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EINLEITUNG

Das ReNU-Syndrom ist eine seltene neurologische Entwicklungsstorung (neurodevelopmental
disorder; NDD), die durch krankheitsrelevante Varianten im RNU4-2-Gen verursacht wird. RNU4-
2 ist ein nicht-kodierendes Gen, das im Gehirn stark exprimiert wird und an verschiedenen
Entwicklungsprozessen beteiligt ist.»? Das ReNU-Syndrom wurde urspriinglich als neurologische
Entwicklungsstorung mit Hypotonie, Gehirnauffalligkeiten, auffalligen Gesichtsziigen und
fehlender Sprache bezeichnet (neurodevelopmental disorder with hypotonia, brain anomalies,
distinctive facies, and absent language, NEDHAFA). Die ersten Familien, die diese Diagnose
erhielten, haben sich mit den Forschenden dafiir eingesetzt, das Krankheitsbild in ReNU-
Syndrom umzubenennen. Dies ist ein Wortspiel mit dem Gennamen RNU4-2 und stellt zugleich
ein Symbol firr erneuerte (renewed) Hoffnung fiir die Zukunft dar.

Es wird angenommen, dass das ReNU-Syndrom weltweit rund 100.000 Menschen betrifft. Da
immer mehr Familien von der Diagnose ihres Kindes erfahren, wachst der Bedarf, medizinisches
Personal, das mit diesem genetischen Syndrom nicht vertraut ist, aufzuklaren. Dieser Leitfaden
wurde in Zusammenarbeit mit ReNU Syndrome United entwickelt, um diese Informationsliicke
zu schlieBen. Es soll Familien und Betreuungsteams dabei unterstiitzen, die Betreuung von
Kindern mit ReNU-Syndrom zu optimieren und ihre gesundheitsbezogene Lebensqualitat zu

verbessern.

ReNU-Syndrom Diagnosen bis November 2025. Interaktive Karte: RNU4-2 / ReNU Syndrome
International Map — RNU4-2 / ReNU Syndrome
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HINWEIS: Alle Inhalte dieses Dokuments dienen ausschlieBlich Bildungs- und Informationszwecken und
stellen keinen Ersatz fiir eine medizinische Beratung oder Behandlung durch qualifizierte
Gesundheitsfachkrafte dar. Wenden Sie sich bei Fragen zu Diagnose, Behandlung oder anderen Aspekten
der medizinischen Versorgung stets an einen Arzt oder eine andere qualifizierte Gesundheitsfachkraft. Der
hier prasentierte Inhalt basiert sowohl auf der verfligbaren wissenschaftlichen Literatur als auch auf den
Beitragen von ReNU-Familien, deren Lebenserfahrung einen kollektiven Wissensschatz bildet. Sobald
mehr Informationen zum ReNU-Syndrom in der wissenschaftlichen Literatur verfligbar werden, wird diese

Zusammenfassung aktualisiert, um neue Erkenntnisse widerzuspiegeln.
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GENETIK

Das ReNU-Syndrom ist eine seltene neurologische Entwicklungsstérung (neurodevelopmental
disorder; NDD), die durch krankheitsrelevante Varianten im nicht-kodierenden RNU4-2-Gen
verursacht wird. RNU4-2 kodiert fiir ein kleines RNA-Molekiil namens U4, das eine wichtige Rolle
in der Funktion des SpleiBosoms spielt und im sich entwickelnden Gehirn hochaktiv ist.>2

Erst 2024 wurden Varianten im RNU4-2-Gen als eine Ursache fiir NDD identifiziert. Die
Entdeckung wurde zeitgleich in den USA und GroRbritannien mit Daten des ,100,000 Genomes
Project” gemacht, einer bedeutsamen genetischen Studie, die Genomsequenzierungen an
Blutproben von Zehntausenden von Menschen mit Krebs und seltenen Erkrankungen
durchgefiihrt hat. Im Gegensatz zur leichter verfiigbaren Exomsequenzierung, bei der nur
proteinkodierende Gene untersucht werden, werden bei der Genomsequenzierung
proteinkodierende und nicht-kodierende Gene analysiert, um einen umfassenden Uberblick tiber
das gesamte Genom zu erhalten.

Von den Varianten, die das ReNU-Syndrom verursachen, ist die hdufigste Variante die Einfligung
(Insertion) eines zusétzlichen T zwischen den Positionen 64 und 65 in der 141-Basen-langen
Sequenz des RNU4-2-Gens. Die genetische Schreibweise lautet: RNU4-2 n.64_65insT. Eine
solche kleine Insertion kann ursachlich fir tiefgreifende Entwicklungsveranderungen im Gehirn
und anderen Organsystemen sein.’?

Die genetischen Veranderungen, die fiir das ReNU-Syndrom ursachlich sind, treten meist als de-
novo-Varianten auf, das heif3t, sie treten spontan auf und sind nicht ererbt worden. Aus diesem
Grund wird angenommen, dass das ReNU-Syndrom weltweit gleichermaBen verbreitet ist, mit
einer geschatzten Anzahl von 100.000 Fallen weltweit. Es wird angenommen, dass das ReNU-
Syndrom 0,4 % aller neurologischen Entwicklungsstérungen ausmacht.!

Vor diesem jingsten genetischen Durchbruch waren weltweit tausende Familien alleine auf der
Suche nach einer Ursache der vielfaltigen Symptome ihrer Kinder, ohne zu wissen, dass sie nicht
die Einzigen sind.

WEITERE INFORMATIONEN

Fiir medizinisches Fachpersonal:

® Mutations in the U4 snRNA gene RNU4-2 cause one of the most prevalent monogenic

neurodevelopmental disorders

® De novo variants in the RNU4-2 snRNA cause a frequent neurodevelopmental syndrome
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Fiir Familien:

e RNU4-2: the small gene with a very big impact — Computational Rare Disease Genomics

MERKMALE DES ReNU-SYNDROMS

GEHIRN

Das ReNU-Syndrom betrifft das sich entwickelnde Gehirn und fiihrt zu Auffalligkeiten in der
GehirngréRe und -struktur, darunter®#:

Geringer Kopfumfang (Mikrozephalie)

Schmaler Balken (Verbindung zwischen den beiden Hirnhalften, Corpus callosum)
Verringertes Volumen der wei3en Hirnsubstanz

Verzogerte Myelinisierung

VergrolRerte Hirnventrikel

Diese Merkmale kénnen in einer Magnetresonanztomographie (MRT)-Untersuchung erkannt
werden. Die Auspragung der Mikrozephalie nimmt wahrend der kindlichen Entwicklung zu und
ist bei Neugeborenen nicht immer messbar.>

GESICHTSZUGE

Es gibt charakteristische Gesichtsziige, die bei Kindern mit ReNU-Syndrom in unterschiedlicher
Auspragung auftreten kdnnen. Diese charakteristischen gemeinsamen Gesichtsziige beinhalten
beispielsweise**:

Fehlende oder verminderte Muskelspannung im Gesicht

Tief liegende Augen mit einer Hautfalte Gber dem inneren Augenwinkel (Epikanthus)
Breiter Nasenriicken und nach oben gerichtete Nasenspitze

GrolR3e, gewodlbte Ohren

Volle Lippen mit nach unten geneigten Mundwinkeln, hoher Gaumen und eine groR3e
oder hervorstehende Zunge

Haufig steht der Mund bei Kindern offen und es zeigt sich ein vermehrter Speichelfluss

(Sialorrhoe).
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ORGANSYSTEME/FUNKTIONEN

Das ReNU-Syndrom betrifft mehrere Organsysteme und -funktionen. Einige klinische Merkmale

sind bereits bei der Geburt erkennbar, andere treten im Laufe des Wachstums und der

Entwicklung auf.1467

ORGANSYSTEM/-FUNKTION

KLINISCHE MERKMALE

o Verzogertes Erreichen von Meilensteinen
. . e Fein- und grobmotorische Einschrankungen
Kognitive, motorische und . .
sensorische Entwicklung o Globale Entwicklungsverzégerung
o Schwere intellektuelle Beeintrachtigung
e Symptome aus dem autistischen Formenkreis
e fehlende oder stark eingeschriankte Lautsprache
Kommunikation und Verhalten ® Schwierigkeiten beim Sprachverstandnis
o Verhaltensauffilligkeiten
Kérperliches Wachstum und ° Tr|nkschM{ache, SchW|er'|.gke|ten beim Essen und Trinken
- o Untergewicht/Untererndhrung
Erndhrung e
o Gedeihstérung
o Verringerte Knochendichte: Osteopenie und Osteoporose
e Knochenbriiche
Muskuloskelettales System ° M_t_JskeIschw.ache (Hypotonie)
e Hiiftdysplasie
o  Wirbelsidulenkriimmung (Skoliose)
o Kleinwuchs
e Epileptische Anfille/Epilepsie
Nervensystem e Strukturelle Gehirnauffilligkeiten
e Verstopfung
Magen-Darm-Trakt o Sodbrennen (gastro6sophagealer Reflux)
o Verzdgerte Magenentleerung
e Haufige Atemwegsinfektionen
Atmung/Lungenfunktion o eingeschrinkte Sekretmobilisation
® Aspirationsrisiko
e Kortikale Sehbeeintriachtigung
e Unterentwicklung (Hypoplasie) des Sehnervs
Sehvermbeen e Schielen (Strabismus)
g e Unkontrollierte Augenbewegungen (,Augenzittern®,
Nystagmus)
o Kurzsichtigkeit (Myopie)
Schlaf o Schlaflosigkeit (Insomnie)
o Durchschlafschwierigkeiten
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DIAGNOSTISCHE UBERLEGUNGEN

Wenn klinisch der Verdacht auf ein ReNU-Syndrom besteht, kann eine gezielte DNA-
Sequenzierung oder eine Genomsequenzierung die Diagnose molekulargenetisch bestatigen.®
Mit einer konventionellen Exom-Untersuchung lassen sich die fiir das ReNU-Syndrom
ursachlichen genetischen Varianten nicht nachweisen.

Gezielte DNA-Sequenzierung untersucht ein bestimmtes Gen oder eine definierte genetische Region

Wenn genetische Tests nicht verfligbar oder nicht zugénglich sind, kann die klinische Diagnose
auf Grundlage der klinischen Symptome und der charakteristischen gemeinsamen koérperlichen
Merkmale gestellt werden. Eine ReNU-Gesichtserkennungssoftware (Phanotypisierung) befindet
sich derzeit in Entwicklung. Diese Kl-gestiitzte Technologie kann in mobile Anwendungen
integriert und zu einem wertvollen Werkzeug werden, um zu einer frithzeitigeren
Diagnosestellung und spezialisierten medizinischen Versorgung beizutragen, insbesondere in
medizinisch unterversorgten Gebieten.

Die Gesichtserkennungstechnologie (Phanotypisierung) nutzt Kl, um dysmorphe Gesichtsziige digital zu erkennen
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KOGNITIVE, MOTORISCHE UND SENSORISCHE ENTWICKLUNG

Patientengeschichte und Beurteilung

Dokumentation der Anamnese hinsichtlich:
o Feinmotorik, einschlieBlich des Greifens nach und Halten von Gegenstanden,
Stapeln von Blocken und der Nutzung von Utensilien
O Grobmotorische Entwicklung, einschlieBlich Sitzen, Krabbeln, Stehen und
Gehen
o Spracherwerb und Sprache (Gebrabbel, Warter, Wortkombinationen)
Dokumentation einer gleichzeitigen Diagnose einer Autismus-Spektrum-Stérung (ASS)
Bewertung des Unterstlitzungsbedarfs fiir Alltagstatigkeiten, Kommunikation von
Bediirfnissen und soziale Interaktion
Einschatzung sensorischer Bediirfnisse und Abneigungen
Anamnese hinsichtlich bevorzugter Aktivitaten wie Spielen mit Wasser, Musik und der
Nutzung elektronischer Gerate
Frage nach Starken und Erfolgen im Lernen und in der Sozialisation
Dokumentation von Teilnahme und Fortschritten in Therapien

Interdisziplinare Teambeteiligung

Neuropadiater*in

Psycholog*in

Neurolog*in

Physiotherapeut*in

Ergotherapeut*in
Sprachtherapeut*in/Logopad*in
Sonderpadagog*in
Verhaltensspezialist*in/-therapeut*in

Therapiemoglichkeiten

Ein/Eine Neuropadiater*in oder Psycholog*in sollten eine formale Entwicklungstestung
durchfihren (in Deutschland ggf. Psychosomatiker*in)

Reizarme, sensorisch freundliche Umgebungen, wie gedampftes Licht und ruhige
Zonen, konnen Angst reduzieren und Entspannung fordern

Feste Routinen und der Einsatz visueller Zeitplane und ,sozialer Geschichten” (social
stories) konnen Uberginge erleichtern und das Kind auf neue Erfahrungen vorbereiten
Sensorische Hilfsmittel (wie z. B. Gewichtsdecken, Fidget-Spielzeuge,
gerduschunterdriickende Kopfhorer oder Kauspielzeuge) konnen zur Unterstitzung
sensorischer Bediirfnisse beitragen, Uberstimulation reduzieren und die
Selbstregulation fordern

Die Integration bevorzugter Aktivitaten in Therapie- und Bildungspldne (z. B. Spiel mit
Wasser, Musiktherapie oder Bewegungspausen) kann die Zusammenarbeit, das
Engagement und das Lernen verbessern

Individuelle sensorische Didten und Regulationsstrategien konnen in Zusammenarbeit
mit der Ergotherapie entwickelt werden

Ein individueller Bildungs-/Schulplan soll in Kooperation zwischen dem
Betreuungsteam und Lehrpersonal erstellt werden
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Diskussion

Viele Kinder mit ReNU-Syndrom werden ebenfalls mit einer Autismus-Spektrum-Stérung (ASS)
diagnostiziert. Bei einigen Kindern mit ReNU-Syndrom wurde vor Jahren eine ASS-Diagnose
gestellt. Bei anderen, insbesondere bei kleinen Kindern, kann die ASS-Diagnose gestellt
werden, wenn das Kind nach der ReNU-Diagnose eine umfassende Entwicklungsuntersuchung
erhalt.

Kinder mit ReNU-Syndrom, die Merkmale einer ASS aufweisen, kdnnen moglicherweise von
Autismus-spezifischen Interventionen profitieren, die Kommunikation, Entwicklung und
Verhalten unterstitzen Dazu zdhlen:’

e Programme zur angewandten Verhaltensanalyse (applied behavior analysis, ABA), die
darauf ausgelegt sind, die Entwicklung von Fahigkeiten zu fordern und herausfordernde
oder unerwiinschte Verhaltensweisen zu reduzieren

e Strukturierte Lehransatze, die feste Routinen und klare Erwartungen verwenden

Visuelle Zeitplane zur Unterstiitzung bei Ubergingen und zur Reduzierung von Angst

e Sensorische Unterstilitzung z.B. in Form von gerduschunterdriickenden Kopfhérern,
Gewichtsdecken oder Zugang zu Sinnesrdumen

e Individuelle Verhaltensplane, die in Zusammenarbeit mit ABA-Therapeut*innen oder
Verhaltensspezialist*innen entwickelt wurden

Die Interventionen missen auf das Alter, die Entwicklungsbediirfnisse, Starken und
Schwichen des Kindes zugeschnitten sein.”

Friherkennung und Intervention fiir ASS-bezogene Bedirfnisse kdnnen die Fahigkeit eines
Kindes verbessern, sich zu beteiligen, zu lernen und zu kommunizieren. Familien wird geraten,
Untersuchungen bei Neuropadiater*innen oder Psycholog*innen einzuholen, die sowohl mit
ASS als auch seltenen NDDs vertraut sind.

Physiotherapie und Ergotherapie konnen die Entwicklung fein- und grobmotorischer
Fahigkeiten unterstitzen.

Internationale Informationsquellen

Global Autism Coalition: https://www.globalautismcoalition.org/

International Society for Autism: https://internationalsocietyforautism.org/

International Society for Autism Research: https://www.autism-insar.org/

International Society for Developmental Neuroscience: https://developmental-neuroscience.org/
National Organization for Rare Disorders: https://rarediseases.org/
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KOMMUNIKATION UND VERHALTEN

Patientengeschichte und Beurteilung

Einschatzung der Kommunikationsbediirfnisse, insbesondere des Sprachverstiandnisses
sowie der Fahigkeit zur AuBerung von Bediirfnissen, Wiinschen und Emotionen

Dokumentation einer moglichen ebenfalls vorliegenden Diagnose einer Autismus-
Spektrum-Storung (ASS)
Dokumentation der Verwendung von Gebardensprache sowie erganzenden oder

alternativen Kommunikationsformen (augmentative and alternative communication, AAC)
Frage nach stereotypischen Verhaltensweisen und Verhaltensauffalligkeiten,
einschlieBlich vorheriger schwieriger Situationen und wirksamen
Deeskalationsstrategien

Dokumentation von Teilnahme und Fortschritten in den Therapien

Interdisziplinare Teambeteiligung

Logopad*in

Sonderpadagog*in

Verhaltensspezialist*in

ABA- oder andere Verhaltenstherapeut*innen

Therapiemoglichkeiten

Ein/Eine Logopad*in, spezialisiert auf erganzende und alternative
Kommunikationsformen (AAC), sollte: 1°
O eine Bewertung der Kommunikationsfahigkeit durchfiihren
o den Einsatz von alternativen Kommunikationsformen bewerten
O Uber die Nutzung von AAC-Hilfsmitteln informieren und die Vorteile einer
friihzeitigen, konsequenten Anwendung erklaren
Ein/Eine Verhaltensspezialist*in sollte:
O eine umfassende Bewertung des Verhaltens durchfiihren
O individuelle Plane zum Umgang mit Verhaltensauffalligkeiten in der Schule und
Zuhause entwickeln
Ein individueller Bildungsplan sollte in Zusammenarbeit mit Padagog*innen und
Therapeut*innen entwickelt werden
Die Familie sollte darin unterstiitzt werden, positive Verhaltensweisen des Kindes zu
erkennen, wie z. B. Zuneigung und frohliches Gemiit, um die Bewaltigung schwieriger
Situationen zu erleichtern
Sensorische Interventionen, die im Abschnitt Kognitive, Motorische und Sensorische
Entwicklung beschrieben werden, kénnen bei der Verhaltensregulation helfen

Diskussion

Fehlende oder stark eingeschrankte Lautsprache ist ein charakteristisches Merkmal des ReNU-
Syndroms, und Kinder haben unterschiedlich stark ausgepragte Schwierigkeiten mit dem
Sprachverstandnis. Familien berichten oft, dass sie viele verschiedene Formen nonverbaler
Kommunikation nutzen, wie zum Beispiel Blickkontakt, Gesten und Aufforderungen bis hin zur
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Verwendung von Gebardensprache. Viele Kinder profitieren von AAC-Systemen.

AAC umfasst eine Vielzahl von Kommunikationshilfen. Haufig verwendete technische AAC-
Apps sind TouchChat, LAMP Words for Life und Proloquo2Go, die auf Tablets oder speziellen
Spracherzeugungsgeraten verfligbar sind. Weitere Kommunikationshilfen umfassen visuelle
Zeitplane, Symboltafeln und Kommunikationsbiicher, wie das weit verbreitete Picture
Exchange Communication System (PECS).1°

Eine friihe Einflihrung von AAC ist entscheidend fiir einen guten Therapieverlauf. Die
Einfiihrung von AAC in friihen Entwicklungsstadien kann das Sprachverstandnis verbessern,
Frustration lindern und soziale Interaktion férdern.'° Die konsequente Verwendung von AAC
wihrend der téglichen Routinen - wie bei Mahlzeiten, Spielzeiten, Therapie und Ubergingen -
hilft, Kommunikationsfahigkeiten zu stiarken und die Vertrautheit mit dem
Kommunikationshilfsmittel zu verbessern.

Obwohl jedes Kind anders ist, kann das Vertrauen der Bezugspersonen in die Fahigkeit des
Kindes, das empfohlene AAC-Programm zu nutzen, die konsequente Anwendung und den
Erfolg der Mal3nahme fordern. In einem Fall berichtete eine Familie, die zunachst skeptisch
gegenliber der Fahigkeit ihres Kindes war, ein von der Logopadie empfohlenes Programm zu
nutzen, dass das Kind innerhalb weniger Jahre die Erwartungen libertroffen hat und das Gerat
sicher nutzte, um Bediirfnisse, Vorlieben und Emotionen zu kommunizieren.!!

Kinder mit ReNU-Syndrom werden von ihren Familien haufig als liebevoll, humorvoll und
frohlich beschrieben.!! Die betroffenen Kinder mdgen oft dhnliche Aktivititen, wie zum
Beispiel das Spielen mit Wasser, das Héren von Musik, schaukeln und klatschen. Wie bei
anderen Kindern mit NDDs und wie bei Kindern im ganz Allgemeinen treten
Verhaltensprobleme auf. Intellektuelle Beeintrachtigung, sensorische Schwierigkeiten,
eingeschrankte Kommunikationsfahigkeit und Schwierigkeiten bei Ubergingen kénnen zur
Frustration beitragen, die sich in Verhaltensausbriichen duRert.

Konsistenz, Geduld und das Erkennen des Zusammenhangs zwischen
Kommunikationsschwierigkeiten und Verhaltensauffilligkeiten sind wichtige Ansatze fiir
Familien, Therapeut*innen, Padagog*innen und Betreuer*innen. Kinder mit ReNU-Syndrom
erhalten haufig ABA-Therapie und/oder andere Verhaltensinterventionen, um
Verhaltensprobleme zu bewiltigen und den positiven Kompetenzerwerb zu férdern (siehe
Abschnitt Kognitive, Motorische und Sensorische Entwicklung fur weitere Informationen).

Die gezielte Wahrnehmung positiver Verhaltensmerkmale sowie die Integration bevorzugter
Aktivitaten in Lern- und soziale Routinen kénnen sowohl dem Kind als auch der Familie
zugutekommen.

Internationale Informationsquellen

American Speech-Language-Hearing Association (and global partners):
https://www.asha.org/members/international/international-professional-associations/
Association for Behavior Analysis International: https://www.abainternational.org/welcome.aspx
International Society for Augmentative and Alternative Communication. https://isaac-
online.org/english/home/
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KORPERLICHES WACHSTUM UND ERNAHRUNG

Patientengeschichte und Beurteilung

® Erhebung der Korpermal3e: Kérperhdhe/-lange, Gewicht, BMI und Bestimmung der
alters- und geschlechtsspezifischen Perzentile sowie der Wachstumskurve liber die Zeit

e Schatzung des Energiebedarfs und Vergleich mit der tiblichen taglichen Kalorienzufuhr
gemaR den Angaben der Familie

e Untersuchung von Vitamin- und Mineralstoffmangeln mittels Mikronahrstoffanalyse

® Anamnese hinsichtlich Haupt- und Zwischenmahlzeiten: Menge, Haufigkeit, typische
Nahrungsbestandteile und ggf. Bitte an die Familie zur Fiihrung eines
Erndhrungstagebuchs

e Dokumentation der Anwendung aller Nahrungserganzungs- und Vitaminpraparate

e Dokumentation des Gebrauchs einer Ernahrungssonde, sowohl fiir die vollstandige als
auch erganzende enterale Ernahrung

e Dokumentation von Teilnahme und Fortschritten in der Erndhrungstherapie

Interdisziplinare Teambeteiligung
e Gastroenterolog*in
® Registrierter/Registrierte Erndhrungsberater*in
® Ernidhrungstherapeut*in (Logopad*in oder Ergotherapeut*in)

Therapiemoglichkeiten
e Ein individueller Erndhrungsplan sollte basierend auf Kalorienbedarf,
Ernahrungstoleranz, Sicherheitsaspekten und Wachstumszielen entwickelt werden
e Erndhrung und Nahrstoffversorgung sollten regelmaRig auf Wirksamkeit und
Auswirkungen auf Magen-Darm-Symptome wie Reflux und Verstopfung tiberwacht
werden (siehe Abschnitt Magen-Darm-Trakt flr weitere Informationen)
e Eine Erndhrungstherapie kann als Verbesserung der oralmotorischen Fahigkeiten und
zur Verringerung von Aversionen in Betracht gezogen werden
e Kalorienreiche, nahrstoffreiche Lebensmittel und/oder Nahrungserganzungsmittel
konnen in die Erndhrung integriert werden, um die Gewichtszunahme zu unterstiitzen,
das korperliche Wachstum zu fordern & Nahrstoffmangel zu reduzieren/vorzubeugen
e Adaptive Fitterungsunterstitzung (z. B. spezielle Bestecke, Sitzstiitzen) sollten
entsprechend den Bediirfnissen des Kindes ausgewahlt werden, um eine sichere und
effektive orale Erndhrung zu fordern
e Die Familie muss Uber sichere Fiitterungstechniken, Anzeichen von
Aspiration/Ersticken und Notfallprotokolle informiert werden.
® Wenn eine Sonde eingesetzt wird, sollte die Familie psychosoziale Unterstiitzung
erhalten®? und Aufklarung zu:
o Enteraler Erndhrung (d. h. Erndhrungsplane, Nahrungsauswahl) und sicheren
Anwendungsmethoden
Erndhrungssondenpflege
Stoma-/Hautpflege
Moglichen Komplikationen der Sondenerndhrung und deren Behandlung
Planung der Ernahrungsumstellung, falls sich die orale Nahrungsaufnahme im
Laufe der Zeit verbessert

O 0O O
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Diskussion

Weltweit haben Kinder mit NDDs hohere Mangelerndhrungsraten als die allgemeine
padiatrische Bevolkerung. Obwohl das Risiko teilweise durch verschiedene Faktoren wie
soziookonomischen Status, Gesundheitskompetenz und Erndhrungsverfiigbarkeit gemindert
werden kann, sollten alle Kinder mit NDDs als gefahrdet gelten und eine regelmaRige
Evaluation der Erndhrungsversorgung zur friihzeitigen Erkennung von Erndhrungsmangeln
erhalten.1013

Bei Kindern mit ReNU-Syndrom entstehen Erndhrungsschwierigkeiten durch Hypotonie,
schlechte orale motorische Koordination und gastro6sophagealen Reflux. Diese
Herausforderungen kdénnen zu langeren Essenszeiten, unzureichender Kalorienzufuhr und
Gedeihstorungen fihren. Dariiber hinaus kdnnen sensorische Abneigungen und eine Vorliebe
fur Routinen die Erndhrungsvielfalt des Kindes und die Aufnahme von gesunden Lebensmitteln
einschranken.

Werden die Erndhrungsbediirfnisse des Kindes nicht erfiillt, sollten die Familie und das
Gesundheitsteam gemeinsam einen sicheren, effektiven und familiengerechten Erndhrungsplan
festlegen. Fiir viele bedeutet das, die Einflihrung neuer, nahrstoffreicher Lebensmittel,
gesunder Ole und Nahrungserginzungsmittel sowie eine fortlaufende Neubewertung der
Erndhrung des Kindes. In einigen Fallen bedeutet dies die Versorgung mit einer
Gastrostomiesonde (G-Sonde) flr eine ergdnzende oder vollstdndige enterale Erndhrung.

Grundsatzlich werden G-Sonden eingesetzt, um Mangelerndhrung bei Menschen mit
chronischen Erkrankungen zu verhindern, die sich nicht ausreichend oral erndhren kdnnen,
sowie bei Menschen mit einem erhéhten Aspirationsrisiko durch orale Erndhrung. ** Bei
Kindern mit ReNU-Syndrom erfolgt die Entscheidung zur Sondenversorgung individuell nach
sorgfaltiger Abwagung von Vorteilen, Nachteilen und moglichen Alternativen.

Mogliche Vorteile einer G-Sonden-Anlage bei klinischer Indikation:

e gleichmaRige Zufuhr von Kalorien, Flissigkeiten und Medikamenten

e Moglichkeit der vollstandigen oder erganzenden enteralen Erndhrung

e Verringerung von Stress und Ermiidung, die mit langerer oder schwieriger oraler
Nahrungsaufnahme verbunden sind

e Forderung von Wachstum und Vermeidung von Mangelerndhrung

e Minimierung des Aspirationsrisikos bei Kindern mit Schluckstérung (Dysphagie)

Mogliche Nachteile einer G-Sonden-Anlage sind:

e leichte Komplikationen: z.B. Reizungen der Haut um den kiinstlichen Ausgang,
Sondenundichtigkeit und lokale Infektionen*

e schwerwiegende Komplikationen. z.B. Bauchfellentziindungen (Peritonitis),
Verrutschen oder falsche Positionierung der Sonde!*

e Veranderungen der familidren Essenzeiten und -ablaufe

® Psychosoziale Belastungen bei den Betreuenden (z. B. Schuldgefiihle)

Siehe Abschnitt Magen-Darm-Trakt fir Informationen zur Versorgung mit Erndhrungssonden.
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Internationale Informationsquellen

American Society for Parenteral and Enteral Nutrition (ASPEN); https://nutritioncare.org/

European Society for Clinical Nutrition and Metabolism (ESPEN); https://www.espen.org/
Federation for the International Societies for Paediatric Gastroenterology, Hepatology and Nutrition:
https://www.fispghan.org/
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MUSKULOSKELETTALES SYSTEM

Patientengeschichte und Beurteilung

Messung der Korperhéhe/-lange und Bestimmung der alters- und
geschlechtsspezifischen Perzentilen sowie der Wachstumskurve lber die Zeit
Erhebung der Anamnese hinsichtlich Knochenstatus/-problemen: *°:

o Vorgeschichte von Knochenbriichen, einschlie3lich Lokalisation,

Verletzungsmechanismus und erfolgter Behandlung

O Ernahrungsmaige Zufuhr von Kalzium und Vitamin D

O Mobilitat und korperliche Aktivitat
Durchfiihrung einer korperlichen Untersuchung auf Wirbelsdulenkriimmung,
reduzierten Muskeltonus und Gelenkprobleme wie z.B. Hiiftdysplasie
Beurteilung der Mobilitat und des Gangbilds bei gehfihigen Patient*innen
Erhebung der vollstandigen Medikamentenanamnese zur Beurteilung von
Medikamenten (z.B. Antiepileptika), die das Risiko eines Knochenbruchs erhéhen
Uberweisung an Facharzt*innen fiir weiterfiihrende diagnostische Untersuchungen

Interdisziplinare Teambeteiligung

Orthopad*in/Unfallchirurg*in
Rheumatolog*in
Endokrinolog*in
Physiotherapeut*in
Ergotherapeut*in

Therapiemoglichkeiten

14

Umfassende Diagnostik und regelmafige Kontrollen zur Beurteilung des
Knochenstatus werden empfohlen
0 DEXA-(DXA)-Scans werden empfohlen, um die Knochendichte zu beurteilen®1”
o Ein HR-pQCT-Scan (hochauflésende periphere quantitative Computer-
tomographie) kann durchgefiihrt werden, um die Knochendichte zu beurteilen
und die Knochenmikroarchitektur zu visualisieren®
O Eine korperliche Untersuchung und ein Rontgenbild konnen eine Hiftdysplasie
diagnostizieren
O Ein Rontgenbild kann einen akuten oder fritheren Knochenbruch
diagnostizieren
O Serum- und Urintests kdnnen Biomarker eines erhohten Knochenumbaus
nachweisen
O TSH- und freie T4-Werte sollten auf Hinweise auf eine
Schilddriisenunterfunktion iberpriift werden”
Bisphosphonat-Infusionen (z. B. Zoledronsiure) werden bei gegebener Indikation
empfohlen, um die Knochendichte zu verbessern>1¢17
Eine Vitamin-D-Supplementierung kann in Betracht gezogen werden'’
Physio- und Ergotherapie konnen den Bewegungsumfang, die Mobilitat, den Gang, das
Gleichgewicht und die korperliche Kraft verbessern
Wenn das Kind Antiepileptika einnimmt, sollte das medikamentenbedingte
Knochenbruch-Risiko bewertet und gegebenenfalls Alternativen in Betracht gezogen
werden.
Orthesen kénnen empfohlen werden, um Haltung, Skelettstellung und Mobilitat zu
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unterstttzen (z. B. Pavlik-Bandage bei Hiiftdysplasie bei Sauglingen, Unterschenkel-
Orthesen (ankle-foot orthotics, AFOs) zur Stabilisierung und Unterstiitzung von FuRen
und Knocheln

e Adaptive Hilfsmittel wie Gangtrainer konnen die Mobilitat unterstiitzen und das
Sturzrisiko beim Gehen verringern

® Physio- und Ergotherapie konnen Kraft, Koordination und funktionelle Unabhangigkeit
verbessern

® Betreuungspersonen sollten im richtigen Umgang mit allen adaptiven Hilfsmitteln und
im angemessenen Unterstiitzungsgrad fiir das Kind beim Gehen geschult werden

Diskussion

Osteopenie, Osteoporose und Knochenbriiche sind bei Kindern mit ReNU-Syndrom sehr
verbreitet.¢ Knochenprobleme werden wahrscheinlich bedingt durch eine Kombination aus
genetischen und indirekten Faktoren wie eingeschrankter Mobilitat und langfristiger
Anwendung von Antieptileptika, die den Knochen schwichen kénnen.'”

Bisphosphonate sind die am haufigsten eingesetzten Medikamente bei Kindern mit
Osteoporose und werden empfohlen, um die Knochendichte bei Kindern mit ReNU-Syndrom
zu verbessern. Die intraventse Verabreichung weist die beste Bioverfiigbarkeit auf und wird
daher der oralen Gabe vorgezogen. Diese Medikamente werden bei Kindern off-label
verwendet - Art, Dosierung und Haufigkeit der Verabreichung werden individuell festgelegt.'®

Im Jahr 2025 wurde ein 21-jahriger Patient mit ReNU-Syndrom und einem Osteosarkom
veroffentlicht. Aufgrund einer umfangreichen familidaren Krebsvorgeschichte miutterlicherseits
kann kein direkter Zusammenhang zwischen dem ReNU-Syndrom und einem erhéhten
Krebsrisiko angenommen werden. Dennoch empfehlen die Autoren der Fallstudie, ReNU-
Patienten hinsichtlich einer Knochenkrebserkrankung zu tiberwachen, bis weitere Forschungen
einen fehlenden Zusammenhang bestatigen.®

Internationale Informationsquellen

International Osteoporosis Foundation: https://www.osteoporosis.foundation/
International Society for Children’s Bone Health: https://theiscbh.org/
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NERVENSYSTEM

Patientengeschichte und Beurteilung
e Dokumentation des Vorliegens von (epileptischen) Anfillen, Alter der Erstdiagnose, Art
der Anfalle, Schweregrad und Ausloser/Trigger (z. B. Fieber)
e Fir Sauglinge: Dokumentation von infantilen Spasmen
e Dokumentation der Anamnese hinsichtlich Status epilepticus
e Dokumentation der Anwendung von Antiepileptika, einschlieBlich Dosierung,
Anwendungsdauer und etwaiger Nebenwirkungen (Beachtung des damit verbundenen
Knochenbruchrisikos)
e Messung des Kopfumfangs, Bestimmung der alters- und geschlechtsspezifischen
Perzentilen sowie Analyse der zeitlichen Entwicklung seit der Geburt
e Beurteilung von Gehirnauffalligkeiten im Schadel-MRT:
O Verzogerte Myelinisierung und verringertes Volumen der wei3en Hirnsubstanz
o Schmaler Balken (schmales Corpus callosum)
O VergroBerte Hirnventrikel

Interdisziplinare Teambeteiligung
e Neurolog*in
e Physiotherapeut*in
e Ergotherapeut*in
e Epileptolog*in (bei komplexen oder medikamentenresistenten (refraktiaren) Anfillen)

Therapiemoglichkeiten

® Das Elektroenzephalogramm (EEG) dient der Erfassung von Anfallsaktivitat und der
Klassifizierung des Anfallstyps. Gegebenenfalls sind Verhaltensinterventionen
erforderlich, um die Kooperation wahrend der Untersuchung zu férdern.

e Ein Epilepsie-Behandlungsplan sollte erstellt werden, der SicherheitsmaBnahmen der
Umgebung, die antiepileptische Therapie, das Vorgehen bei Notfillen und wichtige
Kontaktpersonen benennt

e Die Medikamentendosierung sollte bei starkem Gewichtsverlust- oder zunahme neu
bewertet werden

® Betreuungspersonen sollten in der Erkennung von Anfallen, Sicherheitsvorkehrungen
und Notfallmanahmen geschult werden

e Betreuungspersonen sollten daran erinnert werden, die Anfallsaktivitat zu
protokollieren, um Haufigkeit, Dauer und Anderungen/Entwicklungen der Anfille zu
verfolgen

e Ein gezieltes Fiebermanagement wahrend einer akuten Erkrankung kann das Risiko von
Fieberkrampfen senken

Diskussion

Epilepsie ist ein hdufiges Merkmal des ReNU-Syndroms, obwohl nicht alle Kinder betroffen
sind. Der Anfallstyp reicht von fokalen bis zu generalisierten tonisch-klonischen Anfallen,
wobei Fieberkrampfe haufig auftreten. Viele Kinder mit Krampfanfallen zeigen im ersten
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Lebensjahr auch infantile Spasmen.*!

Ein Status epilepticus kann auftreten und ist ein medizinischer Notfall. Jede Anfallsaktivitat, die
wiederholt auftritt oder 5 Minuten oder langer anhilt, erfordert eine sofortige Intervention, in
der Regel beginnend mit der intravendsen oder intramuskularen Verabreichung von
Benzodiazepinen. *? Ein individueller Epilepsie-Behandlungsplan sollte spezifische Abliufe fur
zu Hause oder in der Schule beschreiben.

Bei vorhandenen Aufnahmen einer Schadel-MRT-Untersuchung, konnen die Aufnahmen fiir
das ReNU-Syndrom charakteristische Merkmale zeigen. In manchen Fallen wird ein geringer
Kopfumfang (Mikrozephalie) bereits bei vorgeburtlichen Untersuchungen oder bei der Geburt
festgestellt, in anderen entwickelt dieser sich erst im Laufe der ersten Lebensjahre.>’

Internationale Informationsquellen

International League Against Epilepsy: https://www.ilae.org/
Pediatric Epilepsy Research Consortium: https://www.perc-epilepsy.org/
Rare Epilepsy Network: https://www.rareepilepsynetwork.org/
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MAGEN-DARM-TRAKT

Patientengeschichte und Beurteilung
e Dokumentation der Anamnese hinsichtlich:

o Verstopfung (z. B. Haufigkeit der Stuhlginge, GréBe und Konsistenz des Stuhls,
Bauchschmerzen, Blutspuren im Stuhl und Verhaltensanderungen im
Zusammenhang mit dem Stuhlgang)

O GastroGsophagealer Reflux (z. B. Haufigkeit und Menge von Spucken oder
Erbrechen, sowie zeitlicher Zusammenhang mit den Mahlzeiten)

® Anamnese bezlglich ,Tépfchentraining” und aktuellen Toilettenbedurfnissen

e Dokumentation der Vorgeschichte beziiglich Erndhrungssondenversorgung, falls
vorhanden, sowie Details zum enteralen Erndhrungsregime

o Dokumentation der Medikamente zur Behandlung von Magen-Darm-Symptomen
(verschreibungspflichtige sowie rezeptfreie Medikamente und
Nahrungsergdnzungsmittel), mit Angaben zu Dosierung, Wirksamkeit und maoglichen
Nebenwirkungen

e Erfassung einer vollstandigen Medikamentenanamnese zur Identifikation von
Medikamenten, die Magen-Darm-Symptome verursachen oder verschlimmern kénnten

Interdisziplinare Teambeteiligung
e Gastroenterolog*in
® Registrierter/Registrierte Erndhrungsberater*in

Therapiemoglichkeiten
® Die Durchfiihrung einer umfassenden Gl-Untersuchung kann indiziert sein:

O Schluckuntersuchung (modifizierter Bariumschluck oder flexible endoskopische
Untersuchung des Schluckens (flexible endoscopic evaluation of swallowing, FEES)
zur Bewertung des Aspirationsrisikos

o Rontgenuntersuchung oder Ultraschall des Bauchraums bei chronischer
Verstopfung oder Verdacht auf einen Darmverschluss

0 pH-Sondenuntersuchung oder Speiseréhren-Impedanzmessung bei Verdacht
auf einen gastrodsophagealen Reflux und zur Bewertung des Reflux-
Schweregrades

O Magen-Motilitatsuntersuchungen, wie etwa eine 4-stiindige
Magenentleerungsuntersuchung zur Feststellung eine moglichen Gastroparese

O Mikronahrstoffpanel

O Stuhldiagnostik bei Verdacht auf Durchfall oder Malabsorption

O Allergietest bei Verdacht auf eine Nahrungsmittelunvertraglichkeit oder
eosinophile Osophagitis (Entziindung der Speiserdhre)

® Mogliche Verordnung von Medikamenten wie Prokinetika, Abfiihrmitteln oder
Refluxtherapeutika je nach klinischer Indikation

e Forderung der VerdauungsregelmaBigkeit durch planmaRige Toilettengange und
Anpassung der Ballaststoffzufuhr

e Uberpriifung und Anpassung von Medikamenten, die Magen-Darm-Symptome
verursachen oder verschlimmern kénnen
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® Schulung der Betreuungspersonen bei Einsatz einer Erndhrungssonde, um notwendige
Kompetenzen im Umgang sicherzustellen (siehe Abschnitt Kérperliches Wachstum und
Erndhrung).

e Die im Abschnitt Kérperliches Wachstum und Erndhrung beschriebenen Interventionen
kénnen helfen, Bedenken zur Erndhrungszusammensetzung anzugehen

Diskussion

Wie bei anderen NDDs treten Magen-Darm-Symptome bei Kindern mit ReNU-Syndrom haufig
auf. Verstopfung ist ein haufiges, potenziell ernstes und besonders schwieriges Symptom, da
verschiedene Faktoren eine Rolle spielen kdnnen. Sensorisch bedingte Erndhrungspraferenzen,
Schwierigkeiten beim Kauen und Schlucken sowie Reflux kénnen zu einer ballaststoffarmen
Erndhrung fliihren. Verstopfung kann auftreten oder sich als unerwiinschte
Medikamentenwirkung verschlimmern. Mobilitdtsprobleme kénnen Magen-Darm-Bewegung
und Darmfunktion verlangsamen, und Stuhlinkontinenz kann die Reflexe beim Stuhlgang
verandern.?°

Viele erndhrungsbezogene Strategien zur Behandlung von Verstopfung in der
Allgemeinbevolkerung (z. B. Integration von mehr ballaststoffreichen Lebensmitteln in die
Ernadhrung, Steigerung der korperlichen Aktivitat) sind aufgrund ihrer besonderen Bedlirfnisse
bei Kindern mit ReNU-Syndrom entweder nicht praktikabel oder sehr schwierig umzusetzen.
Die Zusammenarbeit mit einem/einer Gastroenterolog*in und einem/einer registrierten
Erndhrungsberater*in ist entscheidend fiir die Entwicklung eines individuellen Plans zur
Behandlung von Verstopfung.

Gastroosophagealer Reflux ist bei Kindern mit ReNU-Syndrom haufig. Schwere Fille von
Reflux kénnen eine operative Versorgung erfordern (sog. Fundoplikatio). Viele Kinder werden
jedoch primar Gber Erndhrung und medikamentdse Therapie behandelt. Wie im Abschnitt
Kérperliches Wachstum und Erndhrung erlautert, haben einige Kinder mit ReNU-Syndrom eine
G-Sonde zur Unterstlitzung des korperlichen Wachstums und des Ernahrungsstatus. Eltern
und andere Betreuungspersonen miissen in der Handhabung der Erndhrungssonde und der
enteralen Erndhrung geschult und kompetent sein.

Internationale Informationsquellen

American Society for Parenteral and Enteral Nutrition (ASPEN); https://nutritioncare.org/

European Society for Clinical Nutrition and Metabolism (ESPEN); https://www.espen.org/
Federation for the International Societies for Paediatric Gastroenterology, Hepatology and Nutrition:
https://www.fispghan.org/
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ATMUNG/LUNGENFUNKTION

Patientengeschichte und Beurteilung

Dokumentation der Vorgeschichte von Atemwegsinfektionen, einschlieBlich der
Behandlung und moglicher Krankenhausaufenthalte

Dokumentation der Vorgeschichte akuter Atemnot und des Notfallmanagements
Beurteilung von Schlucken, Husten und Ausmal3 des Sabberns/Speichelflusses
Erfassung des Einsatzes von Sauggeraten oder anderen Atembhilfen zu Hause

Interdisziplinare Teambeteiligung

Pneumolog*in
Atemtherapeut*in
Physiotherapeut*in
Logopad*in

Therapiemoglichkeiten

Der/Die Pneumolog*in sollte die Lungenfunktion beurteilen, das Risiko fiir chronische
Lungenerkrankungen einschitzen und einen langfristigen Plan fiir das
Atemwegsmanagement erstellen
Eine Schluckuntersuchung kann das Aspirationsrisiko bewerten und sichere
Futterungstechniken aufzeigen
Eine aufrechte Sitzposition sowie die Verwendung von eingedickten Flissigkeiten
und/oder Babyflaschen mit Saugern fiir langsamen Durchfluss kénnen das
Aspirationsrisiko verringern
Atemunterstiitzende MalRnahmen sollten auf die Bedirfnisse des Kindes abgestimmt
werden und kénnen Folgendes umfassen:
O Orales Absaugen bei unzureichender Sekretmobilisation oder erh6htem
Speichelfluss
O Atemtherapie zur Unterstiitzung der Sekretmobilisation, zur Verbesserung der
Lungenfunktion und zur Reduktion des Infektionsrisikos
o Konkrete Schritte im Epilepsie-Behandlungsplan beziiglich der
Atemwegstiberwachung und Notfallbehandlung
o gezielter Einsatz von Antibiotika zur Behandlung von Atemwegsinfektionen
Werden Atembhilfsgerate fiir den hiuslichen Gebrauch (z. B. tragbare Vernebler oder
Absauggerate) verordnet, kann die Familie Unterstlitzung bei der Auswahl geeigneter
Anbieter bendétigen
Familien sollten ermutigt werden, auf Atemwegsauffalligkeiten zu achten, rechtzeitig
medizinische Hilfe in Anspruch zu nehmen und bei Bedarf interdisziplinare
Unterstiitzung einzuholen

Diskussion

Wiederkehrende Atemwegsinfektionen stellen bei Kindern mit ReNU-Syndrom ein haufiges
und klinisch bedeutsames Problem dar. Sie resultieren aus dem Zusammenspiel von Hypotonie,
Fltterungs-/Essschwierigkeiten und erhdhter Aspirationsneigung. Die wiederholte Aspiration
von Magen- und Atemwegssekreten tritt haufig auf und die Schwache der Atemmuskulatur
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beeintrachtigt die Hustenleistung sowie das effektive Freiwerden der Atemwege.
Unzureichend behandelte Infektionen kénnen chronifizieren und langfristig zu Lungenschaden
fuhren.??

Einige Familien berichten von haufigen Krankenhausaufenthalten aufgrund akuter Atemnot,
die oft durch Viruserkrankungen, Aspirationsereignisse oder Krampfanfall-assoziierte
Komplikationen ausgelost werden. In manchen Fallen benoétigen Kinder NotfallmaBnahmen,
die Gabe von Sauerstoff oder eine Uberwachung auf der Intensivstation. Diese Episoden
konnen sowohl fiir das betroffene Kind als auch fiir die Familie mit erheblichen Belastungen
psychischer und ggfs. finanzieller Natur verbunden sein.

Antimikrobielle Therapien kommen bei bakteriellen Atemwegsinfektionen zum Einsatz.
Gleichzeitig stellt ein verantwortungsvoller und gezielter Einsatz von Antibiotika einen
wesentlichen Bestandteil der Versorgung dar, insbesondere bei rezidivierenden oder
chronischen Verlaufen. Kinder mit NDDs weisen haufig einen im Vergleich zur
Allgemeinbevolkerung erhohten Antibiotikaverbrauch auf, welches das Risiko fiir die
Entwicklung von Antibiotikaresistenzen erhéhen kann.??

Eine friihzeitige Identifikation einer Anfalligkeit der Atemwege und proaktive Versorgung
konnen die Krankenhausaufenthaltsraten senken, sowie den unnétigen Einsatz antimikrobieller
Therapien und die Lebensqualitat verbessern.

Internationale Informationsquellen

International Society of Pediatric Respiratory Diseases: https://inspired-ped.com/
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SEHVERMOGEN

Patientengeschichte und Beurteilung
® Dokumentation der Anamnese hinsichtlich Sehschwierigkeiten, darunter:
O Kortikale Sehbeeintrachtigung (cortical visual impairment, CVI); Unfihigkeit,
visuelle Informationen trotz intakter Augenfunktion zu verarbeiten)
O Hypoplasie des Sehnervs (Unterentwicklung des Sehnervs, der visuelle Signale
an das Gehirn weiterleitet)
O Strabismus (Fehlstellung der Augen; “Schielen®)
O Nystagmus (schnelle, unwillkiirliche Augenbewegungen)
O Myopie (Kurzsichtigkeit)
® Frage nach der Nutzung von Brillen oder anderen adaptiven Hilfsmitteln zur
Verbesserung des Sehvermogens

Interdisziplinare Teambeteiligung
e Augenarzt*in
e® Ggfs. Orthoptist*in/Sehschule
e Ergotherapeut*in

Therapiemoglichkeiten
® Ergotherapeut*innen und Orthoptist*innen sollten mit Familien zusammenarbeiten, um
visuelle Unterstiitzungsmafnahmen in den Alltag und die Lernumgebungen zu
integrieren
o Einsatz von Bildern mit kontrastierenden Farben oder einfachen Hintergriinden
zur Forderung der visuellen Aufmerksamkeit
O Sicherstellung einer gleichmaBigen, individuell angepassten Beleuchtung zur
Reduktion von Schatten und Blendung
o Verwendung adaptiver Hilfsmittel wie Brillen oder Lupen zur Verbesserung der
Sehscharfe
O Einsatz getonter Brillenglaser zur Verringerung von Lichtempfindlichkeit
(Photophobie)
O Nutzung von Positionierungshilfen, um relevante Objekte im Gesichtsfeld des
Kindes zu platzieren
o RegelmaRige augenarztliche Kontrollen kénnen Veranderungen im Sehvermdgen
erkennen, insbesondere Phasen der Weiterentwicklung oder bei moglichen
Ruckschritten

Diskussion

Sehstérungen treten bei Kindern mit ReNU-Syndrom duBerst haufig auf. In einer Studie
zeigten 40 von 49 Betroffenen eine Form von Sehbeeintrachtigung.! Eingeschranktes
Sehvermogen resultiert aus einer unvollstandigen Entwicklung des Auges und/oder Gehirns.
Wiahrend Auffalligkeiten wie Schielen, Nystagmus und Myopie direkt das Auge betreffen, liegt
die Ursache der kortikalen Sehbeeintrachtigung in der Sehrinde im Gehirn.

Diese Sehauffilligkeiten kénnen eine Reihe von Problemen verursachen, darunter:??
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Verminderte Sehscharfe

Schlechte Tiefenwahrnehmung

Schwierigkeiten bei der visuellen Verfolgung von Objekten
Lichtempfindlichkeit

Schwierigkeiten bei der Gesichts- und Objekterkennung
Schlechter Blickkontakt

Frihzeitige Intervention, gezielte Sehtherapie und eine aktive Einbindung der Familie sind
entscheidend fir die Férderung visueller Fahigkeiten bei Kindern mit ReNU-Syndrom. Neben
der Versorgung mit geeigneten Sehhilfen konnen Anpassungen der Umgebung und
unterstitzende MalRnahmen wie eine gleichmafige Beleuchtung, Positionierungshilfen und
kontrastreiche visuelle Reize das Sehvermdgen von Kindern mit ReNU-Syndrom im Alltag
deutlich verbessern.

Internationale Informationsquellen

International Council of Ophthalmology: https://icoph.org/
World Society of Paediatric Ophthalmology and Strabismus: https://wspos.org/
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SCHLAF

Patientengeschichte und Beurteilung

e Erfragen der Schlafgewohnheiten: typische Schlafenszeit, Einschlafdauer, Haufigkeit
des nachtlichen Erwachens und der Ublichen Aufwachzeit

® Frage nach Schlafumgebung, einschlieRlich Lichtverhaltnisse, Gerauschpegel und
Aktivitatsgrad

e Erkundigung nach der Abend-/Einschlaf-Routine

e Frage nach den Strategien der Betreuungspersonen, mit denen das Kind nach
nachtlicher Unterbrechung wieder einschlafen kann

e Dokumentation der Medikamente, der rezeptfreien Praparate und der
Nahrungserganzungsmittel mit Dosierung und Wirksamkeit, die zur Schlafférderung
eingesetzt werden

Interdisziplinare Teambeteiligung
e Neuropadiater*in
e Schlafspezialist*in (Schlaflabor)

Therapiemoglichkeiten
e Verhaltens- und umgebungsbezogene MaBnahmen spielen eine zentrale Rolle fiir das
Schlafmanagement und umfassen:
O Etablierung einer konsequenten Schlafenzeitroutine mit beruhigenden
Aktivitaten und vorhersehbaren Ubergingen
o Einsatz visueller Zeitplane und ,sozialer Geschichten" (social stories) zur
Vorbereitung auf den Schlaf
O Gestaltung einer sensorisch freundlichen Schlafumgebung mit reduzierter
Reizbelastung (z. B. Verdunkelungsvorhange, weilRes Rauschen,
Gewichtsdecken)
® Melatonin oder andere schlaffordernde Medikamente kdnnen je nach klinischer
Indikation verschrieben werden
e Zugrunde liegende medizinische Ursachen von Schlafstérungen (z.B. Reflux,
Verstopfung und Krampfanfalle) sollten behandelt werden
e Familien sollten ermutigt werden, Schlafmuster mit Schlaftageblichern oder Geraten
wie Smartwatches zu dokumentieren
® Medizinisches Fachpersonal sollten die Auswirkungen von Schlafstorungen auf die
gesamte Familie berticksichtigen und bei Bedarf psychosoziale Unterstiitzung anbieten

Diskussion

Schlafstorungen treten haufig bei Kindern mit ReNU-Syndrom und anderen NDDs auf.
Insbesondere Ein- und Durchschlafstorungen kénnen zu erhéhter Midigkeit, verstarkten
Verhaltensauffalligkeiten, erhéhter Belastung der Betreuungspersonen und einer
Beeintrachtigung der Familiendynamik fiihren.?

Verhaltensansatze, wie sie haufig bei Kindern mit einer Autismus-Spektrum-Stérung eingesetzt
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werden, werden von Eltern von Kindern mit ReNU-Syndrom ebenfalls als hilfreich
beschrieben. Dazu gehoren eine klare und vorhersehbare Abendroutine, der Einsatz visueller
Hilfsmittel zur Vorbereitung des Kindes auf das Schlafengehen, sowie die Anpassung der
Schlafumgebung an die sensorischen Bedirfnisse des Kindes.? Einige Familien berichten, dass
sie sensorische Schaukeln verwenden und andere beruhigende Aktivitaten in die Abendroutine
integrieren, um ihr Kind auf das Schlafengehen vorzubereiten.

Melatoninpraparate kdnnen bei einem Teil der Kinder das Einschlafen erleichtern und die
Schlafdauer verbessern. Der Einsatz von Melatonin oder anderen Praparaten sollte individuell
abgewogen werden. Fiir Melatonin gibt es in verschiedenen Landern unterschiedliche
Verschreibungspflichten: In den USA und Kanada wird es als rezeptfreies
Nahrungserganzungsmittel angeboten, wahrend es in GroBbritannien und den meisten
europaischen Landern als verschreibungspflichtiges Medikament gilt. In Taiwan wird Melatonin
als kontrollierte Substanz eingestuft. Dartiber hinaus unterscheiden sich die Bewertungen zur
Medikamentensicherheit bei Kindern in den verschiedenen Zulassungsbehérden weltweit.?

Grundsatzlich sollten alle schlafférdernden Medikamente, auch freiverkaufliche Praparate und
Nahrungserganzungsmittel mit dem Behandlungsteam abgestimmt werden.??

Internationale Informationsquellen

International Pediatric Sleep Association: https://ipsapedsleep.wildapricot.org/
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FAMILY VOICES

Freude (Joy)

“Es ist eine Freude, mit ihm zusammen zu sein, und er kichert fast immer” - Elternteil von James
(“He is a joy to be around and is nearly always giggling.” - James’s parent)

»War dieser Weg einfach? - Keinesfalls. Aber wir als Familie haben es uns zur Gewohnheit
gemacht, in allem FREUDE zu finden“ - Elternteil von Mia Joy

(“Has this journey been easy? - not in the slightest. However, we as a family have adopted a habit of
finding JOY in it all.” - Mia Joy’s parent)

Stolz (Pride)

“Jeden Tag Uberrascht uns Sam mit seinen Fortschritten und seiner Entwicklung: vom Krabbeln,
Uiber das Laufen und Rennen bis hin zum Springen auf jedes Bett, das ihm in die Quere kommt!
AuBerdem hat er sich von einfachem Gebrabbel auf seinem alternativen Kommunikationsgerat
weiterentwickelt und duRert nun Wiinsche und Beobachtungen.” - Elternteil von Sammy

(“Each day, Sam surprises us with his progress and growth: From crawling, to walking, to running, to
jumping on any bed in sight! He has also gone from babbling on his augmentative and alternative
communication device to making requests and observations.” - Sammy’s parent)

“Seine Entschlossenheit erinnert uns immer wieder daran, worauf es ankommt und wir sind
unglaublich stolz seine Eltern zu sein.” -Elternteil von Max

(“His resolve constantly reminds us of what truly matters, and we're incredibly proud to be his
parents.”- Max’s parent)

Akzeptanz (Acceptance)

“Auch wenn unser Weg vielleicht ganz anders verlauft, als wir es uns vorgestellt hatten, und
nicht immer einfach war, nehmen wir ihn mit Optimismus, Mut und einem starken Netzwerk
an.“- Elternteil von Max

(“Though our journey may look very different than we imagined and wasn’t always easy, we're
embracing it with optimism, courage, and a strong support system.” - Max’s parent)

“Wenn |hr Euch fragt: “ Wird mein Kind ...?“ Nun, das wissen wir nicht. Euer Kind wird seine
eigene Geschichte schreiben, genauso wie wir es bei Aaron gesehen haben, bei dem die
Diagnose im Alter von 12 Jahren gestellt wurde.” - Elternteil von Aaron

(“If you’re wondering “Will my child ... ?” well, we don’t know. Your child will write their own story, just
as we've seen with Aaron, who was just diagnosed at age 12.” - Aaron’s parent)
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Verbundenheit (Connection)

“Wir waren nicht mehr alleine ... So viele Tranen. Zu wissen, dass es ein neu entdecktes
genetisches Syndrom mit einer so starken Gemeinschaft von Familien gibt, von denen man
lernen und mit denen man sich in Verbindung setzen kann.“ - Elternteil von Isla

(“We were no longer alone... So many tears. To have a newly discovered genetic syndrome with such a
strong family support system already in place to learn from and connect with. ” - Isla’s parent)

“Auf den ersten Schock folgte bald ein Uberwaltigendes Geflihl der Erleichterung. Der Kontakt zu
einer Online-Community von Familien, die mit derselben Diagnose lebten, war ein Moment, den
ich nie vergessen werde. Als ich andere Kinder wie Cooper sah, fiihlte ich mich zum ersten Mal
seit Jahren wieder gesehen und verstanden.” - Elternteil von Cooper

(“An overwhelming sense of relief soon followed the initial shock. Connecting with an online
community of families navigating the same diagnosis was a moment I'll never forget. Seeing other
children like Cooper, | felt seen and understood for the first time in years.” - Cooper’s parent)

Hoffnung (Hope)

“Ich bin so aufgeregt, dass wir nach dreieinhalb Jahren mit der Frage ,Warum*“ endlich eine
Antwort gefunden haben und ich kann es nicht erwarten, dass weitere Forschung und
Entwicklungen folgen.” - Elternteil von Bentley

(“I'm so excited that we finally found an answer after 3.5 years of wondering “why” and can’t wait for
more research and developments to come out!” - Bentley’s parent)

“Ich habe mit meiner Tochter schon viele Stiirme durchstanden und wir werden weiter
zusammen Stiirme durchstehen, solange es braucht, um Antworten zu finden, uns gegenseitig
unterstitzen und hoffentlich Veranderungen fiir zukiinftige Kinder mit RNU4-2 bewirken
kénnen.” - Elternteil von Abbey

(“l have danced through many storms with my girl, and we will keep dancing together as long as it
takes to find answers, support one another and hopefully create change for future children with
RNU4-2.” - Abbey’s parent)
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LEITFADEN FUR FAMILIEN UND BETREUUNGSTEAMS

Familien, die eine Diagnose eines ReNU-Syndroms erhalten haben, erleben haufig Gefiihle der
Unsicherheit, Isolation und eine steile Lernkurve. Die Organisation ReNU Syndrome United stellt
auf ihrer Website eine Checkliste in englischer Sprache fiir neu diagnostizierte Familien zur
Verfiigung (Newly Diagnosed Checklist — RNU4-2 / ReNU Syndrome). Hier werden empfohlene
Aktivitaten und Ressourcen aufgefiihrt, mit dem Ziel, den Austausch, die

Informationsvermittlung und die Unterstiitzung von Betreuungspersonen zu férdern. Dazu

gehoren unter anderem:

Lernen lber das ReNU-Syndrom, einschlielich seiner genetischen Grundlage und
gemeinsamen klinischen Merkmale
Ergdnzung der Online-ReNU International Map, um mit anderen Familien in Kontakt zu
treten, das Bewusstsein fiir die Haufigkeit zu schaffen und Forschung zu unterstiitzen
Anmeldung zu E-Mail-Verteilern fir Informationen zu Studien und bevorstehenden
Veranstaltungen
Folgen des 6ffentlichen Facebook-Forums fiir Familien, Fachkrafte und Forschende.
Beitreten der privaten ,Family Connect“-Gruppe fiir Eltern und Betreuungspersonen:

o Vorstellung und Teilen eines Fotos im ReNU Family Photo Album, um Kontakte zu

kntpfen

o Austausch von Erfahrungen, Tipps und Informationen zu Aktivitaten
Beitritt zu einem Komitee und Fiirsprecher werden
Beintritt einer regionalen Gruppe oder Griindung einer neuen Gruppe und Erkundung der
Aktivitaten von Gruppen in anderen Regionen. Es gibt Gruppen fiir:

o Australien: ReNU-Syndrome United Australia (renusyndromeaustralia@gmail.com)

O Frankreich: Franzdsische Vereinigung des ReNU-Syndroms
(https://www.syndrome-renu.fr)
o0 Deutschland: ReNU Syndrom United Deutschland (RNU4-2 | ReNU-Syndrom
United Deutschland e.V.)
O Spanien: Asociacion Sindrome de ReNU (Startseite - ReNU-Syndrom)
o0 UK: ReNU Syndrome United UK (ReNU-Syndrom UK)
Teilnahme an Kampagnen wie #Blue4ReNU sowie an den ReNU-Syndrom Awareness
Tagen ( 2. April und 4. Februar)
Durchfiihrung lokaler Spendenaktionen oder Veranstaltungen, um Sichtbarkeit und

Unterstiitzung zu schaffen

Nutzung von Social Media, um Eure Geschichte zu teilen und andere Familien zu
erreichen

Aufbau von Partnerschaften mit Organisationen wie Unique, die Familien unterstiitzt, die
von seltenen genetischen Erkrankungen betroffen sind

Verwendung von bereitgestellten Materialien und Leitfaden, um medizinische Fachkrafte
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zu informieren

Einsatz fir die Teilnahme an Forschungs- und klinischen Studien

Nutzung gemeinsamer Hilfsmittel, um Symptome, Therapien und Fortschritte zu
verfolgen

Dieser Leitfaden und die Ressourcen und Aktivitdten kénnen Familien zu unterstiitzenden
Netzwerken und zur Umsetzung konkreter MaBnahmen fiihren und ihnen helfen, einen Weg aus
Isolation und Unsicherheit zu Gemeinschaft und Selbstwirksamkeit zu finden.
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