
Bei acholischen, entfdrbten Stiihlen im Neugebo-
renen- und jungen Sduglingsalter ist Eile geboten.
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» Tab.7 Ursachen der neonatalen Cholestase sowie deren zielfiihrende Diagnostik in Klammern.

Diagnostik

Infektionen
(Serologie, Infektionsparameter)

Gallenwegserkrankungen
(Bildgebung: Sonografie, ERC, Histologie,
Szintigrafie)

Stoffwechselerkrankungen, genetische
Erkrankungen
(Stoffwechseldiagnostik, Genetik)

endokrinologische Erkrankungen
(endokrinologische Diagnostik)

chromosomale Erkrankungen
(Chromosomenanalyse)

Alloimmunerkrankungen (neonatale
Hamochromatose, Ferritin>1000pg/l, Siderose
in der Leber, Speicheldrisen [Biopsie], MRT,

Fe erhoht)

vaskuldre Erkrankungen
(Sonografie, anderes)

toxische Erkrankungen (Anamnese)

Verschiedenes

Ursache

bakterielle Infektion (Sepsis, Harnwegsinfektionen)
TORCH (Toxoplasmose, Rételn, CMV, Herpes)
Epstein-Barr-Virus, Enteroviren, Adenoviren, HIV, Hepatitis B

Gallengangsatresie
Choledochuszyste

Caroli-Syndrom

Syndrom der eingedickten Galle
Gallensteine

spontane Gallenwegsperforation
neonatale sklerosierende Cholangitis

Alpha-1-Antitrypsinmangel (quantitative Bestimmung, Genotypisierung)
Alagille-Syndrom (syndromaler Habitus, Genetik)

progressive familidre intrahepatische Cholestase (yGT erniedrigt, Lipidelektrophorese,
Genetik)

Galaktosamie (Stoffwechselscreening, reduzierende Substanzen im Urin)

Tyrosindmie Typ | (Aminosduren im Plasma, Succinylaceton im Urin)
Fettstoffwechselerkrankungen:

- M. Nieman-Pick Typ C (Speicherzellen im Knochenmark)

- M. Gaucher (B-Cerebrosidase in Leukozyten oder Fibroblasten)

- M. Wolman (Cholesterin, Triglyceride)

Mitochondriopathien (Zellweger-Syndrom, Atmungskettendefekte) (VLDFA, Blutgasanalyse,
Laktat)

zystische Fibrose (SchweiBtest, Genetik)

CDG-Syndrom (congenital disorders of glycosylation) (isoelektrische Fokussierung)
Gallensdurestoffwechselstérungen (Synthesedefekte, Dubin-Johnson-Syndrom, Rotor-Syn-
drom) (Gallensdureanalytik, FAB-Massenspektrometrie im Urin, Genetik)

Aagenaes Syndrom

Arginasemangel (Aminosduren Plasma/Urin)

Hypopituitarismus
Hypothyreose
Hypoadrenalismus (Nebenniereninsuffizienz)

Trisomie 21,13, 18
Turner-Syndrom

diplazentar tibertragene Antikorper gegen fetale Hepatozyten

Budd-Chiari-Syndrom
perinatale Asphyxie
Hamangioendotheliome
Herzversagen

parenterale Erndhrung
fetales Alkoholsyndrom

familiare hamophagozytotische Lymphohistiozytose
ARC-Syndrom (Arthrogryposis, renal tubuldre Erkrankung, Cholestase)

Die molekulargenetische Diagnostik der hereditaren metabolischen Erkrankungen kann mittels Next Generation Sequencing durchgefiihrt werden.

In der Diagnostik kommt der abdominellen Sonogra-
fie eine entscheidende Bedeutung zu. Die Gallengang-
satresie zdhlt immerhin zu den haufigsten Ursachen
einer neonatalen Cholestase (» Tab. 8) [14]. Nur bei ei-
ner operativen Wiederherstellung des Gallenflusses in
Form einer Hepatoportoenterostomie innerhalb die-
ses Zeitfensters kann das sonst unausweichliche
Schicksal der Entwicklung einer Leberzirrhose mit ter-
minalem Organversagen vermieden werden.

s~ Merke

Die Diagnose einer Gallengangsatresie darf nicht
verzégert werden, da die chirurgische initiale Thera-
pie einer Hepatoportoenterostomie nach Kasai bis
spatestens zum 60. Lebenstag erfolgen muss.
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Bildgebung

Die bildgebende Diagnostik ist insbesondere bei der
Gallengangsatresie wichtig. Die Sonografie bietet
erste Hinweise mit der Darstellung einer rudimentdren
oder gar fehlenden Gallenblase, beeintrachtigter Kine-
tik der Gallenblase (keine postprandiale Entleerung),
Darstellung eines echoreichen Bandes tiber der Pfort-
aderbifurkation (triangular cord sign), subkapsulére ar-
terielle Hypervaskluarisation der Leber, ist aber nicht
ausreichend spezifisch.

Eine hepatobilidre Szintigrafie hat eine hohe Sensiti-
vitdt (98,7 %) bei jedoch auch nur geringer Spezifitdt
(70,4%) [16]. Sie ist zeitaufwdndig und verzogert
manchmal die Diagnostik, so dass sie seltener einge-
setzt wird.

An erfahrenen Zentren gewinnt die endoskopisch
retrograde Cholangiografie (ERC) zunehmend an Be-
deutung. Die spatestens intraoperative Cholangio-
grafie bei der operativen Exploration bestatigt die Di-
agnose. Die Leberbiopsie hat mit einer Spezifitdt von
iber 90 % weiterhin ihren festen Platz in der Differenzi-
aldiagnostik.

Eine gezielte Uberpriifung der haufigsten Ursachen

einer neonatalen Cholestase (» Tab. 8) ist der 1.Schritt

im Sinne der rationalen Diagnostik. Dazu gehort:

= Sonografie (obstruktive Gallenwegserkrankungen,
Gallengangsatresie)

= quantitative Alpha-1-Antitrypsin-Bestimmung, ggf.
Genotypisierung bei niedrigen oder normalen Wer-
ten

= syndromaler Habitus, yGT, Lipidelektrophorese, ggf.
Genetik (Alagille-Syndrom, progressive familidre in-
trahepatische Cholestase - PFIC)

= Infektionsparameter, Virusserologie

= TSH (Hypothyreose, Hypopituitarismus)

= Neugeborenen-Screening, reduzierende Substanzen
im Urin
(Galaktosdmie)

Erst im weiteren Verlauf sollte bei nicht zur Diagnose
fihrenden Befunden die Diagnostik erweitert werden
(» Tab.6). Eine Vielzahl der hereditdren metabolischen
Erkrankungen lassen sich mittlerweile mit einer Next-
Generation-Sequencing-Methode (NGS) diagnosti-
zieren. Dabei wird DNA aus einer EDTA-Probe (1-2ml)
extrahiert und anschlieBend Millionen DNA-Fragmente
in einem einzigen Sequenzierlauf parallel sequenziert.
Bis heute sind mehr als 120 Gene bekannt, die bei He-
patopathien eine Rolle spielen.

mmsm  Merke

Zukiinftig wird die Differenzialdiagnostik der neo-
natalen Cholestase mit den genetischen Untersu-
chungsmaoglichkeiten sehr vereinfacht [17].
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» Tab. 8 Haufigkeit der Ursachen einer neonatalen Cholestase [14].

Diagnose

idiopathische neonatale Hepatitis

extrahepatische Gallengangsatresie
Alpha-1-Antitrypsin-Mangel

familidare Cholestase-Syndrome (Alagille, PFIC)
bakterielle Sepsis

CMV-Infektion

andere Virusinfektionen

Endokrinopathien (Hypothyreose, Hypopituitarismus)

Galaktosamie

Transaminasenerhéhung jenseits
der Neugeborenenperiode

Grundsatzlich sind viele der genannten Erkrankungen
auch in der Differenzialdiagnostik von Hepatopathien
jenseits des Neugeborenenalters zu bedenken. In
»Tab.9 sind die unterschiedlichen moglichen Ursa-
chen dargestellt.

Zundchst erfolgt die Basisdiagnostik bzw. das Basis-

labor. Im Sinne eines rationalen Vorgehens sollte die

dtiologische Primardiagnostik zundchst auf die wich-

tigsten Erkrankungen fokussiert werden. Dazu geho-

ren:

= Sonografie (obstruktive Gallenwegserkrankungen,
fokale Lebererkrankungen, Hinweise auf chronische
Hepatopathie, nicht alkoholische Fettlebererkran-
kung-NAFLD)

= Infektionsparameter, Virusserologien

= Autoimmunparameter ANA, SLA, LKM1, LKM3, SMA,
LC1, ANCA (Autoimmunhepatitis, autoimmun skle-
rosierende Cholangits, primar sklerosierende Cho-
langitis, ,Overlap“-Syndrom, De-novo-Autoimmun-
hepatitis nach Lebertransplantation)

= Kupfer, Coeruloplasmin, Kupferausscheidung im
Urin (M. Wilson)

Im weiteren Verlauf sollte bei nicht zur Diagnose fiih-
renden Befunden die Diagnostik erweitert werden.
Findet sich weder in der Anamnese noch der klini-
schen Untersuchung bzw. laborgestiitzten Diagnostik
eine klare Ursache, ist eine Leberbiopsie angezeigt.
Dabei sollte neben einer Standardhistologie auch
eine Bestimmung des Kupfergehalts durchgefihrt
werden, um einen M. Wilson auszuschlieRen (Kupfer
>250mg/g Trockengewicht).

Anteil in %

15

25-30

7-10

22-25
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> Tab.9 Ursachen einer Hepatopathie im Kleinkind-, Schulkind- und Jugendalter.
Art Ursache

infektiose Hepatitis = Virusinfektionen:
- HepatitisA,B,C,D, E
- hepatotrophe Viren (EBV, CMV, HSV, VZ, Adenoviren, Enteroviren, Roteln, etc.)
= bakterielle, parasitdre Infektionen:
- Bruzellose, Leptospirose, Echinokokkose, Toxoplasmose
- Q-Fieber, Amdbiasis, Schistosomiasis

Gallenwegserkrankungen = Choledocholithiasis

Autoimmunerkrankungen der Leber = Autoimmunhepatitis (AIH)
= primdr sklerosierende Cholangitis (PSC)
= primar bilidre Zirrhose (PBC)

nicht alkoholische Steatosis hepatis (NASH) = Erndhrung, Adipositas

Stoffwechselerkrankungen = s.Ursachen der neonatalen Cholestase (» Tab. 6)
- Morbus Wilson
- hereditdre Himochromatose
= Porphyrien (akute hepatische Porphyrie, chronische hepatische Porphyrie, erythropoeti-
sche Porphyrie)

Medikamente = Andsthetika
= Hypnotika, Sedativa, Anxiolytika
= Neuroleptika, Antidepressiva
= Antiepileptika
= Analgetika, nicht steroidale Antiphlogistika
= Antibiotika
= Tuberkulostatika
= Antimykotika

Toxine = German/Indian Childhood Disease (Kupferintoxikation)
= Knollenblatterpilz
= Organophosphate
= Alkohol

Perfusionsschaden = Budd-Chiari-Syndrom
= Veno-occlusive Disease
= Hypotension/Hypoxie/Schock

Begleithepatopathie bei Systemerkrankungen = Sepsis
= Diabetes mellitus
= Kawasaki-Syndrom
= chronisch entziindliche Darmerkrankungen

Lebertumore = benigne Raumforderungen
= hepatozelluldre Karzinome
= maligne mesenchymale Tumoren

Leberzirrhose unterschiedlicher Genese = Verschiedenes

akutes Leberversagen unterschiedlicher Genese = Verschiedenes
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= Die Kindergastroenterologie lasst sich in ver-
schiedene Organerkrankungen unterteilen: in
Erkrankungen des Intestinaltrakts, des Pankre-
as, der Leber und der ableitenden Gallenwege.

= Die diagnostischen Mdglichkeiten der verschie-
denen Erkrankungen sind vielfdltig und erstre-
cken sich von der Molekulardiagnostik bis zur
Endoskopie.

= Eine unkritische Anwendung oder ,,Auftragser-
teilung” an den Kindergastroenterologen sollte
vermieden werden.

= Sehr viel sinnvoller ist eine gestufte Diagnostik
unter Kenntnis der wichtigen anamnestischen
Daten, der klinischen Befunde und der mégli-
chen und wahrscheinlichen Differenzialdiagno-
sen.

= Esist wichtig, die betroffenen Kinder und Ju-
gendlichen nicht einer unnétigen Diagnostik zu
unterwerfen, auch um bei den sehr haufigen
funktionellen Stérungen keiner weiteren Soma-
tisierungstendenz Vorschub zu leisten.
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Frage 1

Welche diagnostische MaRnahme fiihren Sie bei Regurgitation/
Spucken mit Zeichen einer Refluxerkrankung im Sduglingsalter
als erste durch?

A Osophagogastroduodenoskopie

B 6sophageale pH-Metrie

C  Breischluck mit R6ntgenkontrastmittel
D o6sophageale Impedanzmessung

B probatorische kuhmilchfreie Kost
Frage 2

Welche Aussage zur Laktoseintoleranz ist zutreffend?

A Eine Laktoseintoleranz fiihrt in der Regel bereits im frithen
Sduglingsalter zu klinischen Problemen.

B Die genetischen Polymorphismen im Laktase-Gen
korrelieren klar mit den klinischen Symptomen.

C Die Diagnose erfolgt mit einer Laktosebelastung und
anschlieBenden Blutzuckerkontrollen.

D Beieiner Laktoseintoleranz sind immer auch sekundédre
Ursachen zu bedenken.

E  Ein Auslassversuch mit Protokollierung der Symptome ist
diagnostisch zu unsicher und sollte mit anderen Methoden
tberprift werden.

Frage 3

Welche Aussage zur Diagnostik chronisch entziindlicher
Darmerkrankungen trifft nicht zu?

A BeiKindern jiinger als 5 Jahre muss differenzialdiagnostisch
an Immundefekterkrankungen gedacht werden.

B Infektiose Darmerkrankungen miissen ausgeschlossen
werden.

C  Perianale Verdnderungen sind Hinweise auf eine Colitis
ulcerosa.

D Inder bildgebenden Diagnostik sollte in der Regel eine
Osophagogastroduodenoskopie, eine Ileokoloskopie mit
Histologie und eine Bildgebung des Diinndarms erfolgen
(z.B. Sonografie, MRT).

E  Eine erhohte Calprotectinkonzentration im Stuhl weist auf
einen intestinalen Schleimhautschaden hin.
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Frage 4
Welche Aussage zur Diagnostik einer Zoliakie trifft zu?

A Den Gliadin-1gG-Antikdrpern kommt in der Diagnostik eine
wichtige Rolle zu.

B Die Diagnose stiitzt sich auf die Transglutaminase-lgA-An-
tikorper, die Endomysium-Antikdrper und die Positivitdt
von HLA-DQ2 und/oder HLA-DQ8.

C Eine Endoskopie mit Gewinnung von Duodenalbiopsien ist
obligat.

D Eine Bestimmung des Gesamt-IgA ist bei positiven Trans-
glutaminase-lgG-Antikdrpern nicht zwingend erforderlich.

E  Bei Verdacht auf Zoliakie sollte unverziiglich mit einer glu-
tenfreien Kost begonnen werden.

Frage 5

Welche Aussage zu Schluckstérungen im Kindesalter stimmt
nicht?

A Ursache kann eine Achalasie sein.

B Ursache kann eine akute Gastroenteritis sein.

C  Ursache kann eine eosinophile Osophagitis sein.

D Ursache kann eine gastro6sophageale Refluxerkrankung
sein.

E  Inder Diagnostik kann in der Regel auf eine Osophagosko-
pie nicht verzichtet werden.
Frage 6

Woran denken Sie primar bei einer Himatochezie bei einem
sonst gesunden jungen Saugling?

A Blutungsiibel
bakterielle/virale Enteritis
Meckel-Divertikel
Hamorrhoiden
allergische Proktokolitis

m g N

Weitere Fragen auf der folgenden Seite ...
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Fortsetzung ...

Frage 7

Was ist die wichtigste diagnostische MaBnahme bei Verdacht
auf eine exokrine Pankreasinsuffizienz?

A Blutzuckertagesprofil

B Pankreaselastase im Stuhl

C  Sekretin-Pankreozymin-Test

D Lipasebestimmung im Serum

B molekulargenetische Diagnostik einer zystischen Fibrose
Frage 8

Was ist eine wichtige Erkrankung in der Differenzialdiagnostik
einer neonatalen Cholestase?

A akute Hepatitis A

M. Wilson
Autoimmunhepatitis
Alpha-1-Antitrypsinmangel
EBV-Infektion

moMNnw
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Frage 9
Welche Aussage zur Gallengangsatresie trifft zu?

A Bei einer Gallengangsatresie sind die jungen Sauglinge
innerhalb kurzer Zeit lebensbedrohlich erkrankt.

B Die Erkrankung liegt bereits zum Zeitpunkt der Geburt vor.

C Die Diagnose muss vor dem 60. Lebenstag gestellt werden,
damit eine operative Korrektur (Hepatoportoenterosto-
mie) noch sinnvoll ist.

D Die Erkrankung kann auch anikterisch verlaufen.

E  Die Erkrankung kann mittels Laborparametern diagnosti-
ziert werden.

Frage 10

Welche Antikérper sind in der Differenzialdiagnostik einer
Autoimmunhepatitis im Jugendalter verzichtbar?

A ANA (antinukledre Antikdrper)

SLA (soluble liver antibody)

SMA (smooth muscle antibody)

LKM (liver kidney microsome antibody)
AMA (antimitochondriale Antikorper)

m O MN @
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