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Zu diesem Buch

Bei Menschen mit komplexen Entwicklungsstérungen sind selbst gut behan-
delbare medizinische Probleme oder Komplikationen signifikant haufiger
und die Prognose deutlich schlechter als bei Menschen mit typischer Ent-
wicklung. Die Griinde sind vielfiltig. So ist das Gesundheitssystem bisher
nicht auf die besonderen Bediirfnisse dieser Menschen ausgerichtet, weder
strukturell-organisatorisch noch im Hinblick auf die fachliche Expertise.

Klinische Symptome werden auch aus weiteren Griinden oft nicht oder

zu spat erkannt oder aber falsch interpretiert:

>

Je hiufiger klinische Merkmale bei einer spezifischen Zielgruppe von
Patientinnen und Patienten geschen werden, desto weniger nimmt
man diese als beachtenswertes Phinomen wahr. Sie erscheinen plau-
sibel und werden ohne griindliche Analyse zur Kenntnis genommen,
auch wenn sie bei Patientinnen oder Patienten neu auftreten oder
sich verindern. Hierzu gehoren z. B. anfallsartig auftretende Symp-
tome, Verinderungen des Muskeltonus, Inkontinenz, Schluck- oder
Atemstorungen, Verinderungen des Gewichts oder des Verhaltens
und andere Symptome.

Behinderungsmerkmale bei Menschen mit neuronalen Entwick-
lungsstorungen zeigen eine enorme Variabilitit und Bandbreite und
becinflussen sich gegenseitig. Symptome oder Medikamenteneffekte
prasentieren sich oft untypisch.

Menschen mit intellektuellen Beeintrichtigungen, Sinnesstérungen
und Storungen der verbalen Kommunikationsméglichkeit kénnen
Beschwerden hiufig nicht angemessen oder nicht mitteilen. Fiir
Menschen mit schweren Entwicklungsstérungen entscheiden tiber
Diagnostik und Therapie in der Regel Arztinnen und Arzte, medi-
zinische Fachkrifte und das personliche Umfeld, welches oft von der

eigenen gesundheitlichen Situation aus urteilt.



Zu diesem Buch

Das vorliegende Buch widmet sich klinischen Problemen, die bei Men-
schen mit komplexen Entwicklungsstérungen hiufig sind und eine be-
sondere diagnostische und differenzialdiagnostische Herausforderung
darstellen. Es wurde in der Absicht konzipiert, und unter Mitarbeit zahl-
reicher Autorinnen und Autoren geschrieben, um im klinischen Alltag eine
Orientierung und einen Leitfaden bei wichtigen klinischen Problemen zu
geben. Die Autorinnen und Autoren gehen auf spezifische diagnostische
Moglichkeiten bei eingeschrinkter Mitarbeitsméglichkeit ein. Auf seltene
Konstellationen bei bestimmten Syndromen wird hingewiesen. Beispiele
aus dem klinischen Alltag verdeutlichen, dass bei klinischen Problemen bei
diesen Personen sowohl nach syndromspezifischen, aber auch nach davon
unabhingigen, haufig auch nicht alltiglichen Ursachen gesucht werden
muss. Die Autorinnen und Autoren haben tiberwiegend jahrelange Erfah-
rung in der medizinischen Betreuung von Menschen mit neuronalen Ent-
wicklungsstorungen, so dass hier ein enormer Erfahrungsschatz prasentiert
werden kann.

Das Herausgeberteam hatte seit der Planung dieses Buches besondere
diagnostische Probleme bei erwachsenen Personen mit angeborenen oder
frith erworbenen Entwicklungsstérungen im Blick — speziell bei Patienten
und Patientinnen, die Medizinische Behandlungszentren fiir Erwachsene
mit Behinderungen (MZEB) aufsuchen. Dies scheint zunichst eine Ziel-
gruppe zu sein, die prizise definiert ist und fur die entsprechend differenzi-
aldiagnostische Uberlegungen gezielt angestellt werden und diagnostische
Pfade zielgerichtet beschritten werden konnen.

Beides ist jedoch haufig nicht der Fall. Warum dies so ist, hat vielfaltige
Griinde. Menschen mit frith erworbenen oder angeborenen Entwicklungs-
storungen wie intellektuelle Beeintrichtigungen, Cerebralparesen oder
Storungen des autistischen Spektrums zeigen jeweils ganz unterschiedliche,
genetisch oder gehirnmorphologisch determinierte Behinderungsbilder
hinsichtlich zahlreicher Aspekte der Auspragung der Behinderung, des Zu-
sammentreffens der unterschiedlichen neuronalen Entwicklungsstérungen
(z.B. Cerebralparese und intellektuelle Beeintrichtigung) sowie der Ko-
morbidititen bzw. zusitzlich auftretender Sinnesstérungen. Vorhandene
Behinderungsmerkmale becinflussen sich gegenseitig, zudem wirken indi-
viduelle Kontextfaktoren auf die gesundheitliche Entwicklung. Dadurch
sind Diagnostik, differenzialdiagnostische Uberlegungen und Strategien
im klinischen Alltag erschwert, im Einzelfall kompliziert und schwierig. Zu
denken ist hier zum Beispiel an Personen, die von einem definierten gene-
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Zu diesem Buch

tischen Syndrom betroften sind, sich jedoch in der klinischen Ausprigung
des Syndroms, in den Organsystemen, die von diesem Syndrom betroffen
sind, untereinander deutlich unterscheiden.

Die Tatsache, dass Entwicklungsstérungen in der Bevélkerung insge-
samt nicht haufig vorkommen und die jeweilige klinische Ausprigung schr
unterschiedlich ist, erkliren, warum es so schwierig ist, in Bezug auf Dia-
gnostik und Therapie bei dieser Personengruppe belastbare und im klini-
schen Alltag verwendbare evidenzbasierte Daten zu erhalten.

So wird es in der Praxis immer darum gehen, rationale und individuell
angemessene diagnostische und therapeutische Wege zu beschreiten, die
sich an Evidenzen orientieren, die fiir Personen mit typischer Entwicklung
zur Verfugung stehen.

Dabei miissen fur die Entscheidungsfindung immer die genannten Un-
schirfen und Liicken unter Berticksichtigung der individuellen Situation
der jeweiligen Patientin bzw. des jeweiligen Patienten im Bewusstsein blei-
ben.

Aufgrund von Faktoren wie Sinnesstorungen (v.a. Hor- und Sehstorun-
gen), kognitiv-intellektueller und Verhaltensbesonderheiten, des intellek-
tuellen und emotionalen Entwicklungsniveaus und der Kommunikations-
moglichkeiten bestehen fiir jede zur Untersuchung kommende Person
mit neuronaler Entwicklungsstorung unterschiedliche Voraussetzungen
in Bezug auf das Erheben der Anamnese, der Aufklirung tiber mégliche
diagnostische und therapeutische Mafinahmen sowie die klinische und
apparative Untersuchung. Diese entscheidend wichtigen Aspekte, oftmals
als »soft skills« bezeichnet, aber auch Aspekte der Haltung sollen und
konnen in diesem Buch nicht vermittelt werden, auch wenn sie in Bezug
auf den medizinischen Behandlungserfolg grundlegend sind.

Hierher gehort auch die unterstiitzte Entscheidungsfindung, ein Prin-
zip, das Arztinnen und Arzte stets und selbstverstindlich beriicksichtigen
miissen, um Patientinnen und Patienten davor zu bewahren, diagnostische
und therapeutische Mafinahmen in einer Weise tiber sich ergehen lassen zu
miissen, in der sie dies selbst nicht haben méchten.

Schlieflich soll auch auf formale Aspekte des vorliegenden Buches kurz
eingegangen werden. Jedes Kapitel hat den gleichen Aufbau und wird
mit einer Fallvignette eingeleitet. Diese, méglicherweise starr anmutende
Strukeur soll die Lesbarkeit und Orientierung fiir die Leserinnen und Leser
erleichtern.

In Bezug auf das Gendering haben wir uns entschieden, die weibliche
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und minnliche Bezeichnung zu verwenden, diversgeschlechtliche Perso-
nen beziehen wir in der gewdhlten Schreibweise explizit mit ein.

Die Autorinnen und Autoren der Kapitel haben unterschiedliche Be-
grifflichkeiten fir die Menschen, um die es uns geht, verwendet. Die Be-
zeichnungen »geistige Behinderung«, »Intelligenzminderung«, »in-
tellektuelle Entwicklungsstérung«, »neuronale Entwicklungsstorung«,
»Storung der Intelligenzentwicklung«, »intellektuelle Beeintrichtigung«
werden synonym verwendet und meinen Patientinnen und Patienten, deren
Intelligenzniveau von der sogenannten durchschnittlichen Norm abweicht
und unterhalb eines Intelligenzquotienten von 70 liegt, die kognitive Sto-
rung besteht seit Geburt oder wurde vor dem 18. Lebensjahr erworben. In
der ICD-10 wird von einer »Intelligenzstorung« gesprochen, die folgen-
dermafien erklart wird: »Ein Zustand von verzogerter oder unvollstindi-
ger Entwicklung der geistigen Fihigkeiten; besonders beeintrichtigt sind
Fertigkeiten, die sich in der Entwicklungsperiode manifestieren und die
zum Intelligenzniveau beitragen, wie Kognition, Sprache, motorische und
soziale Fihigkeiten« (ICD-10-GM Version 2023). In der ersten Entwurfs-
fassung der deutschen Ubersetzung der ICD-11 ist im Kapitel 6 von neuro-
nalen Entwicklungsstérungen die Rede (11. Revision der ICD der WHO
(ICD-11) in Deutsch — Entwurfsfassung 2022). Dem Herausgeberteam
war es wichtig, keine Festlegung auf einen einzelnen Begriff vorzunchmen,
um die Vielfalt der Bezeichnungen, die verwendet werden, zu erhalten.

Dieses Buch versteht sich ausdriicklich als diagnostischer Leitfaden. Auf
Therapien wird grundsitzlich nicht eingegangen. Ausnahmen finden sich
in den Kapiteln »Verhaltensstorungen «, »Sexualitit« und »Zahnschmer-
zen und orale Schmerzen«, weil wir diese Themen aus humanmedizini-
scher Perspektive als besonders speziell angesehen haben. Die Autorinnen
und Autoren dieser Professionen geben in den Disziplinen auf8erhalb der
Humanmedizin (Zahnmedizin, Psychotherapie, Pidagogik) wichtige Hin-
weise und Denkanstofe, die in den Curricula der Humanmedizin fiir diese
spezielle Personengruppe nicht ausreichend Platz haben. Medizinisch-the-
rapeutische Empfehlungen entsprechen ansonsten in vielen Einzelaspek-
ten teilweise den aktuellen allgemeinen Leitlinien (z. B. Protonenpumpen-
hemmer bei gastroésophagealem Reflux), teilweise fithren aber auch nur
individuelle, an klinischer Erfahrung orientierte therapeutische Strategien
weiter. Insgesamt ist die Datenlage fir viele therapeutische Mafinahmen
aber diinn. Diesem umfangreichen Thema mit dem dazugehorigen Diskus-
sionsbedarf kann in diesem Band nicht geniigend Raum gewihrt werden.
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Die Themen, denen sich das vorliegende Buch widmet, sehen wir im kli-
nischen Alltag hiufig. Sie stellen oft differenzialdiagnostische Herausforde-
rungen dar. Wir betonen, dass mit der Auswahl der Kapitel kein Anspruch
auf Vollstindigkeit erhoben werden soll. Viele weitere Symptomkonstella-
tionen, die uns tiglich begegnen, sind noch nicht beriicksichtigt worden.
Die Bearbeitung weiterer Themen soll kiinftige Aufgabe sein.

Wahrscheinlich noch mehr als in anderen Gebieten der Medizin ist
der klinischen Erfahrung und der angemessenen Zuwendung aller Betei-
ligten in der Medizin fiir Menschen mit intellektueller oder mehrfacher
Beeintrichtigung ein schr hoher Stellenwert zuzumessen. Wir hoffen, dazu
beizutragen zu konnen, dass die Leserinnen und Leser, basierend auf mog-
lichst viel gliickender Diagnostik, fur ihre klinische T4atigkeit von der Lek-

tire profitieren kénnen.

Anne Bredel-Geifsler

Anja Grimmer
Peter Martin
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Erstvorstellung im MZEB
Norbert Bohnert

1. Fallbeispiel

Vorgestellt wird ein 19-jahriger junger Mann, bei dem eine neuronale Ent-
wicklungsstorung im Sinne einer mindestens als mittelgradig einzustufen-
den geistigen Behinderung besteht und bei dem neben einer schwer behan-
delbaren Epilepsie auch zahlreiche Verhaltensauftilligkeiten beschrieben
sind, die sich v.a. in einer psychomotorischen Unruhe, lautem Rufen und
Schreien sowie fremd- und sachschidigenden Handlungen ausdriicken. Als
Anliegen in Bezug auf die Behandlung im MZEB wurde eine Verbesserung
der Anfallssituation, die Umstellung auf eine besser vertrigliche Medika-
tion und ganz grundsitzlich die Moglichkeit einer dauerhaften neuropsy-
chiatrisch-epileptologischen Mitbetreuung angegeben. Nach jahrelanger
ambulanter und stationirer Behandlung in einem neuropidiatrischen Zen-
trum und anschlieflend bei einem niedergelassenen neuropadiatrischen
Kollegen bestand mit Erreichen des 18. Lebensjahres keine kontinuierliche
nervenirztliche Betreuung mehr. Grund hierfiir war neben der schwer be-
handelbaren Epilepsie auch die komplizierte psychosoziale Situation des
jungen Mannes: Die getrenntlebenden Eltern, die ab dem 16. Lebensjahr
beide als Sorgeberechtigte galten, beurteilten die Anfallssituation und
die Verhaltensweisen ihres Sohnes unterschiedlich. Auch hinsichtlich der
Einschitzung der Selbststindigkeit und des Unterstiitzungsbedarfs des Pa-
tienten im Alltag sowie in Bezug auf die notwendigen Fordermafinahmen
bestand keine Einigkeit. Mit Erreichen der Volljahrigkeit wurde vom zu-
standigen Betreuungsgericht ein Berufsbetreuer bestimmt. Beim Erstkon-
takt waren beide Eltern anwesend, der Berufsbetreuer war allerdings kurz-
fristig verhindert.

Das Erstgesprich wurde von einer Heilpidagogin und einem Neurolo-
gen durchgefiihrt. Nachdem zunichst von den Eltern der Wunsch gedufSert
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Norbert Bohnert

worden war, das Anamnesegesprich getrennt voneinander durchzufiihren,
konnten sie sich jedoch schliefSlich einigen, gemeinsam dabei zu sein. Auf-
grund der ausgeprigten Unruhe des Patienten war es im Verlauf nétig, dass
sich jeweils ein Elternteil bei geoffneter Tiir vor dem Sprechzimmer um
deren Sohn kiimmerte. Es wurde berichtet, dass er erst zwei Tage zuvor aus
einer akutpsychiatrischen Behandlung entlassen worden war. Grund fur
die stationire psychiatrische Aufnahme war zunehmend sach- und fremd-
schidigendes Verhalten der Mutter gegeniiber gewesen. Beide Elternteile
hatten umfangreiche schriftliche Unterlagen (teilweise drztliche und thera-
peutische Berichte, teilweise eigene Aufzeichnungen und Notizen) mitge-
bracht. Dabei formulierten sie auch ihr Anliegen, mit den Unterlagen ihre
jeweilige Sicht der Dinge zu untermauern und zu »beweisen «. Angesichts
der zwischenzeitlich weit fortgeschrittenen Zeit und im Hinblick auf die
zunchmende Unruhe des Patienten, konnten keine kérperliche Untersu-
chung und auch keine apparativen Zusatzuntersuchungen mehr durchge-
fithrt werden. Wir beschrinkten uns auf eine Blutabnahme und nutzten
die verbliebene Zeit, um mit dem Patienten und seinen Eltern ein zusam-
menfassendes Gesprich zu fithren, in dessen Rahmen wir eine stationire
Aufnahme in unserer Klinik empfahlen und dies ausfiihrlich begriindeten.

2. Problembeschreibung

Die erstmalige Vorstellung von Patientinnen und Patienten in einem
MZEB stellt insgesamt eine recht besondere Situation dar. Dies ist zum
einen der Tatsache geschuldet, dass viele Patientinnen und Patienten eine
schr umfangreiche und komplizierte (Kranken-)Geschichte mitbringen
und dabei vielfache und oft sehr unangenchme und belastende Erfahrun-
gen mit dem Gesundheitssystem gemacht haben. Zum anderen konnen
sich viele Patientinnen und Patienten nicht oder nur sehr eingeschrinkt
verbal duflern. Daher konnen sie oft nur wenig oder nichts zum Anlass fir
die Vorstellung sagen oder ihre Fragen, Anliegen, Hoffnungen und auch
Sorgen mitteilen, die sich mit der Konsultation verbinden. Auch kénnen
sie sich daher oft nicht dazu dufern, wie sich die aktuelle Situation ent-
wickelt hat. Dementsprechend ist es wichtig, dass dieses erste Treften gut
vorbereitet ist, ausreichend Zeit und Raum fiir die Konsultation zur Ver-
fiugung steht, dass die erforderlichen Informationen gut fassbar gemacht
werden konnen und dass die Patientin oder der Patient selbst in die Anam-
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neseerhebung und Untersuchung angemessen mit einbezogen wird. Es ist
erforderlich, maoglichst viele Aspekte des taglichen Lebens der Patientin
oder des Patienten zu erfassen, um etwa ein zunehmend verindertes Ver-
halten von Menschen, die sich nicht oder nur schwer verbal ausdriicken
konnen, méglichst gut einordnen, die vorgetragenen Anliegen bewerten
und im Verlauf auch Empfehlungen und Behandlungsvorschlige ausspre-
chen zu kénnen. Nicht zuletzt kann ein ausfihrliches Anamnesegesprich
und eine eingehende korperliche Untersuchung dazu beitragen, eine trag-
fihige Arzt-Patienten-Bezichung zu entwickeln und gegenseitiges Ver-
trauen zu fordern, wenn es dadurch gelingt zu vermitteln, dass Arztin oder
Arzt und Therapeutinnen und Therapeuten ein ehrliches Interesse an dem
Menschen haben und versuchen, ihn und ihre oder seine Anliegen zu ver-
stehen.

Der Weg zu diesem vertrauensvollen Miteinander kann sich indes
durchaus schwierig gestalten. Vor allem Erstkontakte konnen sich kom-
pliziert entwickeln und alle Beteiligten, insbesondre jedoch die Untersu-
cher, miissen in der Lage sein, Kompromisse einzugehen, um ein Funda-
ment fir das weitere Vorgehen zu legen. Ein nicht zu unterschitzender
Faktor in Bezug auf das Gelingen oder Misslingen dieses Unterfangens ist
dabei der hohe Druck, unter dem An- und Zugehérige oft stehen, wenn es
darum geht, ihr Anliegen deutlich zu machen. Wird die Zeit ausreichen,
die Schwierigkeiten und wie sie sich entwickelt haben, darzulegen? Ist den
Untersuchern tiberhaupt schon einmal ein dhnlicher »Fall« vorgetragen
worden? Werden wir freundlich aufgenommen und ernstgenommen? Das
sind durchaus Fragen, die uns ausgesprochen oder unausgesprochen immer
wieder begegnen. Nicht selten begegnet uns auch tiefes Misstrauen, wel-
ches durchaus mit zahlreichen negativen Erfahrungen mit Personen und
Institutionen des Gesundheitssystems zu tun hat. Vielfach erleben wir, dass
die Problemkonstellationen, die zur Erstvorstellung gefithrt haben, von
den An- und Zugehorigen ganz unterschiedlich wahrgenommen und be-
wertet werden. Dies kann bei der Erstvorstellung Spannungen und Irrita-
tionen fithren, die oft schwer zu beherrschen und zu bewiltigen sind.

Hilfreich kénnen in der Vorbereitung eines Erstkontaktes Vorinforma-
tionen sein, die es z. B. erleichtern, eine schwierige psychosoziale Situation
des Patienten zu erfassen. Ebenso hilfreich sind erginzende Unterlagen,
z.B. Vorberichte, die zum Untersuchungstermin mitgebracht werden und
selbstverstiandlich auch eigene schriftliche Aufzeichnungen von An- und
Zugehorigen. Oft gelingt es allerdings erst »im Nachgang«, die Bedeu-
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tung dieser zusitzlichen Unterlagen zu sortieren und einzuordnen. Auch
bei bester Vorbereitung der Erstuntersuchung miissen wir damit rechnen,
dass die Konsultation praktisch unter ganz anderen Voraussetzungen statt-
findet, als urspriinglich geplant oder angekiindigt war. So kénnen Schwie-
rigkeiten bereits durch die Tatsache entstehen, dass nicht alle Beteiligten
zum vereinbarten Zeitpunke erscheinen, Wartezeiten entstehen und Ge-
sprachssituationen eingefordert werden, die den vorgegebenen zeitlichen
Rahmen vollkommen sprengen. In letzter Konsequenz kann dies dazu
fihren, dass auf wesentliche Bestandteile des Erstvorstellungstermins ver-
zichtet werden muss. Dementsprechend kann es erforderlich sein, rasch
Folgetermine zu vereinbaren, um etwa Untersuchungen nachzuholen, oder
es muss vereinbart werden, bestimmte Informationen zu einem spiteren
Zcitpunkt einzuholen (z. B. telefonisch oder schriftlich).

Sehr hilfreich ist, wenn zwei Untersucherlnnen anwesend sein kénnen,
die schon linger zusammenarbeiten und die in schwierigen Situationen zu
unterschiedlichen Zeiten auch die Gesprichsfithrung ibernehmen und
sich gegenseitig unterstiitzen kénnen. Ebenso hilfreich ist es, wenn dem Pa-
tienten oder der Patientin gentigend Raum gegeben werden kann, um die
in der Regel doch sehr lange Konsultation mit Unterstiitzung bewiltigen
zu konnen.

Letztlich lassen sich die grundsitzlichen Erfordernisse fiir das Gelin-
gen einer (Erst-) Vorstellung in einem MZEB aus meiner Sicht durch vier
Schlagworte zusammenfassen: »Zeit, Geduld, Platz, Personal«. — Ich
mochte noch die Begriffe »Respekt« und » Sorgfalt« erginzen und zwar
sowohl bei den Untersucherlnnen wie auch bei den An- und Zugehori-
gen.

Hieraus ergeben sich formale und inhaltliche Rahmenbedingungen, die
im Folgenden stichpunkrtartig dargestellt werden.

3. Besonderheiten und Rahmenbedingungen

Terminvereinbarung und -vorbereitung

Bitte um Zusendung/Mitbringen von Unterlagen und Vorbefunden
Stammdaten, Kontaktadressen der Bezugspersonen

aktueller Medikamentenplan

irztliche Berichte

Kinderuntersuchungsheft — Fritherkennung U1-U9
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