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Jahrestagung der American Academy of Neurology

Update pädiatrische Neurologie: Von pränataler Diagnostik bis 
 Stereotypien

Im Rahmen der virtuellen Jahrestagung 
der AAN im April diskutierten Experten 
der pädiatrischen Neurologie aktuelle 
Themen aller Altersgruppen von Neu-
geborenen, Kleinkindern sowie Kin-
dern und Jugendlichen beispielsweise 
zu den Themen pränataler Diagnostik, 
COVID-19 in der Schwangerschaft, Epi-
lepsie sowie Tics und Stereotypien.

Die Kinderneurologie deckt ein breites 
Spektrum an Altersgruppen und Erkran-
kungsmustern ab. Viele neurologische Er-
krankungen beginnen schon vor der Ge-
burt während der Embyonalentwicklung. 
Methoden zur Frühdiagnose und eine frü-
hestmögliche Intervention können enorme 
Vorteile für das Kind und die Eltern bieten, 
erläuterte Dr. Kara Steward Lewis vom Pho-
enix Children‘s Hospital in Phoenix, USA. 
Einen Kinderneurologen schon vorgeburt-
lich mit zu Rate zu ziehen, ist immer dann 
sinnvoll, wenn Ultraschall- oder ggf. auch 
Magnetresonanztomografie-Untersuchun-
gen (MRT) auf abnormale fetale Entwick-
lungen des Gehirns oder Wirbelsäule hin-
deuten. Ein MRT kommt beispielsweise bei 
einer Anomalie im fetalen Ultraschall oder 
einer Hochrisikoschwangerschaft in Be-
tracht. Obwohl einige Kontroversen über 
den Wert eines fetalen MRT in der präna-
talen Diagnostik herrschen, kann es eine 
überlegene diagnostische Genauigkeit auf-
weisen, insbesondere bei ZNS-Pathologien, 
so Lewis. Ein fetales MRT lieferte in einer 
Studie mit 623 Schwangeren in bis zu etwa 
23 % der Fälle zusätzliche Informationen im 
Vergleich zu Ultraschalluntersuchungen  
z. B. bei Pathologien des ZNS, Thorax und 
des Bauches. Die mittels MRT gewonne-
nen Informationen waren in etwa 11 % der 
Fälle für das perinatale Management und 
für die weitere Prognose nützlich. Des Wei-
teren kann mit Hilfe des fetalen MRT häu-
figer eine genauere Diagnose gestellt wer-
den (in 97 % der Fälle im Vergleich zu 90,4 % 
des fetalen Ultraschalls; p < 0,001) [1].

COVID-19 und 
 Schwangerschaften

Im Rahmen der COVID-19-Pandemie kön-
nen die Raten an Frühgeburten steigen, 
so Lewis. Derzeit liegen die Raten an Früh-
geburten im Zusammenhang mit COVID-
19 zwischen 18 und 43 %. Die klinischen 
Merkmale der COVID-19-Pneumonie bei 
schwangeren Frauen unterscheiden sich 
nicht von nicht schwangeren erwachsenen 
COVID-19-Patienten [2]. Jedoch ist zu be-
rücksichtigen, dass bei Schwangeren mit 
COVID-19 hypertensive Störungen und Di-
abetes häufige Begleiterkrankungen sind, 
die das Risiko für eine Frühgeburt oder Le-
talität der Mutter steigern können. Des 
Weiteren gibt es Hinweise auf eine vertika-
le Übertragung der SARS-CoV-2-Infektion 
bei Frauen mit COVID-19 auf die Neugebo-
renen. Neugeborene, die von Müttern mit 
COVID-19 geboren wurden, haben häufiger 
Atemnotsyndrome und Lungenentzündun-
gen, in Einzelfallberichten wurden Totge-
burten und Todesfälle bei Neugeborenen 
verzeichnet [3].

Ätiologie der Epilepsie
Krampfanfälle aufgrund von Epilepsie ge-
hören zu den häufigsten neurologischen Er-
krankungen im pädiatrischen Alter. Unge-
fähr 20 bis 30 % der Epilepsie-Fälle sind me-
dizinisch schwer zu behandeln, erläuterte 
Dr. Megan Waldrop, Kinderneurologin am 
Nationwide Children’s Hospital in Colum-
bus, USA. Epilepsie ist eine Krankheit mit 
verschiedenen Ätiologien mit genetischer 
Prädisposition oder sie wird durch Infekti-
onskrankheiten (z. B. HIV, Zystizerkose, Ma-
laria, Tuberkulose) oder Immunkrankheiten 
begünstigt. In der ersten Stufe der Anam-
nese identifiziert der Facharzt den spezi-
fischen Anfallstyp (z. B. fokale oder gene-
ralisierte Epilepsien). Bei einigen Kindern 
kann die Epilepsie sowohl fokal als auch ge-
neralisiert sein (u. a. Dravet-Syndrom, Len-
nox-Gastaut-Syndrom, Continuous spi-
ke-wave during sleep) und in anderen Fällen 
ist der Anfallstyp unbekannt. Die Krämpfe 

können dann sowohl aus diffusen als auch 
aus fokalen Gehirnanomalien resultieren, 
schilderte Waldrop.

Viele Kinder und Jugendliche mit Epilepsie 
haben oft weitere Begleiterkrankungen ein-
schließlich ADHS, Verhaltensstörungen, 
Stimmungsstörungen, wie Angstzustände 
und Depressionen, Schlafstörungen, geisti-
ge Behinderung, Lernstörungen und Autis-
mus. Diese assoziierten Begleiterkrankun-
gen müssen gescreent und mitbehandelt 
werden, um ein langfristiges psychosozi-
ales Outcome dieser Patientengruppe zu 
optimieren. Medikamente wie Stimulanzi-
en und selektive Serotoninwiederaufnah-
me-Inhibitoren können sicher bei Kindern 
und Jugendlichen mit Epilepsie angewen-
det werden, so die Erfahrung von Waldrop 
[4].

Genanalysen bei Epilepsie 
 haben diagnostische und 
therapeutische Relevanz

Genetische Ätiologien einer Epilepsie kön-
nen in 2 Hauptgruppen unterteilt werden. 
Jene, bei denen die genetische Mutation be-
kannt ist und solche, bei denen das eigent-
liche Gen noch nicht identifiziert wurde. In 
einer Kohorte von Kindern (n = 775), die 
sich an mehreren Standorten in den USA 
mit neu diagnostizierter Epilepsie vorge-
stellt wurden, lagen in fast 40 % der Fälle 
genetische Veränderungen vor. Geneti-
sche Analysen, insbesondere mit umfas-
senden Sequenzierungsmethoden, kön-
nen unabhängig von den wichtigsten klini-
schen Merkmalen eine hohe diagnostische 
und therapeutische Relevanz bei neu diag-
nostizierten Epilepsien haben. Genetische 
Screening-Methoden (z. B. Microarrays, 
Gen-Panel- und Trio-Exom-Untersuchun-
gen) sollten schon zur anfänglichen Bewer-
tung neu auftretender Epilepsien herange-
zogen werden und nicht nur denjenigen 
vorbehalten sein, die schwere Ausprägun-
gen oder ein schlechtes Therapieanspre-
chen aufweisen, so die Auffassung von Wal-
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drop. Das Wissen um genetische Ursachen 
ist auch für Familienangehörige relevant 
und kann wichtige Informationen für eine 
gezielte Therapie der Epilepsie liefern [5]. 
Es ist eine zunehmende Anzahl von Gen-
veränderungen bekannt, die mit eindeuti-
gen therapeutischen Implikationen verbun-
den sind. Das Dravet-Syndrom ist z. B. mit 
SCN1A-Mutationen assoziiert. Bei dieser 
Mutation sollten Natriumkanalmittel ver-
mieden werden, da sie Anfälle verschlim-
mern können. Umgekehrt reduzieren Fen-
fluramin, Cannabidiol oder Stiripentol in 
Kombination mit Clobazam und Valpro-
at bei der Mehrzahl der jungen Patienten 
sowohl die Anfallshäufigkeit als auch den 
Schweregrad signifikant [5].

Tics und Stereotypien
Tics und Stereotypien sind häufige abnor-
male Bewegungsmuster, die während der 
neurologischen Entwicklungsphase in der 
Kindheit auftreten, erläuterte Dr. Jenni-
fer Vermilion, Neurologin an der pädiatri-
schen Neurologie an der Universität von 
Rochester, USA. Obwohl sie häufig nur vo-
rübergehend sind und oft keine patholo-
gische Bedeutung erlangen, können sie, 
wenn sie chronisch werden, belastend, so-
zial beeinträchtigend oder im Fall von bös-
artigen Tics potenziell körperlich schädi-
gend sein. Als Therapieoptionen sind Maß-
nahmen aus der Verhaltenstherapie üblich 
(z. B. Gewohnheitsumkehrtraining oder Un-
terbrechung und Umleitung von Reaktio-
nen), mit neuen Entwicklungen hin zu tele-
medizinischen Anwendungen beispielswei-
se mit Online-Schulungen, um den Zugang 
zu einer Verhaltenstherapie zu erleichtern. 

Trotz der Ähnlichkeiten gibt es auch eine 
Anzahl von Unterschieden zwischen Tics 
und Stereotypien, die zur Unterscheidung 
dieser abnormalen Bewegungsmuster bei-
tragen [6].

Tics sind plötzliche, wiederkehrende, ste-
reotype, nicht rhythmische Bewegungen 
oder Geräusche, die im Laufe der Zeit zu-
nehmen und abnehmen können. Tics tre-
ten bei etwa 20 bis 25 % der Kinder im Laufe 
der Entwicklung auf. Tic-Störungen werden 
unterschiedlich klassifiziert in episodische 
und chronische (min. ein Jahr) motorische 
oder vokale Tic-Störung oder Tourette-Stö-
rung und Tourette-Syndrom (multiple mo-
torische Tics) und mindestens einem Vo-
kal-Tic. Im Zusammenhang mit schweren 
Tics, wie dem refraktären Tourette-Syn-
drom gibt es zunehmend therapeutische 
Erfahrungen mit der tiefen Hirnstimula-
tion der interlaminaren Thalamuskerne 
oder des Globus pallidus internus touret-
te. Es sind aber noch weitere Untersuchun-
gen erforderlich, um die genaue Definiti-
on der Stimulationseinstellungen und die 
Auswahl der geeigneten Patienten zu opti-
mieren. Komorbide psychiatrische Störun-
gen sind bei Patienten mit Tic-Störungen 
häufig und oft stärker beeinträchtigend als 
der Tic selbst, so die Einschätzung von Ver-
milion. Die Behandlungsoptionen von Tics 
umfassen Verhaltenstherapie (Verhaltens-
intervention für Tics; Comprehensive Be-
havioral Intervention for Tics) sowie medi-
kamentöse Therapie oder ggf. eine Kombi-
nation aus beidem [5].

Stereotypien sind rhythmische, sich wie-
derholende feste Bewegungen, die häu-

fig bei Erregung auftreten und ablenkbar 
sind. Primäre Stereotypien beginnen oft 
in der frühen Kindheit und treten selten 
nach dem 3. Lebensjahr auf. Bei den meis-
ten Kindern nehmen die Bewegungen mit 
dem Alter ab, obwohl sie möglicherwei-
se nicht vollständig nachlassen, gab Ver-
milion zu bedenken. Sekundäre Stereoty-
pien treten bei Kindern mit zugrunde lie-
gender neurologischer Komorbidität auf. 
Diese umfassen Autismus-Spektrum-Stö-
rungen, spezifische genetische Entwick-
lungsstörungen (z. B. Rett-Syndrom), Fehl-
bildungen des Kleinhirnhirns und Anti-NM-
DA-Rezeptor-Enzephalitis. Im Allgemeinen 
erfordern Stereotypien keine Behandlung, 
obwohl einige Patienten davon profitieren 
können (z. B. Verhaltenstherapie), so die 
Einschätzung der Expertin [5].

Dr. Christine Willen, Köln
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