HAMBURG

Patienteninformation

Komplexe Diagnostik bei unklaren
kinderneurologischen Erkrankungen

Universitatsklinikum I
Hamburg-Eppendorf




2

Herzlich willkommen im UKE

Sehr geehrte Eltern,

vielleicht kennen Sie die Situation: Ihr Kind ist neuro-
logisch erkrankt, Sie haben verschiedene Facharzte
aufgesucht, doch die eigentliche Krankheitsursache
ist immer noch unklar. Was ist die optimale Behand-
lung flr Ihr Kind? Welche Perspektive ergibt sich fir
lhr Kind? Wie konnen Sie Ihrem Kind bestmoglich
helfen?

Im Universitatsklinikum Hamburg-Eppendorf (UKE)
flhren wir eine komplexe Diagnostik bei unklaren
kinderneurologischen Erkrankungen durch, um
Antworten auf diese Fragen zu finden. Bei uns er-
halten Sie eine kompetente, arztliche Betreuung
und umfangreiche diagnostische Untersuchungen,
die Ihnen im besten Fall mehr Klarheit tber die Di-
agnose und mogliche Therapien verschaffen. Durch
unsere besondere Kombination aus neurologischer
und genetischer Expertise finden wir oft auch dort
Ursachen von Krankheiten, wo konventionelle Diag-
nostik an ihre Grenzen stol3t.

Um eine exakte Diagnose zu ermoglichen, arbeiten
unsere Fachbereiche interdisziplinar zusammen:
Kinderneurologen, Humangenetiker, Spezialisten
flr Stoffwechselerkrankungen und Neuroradiolo-
gen — nach Bedarf werden weitere Spezialisten wie
beispielweise Augen- und Hals-Nasen-Ohren-Arzte
oder Orthopaden mit in die Diagnostik einbezogen.

Unsere Arzte und Pflegekrafte wollen Ihnen den Kli-
nikaufenthalt so angenehm wie moglich gestalten.
Informieren Sie uns bitte Uber alles was Ihnen wich-
tig erscheint und scheuen Sie sich nicht, Fragen zu
stellen. Die Kolleginnen aus dem International Office
(I0) begleiten Sie wahrend lhres gesamten Aufent-
halts - nahere Informationen finden Sie auf Seite 6.

Herzlich, Ihr gesamtes Klinikteam

Priv.-Doz. Dr. Jonas Denecke, Dr. Jessika Johannsen, Dr. Maja Hempel, Bettina Thede, Dr. Harald Mdiller

Komplexe Diagnostik bei unklaren kinderneurologischen Erkrankungen

FUr wen ist die Diagnostik passend?

Zu den neurologischen Erkrankungen gehoren Er-
krankungen des Gehirns, des Riickenmarks, der Ner-
ven und des Muskels. Vielfaltige Symptome konnen
Zeichen einer neurologischen Erkrankung sein —wie
Verzogerungen der motorischen, sprachlichen und
geistigen Entwicklung. Aber auch Muskelschwache,
Bewegungsstorungen, Lahmungen, Spastik und Epi-
lepsie gehoren dazu. Manchmal haben diese Proble-
me nachvollziehbare Ursachen wie z.B. eine kompli-
zierte Frihgeburtlichkeit—oft ist die Ursache jedoch
nicht eindeutig erkennbar.

Das UKE ist spezialisiert auf die Entdeckung seltener
oder bisher unbekannter Ursachen von Erkrankun-
gen. Fur Kinder und Jugendliche mit noch unklarer
Ursache ihres neurologischen Problems bietet die
komplexe neuropadiatrische Diagnostik im UKE die
Méglichkeit, eine Diagnose mit modernsten Techni-
ken anzustreben.

Einschrankend hierzu muss erwahnt werden, dass
auch bei Ausschopfen aller aktuell vorhandenen di-
agnostischen Moglichkeiten bei gut 30 Prozent der
neurologischen Erkrankungen die Ursache unklar
bleibt.

Warum ist eine exakte Diagnosefindung wichtig?

Nur bei einer exakten Diagnosestellung kann ge-
prift werden, ob spezifische Therapieoptionen
existieren, die eine zielgerichtete Behandlung des
Patienten erlaubt. Allerdings ist auch bei exakter
Diagnose eine Therapie keineswegs immer moglich.

Eventuell auftretende zuklinftige medizinische Pro-
bleme konnen friihzeitig diagnostisch und thera-
peutisch adressiert werden, wenn bekannt ist, wel-
che Auswirkungen eine konkrete Diagnose auf die
weitere Entwicklung des Patienten haben.

Das Ergebnis der komplexen Diagnostik hilft, den
weiteren Verlauf einzuschatzen. Zudem kann das
Entwicklungsrisiko flr weitere Kinder exakt be-
stimmt werden.



Ablauf der Diagnostik

Diskutieren Sie gemeinsam mit ihrem betreuenden
Arzt vor Ort die Moglichkeit einer komplexen neuro-
padiatrischen Diagnostik. Fiir eine weiterfihrende
Untersuchung bei uns bendtigen wir alle relevan-
ten im Vorfeld erhobenen Befunde. So kdnnen wir
eingehend prifen, ob die komplexe Diagnostik bei
lhrem Kind angezeigt ist — und uns gezielt auf die
folgenden Untersuchungen vorbereiten.

Auf dieser Basis stellen wir Ihnen gern ein diagnosti-
sches Programm zusammen und vereinbaren in Ab-
sprache mit Ihnen die entsprechenden Termine.
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Die komplexe neuropddiatrische Diagnostik bein-
haltet zahlreiche Untersuchungen, allen voran eine
genetische Trio-Exom-Analyse. Der Aufenthalt be-
inhaltet keine therapeutischen MaBnahmen. Wenn
moglich, werden wir jedoch auf Basis der vorliegen-
den Befunde einen Therapievorschlag formulieren,
der heimatnah umgesetzt werden kann.

- Alle bendtigten Unterlagen (s. Seite 6) sind im Vorwege an das International Office (10) zu

Was beinhaltet die komplexe neuropddiatrische Diagnostik in der Regel?

+ Ausflhrliche padiatrische und kinderneurologische sowie humangenetische Untersuchung und

+ Magnetresonanztomographie des Kopfes und bei Bedarf des Riickenmarks oder der Muskulatur
+ Umfangreiche Labordiagnostik inkl. Untersuchung zahlreicher Stoffwechselerkrankungen,

ggf. Lumbalpunktion, d.h. Punktion des Nervenwassers im Bereich der Lendenwirbel
+ Umfassende genetische Untersuchung — i.d.R. in Form einer Trio-Exom-Analyse, bei der das Kind

+ Hirnstrommessung, ggf. weitere neurophysiologische Untersuchungen, d.h. eine elektrische
Untersuchung der Riickenmarks-, Nerven- oder Muskelfunktion
- Optionale Untersuchungen wie Echokardiographie, Diagnostik in der Augenklinik, und Untersu-

+ Inder Regel dauert Ihr Aufenthalt drei bis flinf Tage — ein Teil der Befunde wird bereits zum
Zeitpunkt der Entlassung vorliegen, die wir ausfiihrlich mit lhnen besprechen

- Die Stoffwechselbefunde liegen i.d.R. nach etwa drei Wochen und die genetischen Befunde nach
etwa drei Monaten vor —die Befunde werden Ihnen in Form eines ausfuhrlichen Arztbriefs mitge-

- Auffallige Befunde besprechen wir mit Ihnen vor Ort im UKE. Sollte Ihnen die erneute Anreise nicht
\Z moglich sein, kdnnen die Befunde auch telefonisch oder via Videokonferenz erlautert werden.
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Was ist eine Trio-Exom-Analyse und warum
ist sie fur die Fragestellung so wichtig?

Eine sehr haufige Ursache von neurologischen Er-
krankungen des Kindesalters sind Veranderungen
der Erbinformation. Allerdings ist es oftmals nicht
moglich, anhand der klinischen Symptome die
krankheitsverursachende Genveranderung sicher
zu erkennen. Hinzu kommt, dass selbst wenn man
die Erkrankung konkret benennen kann, nicht selten
Veranderungen in unterschiedlichen Genen die glei-
che Erkrankung verursachen konnen. Mit neuesten
Methoden der Genetik konnen wir seit kurzem alle
ca. 20.000 Gene des Menschen auf einmal unter-
suchen (Exom-Analyse). Damit kdnnen wir in vielen
Fallen das Gen identifizieren, dessen Veranderung
zur Erkrankung gefuhrt hat. Im Vergleich zu den an-
deren Analytikverfahren bietet die Exom-Analyse
eine viel schnellere und hohere Aufklarungsquote.
Unserer Erfahrung nach liegt die Diagnosewahr-
scheinlichkeit dieser fortschrittlichsten genetischen
Analytik je nach Krankheitsbild bei bis zu 70 Prozent.

Damit die Untersuchung der Erbinformation lhres
Kindes moglichst aussagekraftig ist, wird im Rah-
men der komplexen neurologischen Diagnostik eine
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sog. Trio-Exom-Analyse durchgefuhrt. Hierbei wird
das Erbgut Ihres Kindes untersucht und mit der Er-
binformation von lhnen beiden als Eltern verglichen.
Dieses hilft Genveranderungen, die nicht krank-
heitsauslosend sind und die bei jedem Menschen
vorkommen, besser von krankheitsauslosenden Ver-
anderungen unterscheiden zu kdnnen.

Wie lauft eine Trio-Exom-Analyse ab?

Der Trio-Exom-Analyse gehen eine ausflhrliche Er-
hebung der Kranken- und Familiengeschichte sowie
eine eingehende klinische Untersuchung voraus. Fiir
die Exom-Analyse benotigen wir lediglich je 3 bis 10
ml Blut von Ihrem Kind und von lhnen beiden als El-
tern. Das Ergebnis der Trio-Exom-Analyse liegt etwa
drei Monate nach Initiierung der Untersuchung
vor. Die Ubermittlung unauffalliger genetischer Be-
funde erfolgt durch einen ausfihrlichen Arztbrief.
Auffdllige Befunde erldutern wir in der Regel in ei-
nem personlichen Gesprach. Gern bieten wir eine
Befundbesprechung vor Ort oder Uber Telefon- und
Videokonferenz an.

Dr. Maja Hempel, Priv.-Doz. Dr. Jonas Denecke, Dr. Jessika Johannsen, Bettina Thede



Ihr Aufenthalt im UKE

DasUniversitatsklinikumHamburg-Eppendorf (UKE)
ist eine der grofBten und modernsten Kliniken Eu-
ropas und fuhrend in Forschung und medizinischer
Behandlung. In 14 Zentren sind mehr als 8o interdis-
ziplinar zusammenarbeitende Kliniken und Institu-
te organisiert.

Im Mittelpunkt unseres Handelns steht immer der
Mensch — und in seinem Sinne das Vorantreiben
universitarer Spitzenmedizin zur Diagnostik und Be-
handlung hochkomplexer Krankheitsbilder.

Im Jahr 1889 in einer Parkanlage gegriindet, wurde
das Krankenhaus im Jahr1934 zum Universitatsklini-
kum. Anfang 2009 eroffneten wir unseren Neubau
und verbinden damit Tradition mit fortschrittlicher
Technologie. Moderne und helle Raumlichkeiten des
Klinikums sorgen fiir ein positives Klima. Auf dem
Celande finden Patienten und Angehdrige unter
anderem ein Lebensmittelgeschaft, eine Bank- und
eine Postfiliale, ein Blumengeschaft, einen Friseur,
ein Kosmetikstudio sowie diverse Restaurants und
Cafés.

In unserer Kinderklinik versuchen wir, die Kinder
gemeinsam mit einem begleitenden Elternteil un-
terzubringen, wenn dies die Belegungssituation er-
moglicht. Wir freuen uns sehr, Sie ab Herbst 2017 im
Neubau unserer Kinderklinik begrifien zu durfen.
Einen aktuellen Uberblick Uiber das Gelédnde erhalten
Sie unter www.kinder-uke.de.

Unsere internationalen Gaste kommen mit den un-
terschiedlichsten Zielen und Erwartungen. Um Sie
bestmaoglich bei der Planung und Umsetzung lhres

Aufenthalts am UKE zu unterstitzen, wurde das
UKE International Office (I0) gegriindet. Von der ers-
ten Anfrage bis zur Abreise ins Heimatland beglei-
ten wir Sie in allen administrativen und organisato-
rischen Belangen.

Um Ihren Aufenthalt planen zu kénnen, bendtigen
unsere Casemanager folgende Unterlagen:

- Alle im Vorfeld erhobenen Befunde, auf
Deutsch oder Englisch

- Kopie des Reisepasses des Patienten und der
Eltern

Schweigepflichtsentbindung bei Anfragen
tber Dritte

Bitte schicken Sie lhre Unterlagen per E-Mail an
patients@uke.de.

Nach Erhalt der Unterlagen werden wir den Fall
mit den zustandigen Spezialisten besprechen und
lhnen einen Kostenvoranschlag zukommen lassen.
Vor Aufnahme im Klinikum muss die volle Sum-
me der Kostenschatzung auf dem angegebenen
UKE-Konto als Deposit hinterlegt werden. Sowohl
die Krankenhausrechnung als auch die Rechnungen
der behandelnden Arzte, werden schnellstmoglich
durch das International Office angefordert und zu-
sammengestellt. Ungefahr drei Monate nach lhrer
Abreise erhalten Sie lhre Endabrechnung mit allen
Einzelrechnungen lhres Aufenthalts — ein eventuel-
les Guthaben wird Ihnen erstattet.

Das International Office Ubernimmt die gesamte
Terminkoordination mit der behandelnden Klinik.
Sofern Sie ein medizinisches Visum fur Deutsch-
land bendtigen, unterstitzen wir Sie auch hier gern
mit einer Einladung. Unsere mehrsprachigen Mit-
arbeiter sowie ein von uns koordiniertes Dolmet-
scher-Netzwerk helfen, sprachliche Barrieren zu mi-
nimieren, um somit Ihren Aufenthalt im UKE fur Sie
und lhre Familie moglichst angenehm zu gestalten.
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Erfahrungen von Eltern unserer Patienten

JJetzt hat die Erkrankung meines Sohns endlich einen Namen und ich muss bei Amtern oder Arzten nicht

immer alles wieder von vorne erklaren.” Vater von Bansin, 3 Jahre

,Ich habe nicht mehr zu hoffen gewagt, dass man meiner Tochter helfen kann. Ja, ich habe nicht einmal mehr
erwartet, dass Arzte die Ursache ihrer Erkrankung finden. Und nun haben sie die Erkrankungsursache gefun-
den und kénnen sogar eine Behandlung anbieten! Ich bin so gllicklich, ich weif3 nicht, was ich sagen soll...

Mutter von Lia, 9 Monate

,Die Suche hat ein Ende. Ich kann mich jetzt endlich auf mein Kind und nicht mehr nur auf seine Erkrankung
konzentrieren.” Mutter von Summer, 4 Jahre

,Dass ein Arzt nach so vielen Jahren und nach so vielen Untersuchungen doch noch eine Diagnose stellen
konnte! Das hatte ich nicht gedacht.” Mutter von Murat, 15 Jahre

,Es erleichtert unheimlich zu wissen, dass wir nichts falsch gemacht haben. Die Erkrankung unseres Kindes
war vorbestimmt, es ist nicht unsere Schuld.” Eltern von Lina, 1Jahr

,Auch wenn man meinem Sohn jetzt nicht helfen kann: Ich vertraue der Wissenschaft und hoffe, dass man
schnell ein Mittel findet, mit dem es meinem Kind besser geht. Jetzt weild ich ja, welche Erkrankung mein
Sohn hat und wenn es zu dieser Erkrankung Studien geben wird, dann sind wir dabei.”

Vater von Max, 5 Jahre



Kontakt

Diese Broschiire finden Sie online unter www.uke-io.de in den folgenden Sprachen libersetzt: S4< mmm

Bitte kontaktieren Sie unser International Office (10). Wir ibernehmen alles Ihren Aufenthalt im Universitatsklini-
kum Hamburg-Eppendorf (UKE) betreffend — von der ersten Anfrage bis zur Abreise ins Heimatland.

Telefon: +49 (0) 40 7410 - 55272 | Fax: +49 (0) 40 7410 - 51691 | E-Mail: patients@uke.de
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