~ NEPHROPATHISCHE

- CVSTINOSE

SN Informationen fiir Lehrer*innen

------ und Erzieher*innen erkrankter Kinder




WAS IST EINE
NEPHROPATHISCHE CVYSTINOSE?
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Die nephropathische Cystinose ist eine seltene Krankheit, die von den Betroffenen viel Kraft
verlangt. Sie ist jedoch weder ansteckend noch sind Cystinose-Patienten geistig behindert.
Sie sind normal intelligent und konnen, wenn ihre Eltern und sie selbst dies mochten, in normale
KiTas und auf normale Schulen gehen.

Kinder und Jugendliche mit Cystinose mochten ricksichtsvoll, aber so normal wie moglich
behandelt und akzeptiert werden. Sie brauchen kein Mitleid und mochten nicht unnotig geschont
werden. Damit dies gelingt, ist es wichtig, dass Sie als Lehrer*innen und Erzieher*innen
betroffener Kinder und Jugendlicher iiber die Erkrankung und ihre Auswirkungen auf den

-+ Alltag informiert sind. So konnen sie die Betroffenen im KiTa- oder Schulalltag unterstitzen und
mit Aufmerksamkeit und Verstandnis eventuelle Schwierigkeiten frihzeitig erkennen, um ggf.
geeignete Losungsstrategien anzubieten.
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Die nephropathische Cystinose — im Folgenden kurz
Cystinose genannt — ist eine sehr seltene Erbkrankheit,
die nur 1 bis 2 von 100.000 Neugeborenen betrifft.
Sie beeintrachtigt den Abtransport eines Stoffwechsel-
produkts, des sogenannten Cystins, aus den Korper-
zellen. Bei den an Cystinose Erkrankten ist der fur den
Abtransport verantwortliche Transporter (,Cystinosin”)
fehlerhaft, so dass sich Cystin im Zellinneren an-
reichert. Da es schwer loslich ist, bildet es dort nach
und nach Kristalle, die die Funktionen der Zellen,
Korpergewebe und Organe schadigen.
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Grundsatzlich gibt es drei Formen Bei dieser Erkrankung entwickelt sich frih eine

der Erkrankung, von denen die N Storung der Nierenfunktion (das sogenannte Fanconi-
sogenannte ,nephropathische Syndrom). Dadurch werden vermehrt Zucker, Blutsalze
Cystinose” die mit Abstand (Elektrolyte) und Eiweillbausteine (Aminosauren)
haufigste ist. Sie beginnt bereits im Urin ausgeschieden. Zudem kénnen die Nieren

im Sauglingsalter und betrifft den Urin nicht konzentrieren, so dass die Kinder

alle Organsysteme des Korpers. HDE haufig Urin lassen miissen und infolgedessen

..... starken Durst haben. Bleibt die Erkrankung

unbehandelt, schreitet die Nierenerkrankung

voran und macht etwa ab dem Alter von 10 Jahren
eine Nierentransplantation oder eine chronische
Dialyse erforderlich.




BESCHWERDEN
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Auch die Augen sind relativ frih betroffen: In der
Hornhaut und der Netzhaut des Auges lagern sich
Cystinkristalle ab und fiihren zu einer erhohten
Lichtempfindlichkeit und Sehschwierigkeiten.
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Weitere maogliche Folgen der Cystinspeicherung in
den Geweben sind Muskelschwéache und eine
Destabilisierung der Knochen, die ein hoheres
Risiko fur Knochenbriche nach sich zieht sowie oft
ein vermindertes Langenwachstum zur Folge hat.
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KINDER MIT CVYSTINOSE

.. sind deshalb meist kleiner als gleichaltrige gesunde
Kinder. Ihre Haut ist haufig recht hell und sie sind

meist blond. Aufgrund der krankheitsbedingten erhohten
Lichtempfindlichkeit meiden die Betroffenen helles
Sonnenlicht und tragen haufig eine Sonnenbrille.

Wie stark ein Patient oder eine Patientin von der
Erkrankung betroffen ist, ist individuell sehr
unterschiedlich und hangt auch davon ab,
wann die Behandlung begonnen und
wie konsequent sie durchgefiihrt wird.



AUGEN

Erhohte Lichtempfindlichkeit,

Schmerzen, verminderte
Sehfahigkeit

HERZ-EREISLAUF-
SYSTEM

Eingeschrankte
Leistungsfahigkeit

>

WACHSTUM
Knochen- und
Gelenkschmerzen,
Kleinwuchs, erhohtes Risiko
fur Knochenbriche

Vermehrte Urinausscheidung,
Elektrolytverlust,

verstarkter Durst,
Nierenversagen

VERDAUUNEGS-

OREGANE
Appetitlosigkeit, Durchfall,
Erbrechen, Verstopfung,
Diabetes mellitus

’ MUSKULATUR

Eingeschrankte Muskelkraft,
Schluckstorungen



WIE WIRD EINE CVYSTINOSE
BEHANDELT?
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Bisher ist eine Cystinose leider nicht heilbar. Eine fruhzeitige Behandlung
kann aber den Krankheitsverlauf verlangsamen und die Beschwerden mildern.

Die medikamentose Behandlung besteht in der Einnahme von Kapseln, die
den Wirkstoff Cysteamin enthalten, der den Abbau - des Cystins in den Zellen
ermoglicht. Je nach Praparat miissen die Kapseln alle 6 oder 12 Stunden
eingenommen werden.




Die Cystinablagerungen in der Hornhaut des Auges werden mit
Augentropfen behandelt, die ebenfalls diesen Wirkstoff enthalten.

Fur die Behandlung der Nierenerkrankung ist dartber hinaus die
erganzende Aufnahme von Elektrolyten und Vitamin D und eine
ausreichende Flussigkeitszufuhr wichtig. Die Trinkmenge kann
bis zu 6 L Wasser pro Tag betragen.
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Bleibt die nephropathische Cystinose unbehandelt, ist die Lebenserwartung
deutlich eingeschrankt. Deshalb ist es so wichtig, dass die Krankheit friih
erkannt und behandelt wird. Entscheidend sind eine gute medizinische
Betreuung und die lebenslange und zuverlassige Einnahme von Cysteamin
sowie der anderen erforderlichen Medikation.




DAS ERKRANKTE KIND: o

LEBEN AIT CVYSTINOSE o
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... Leider ist die Behandlung mit Cysteamin von Nebenwirkungen
oo begleitet, von denen der Mund- und Korpergeruch mit zu den fur
-+ die Patienten unangenehmsten gehdrt. Der schwefelartige Geruch
-+ -+ st nicht auf eine mangelhafte Mund- und Korperpflege zuriick-

- ... zuflhren, sondern ausschliellich medikamentos bedingt.




Zusatzlich zu den krankheitsbedingten Magen-/Darm-
problemen kann die medikamentose Behandlung vermehrt
zu Bauchschmerzen, Ubelkeit und Erbrechen fiihren.

Je nach Praparat kann auch eine nachtliche Einnahme der Medikamente notig sein.
Dadurch, aber auch durch das haufigere Wasserlassen, kann die Nachtruhe der Kinder
gestort werden, so dass die Kinder (und ihre Eltern) meist nicht durchschlafen kdnnen.

Kinder mit Cystinose sind manchmal weniger ausdauernd und ihre Muskulatur, Knochen und
Gelenke sowie das Herz-/Kreislaufsystem weniger belastbar als bei gesunden Gleichaltrigen.
In Fallen, in denen die Muskelschwache auch die Rachenmuskulatur betrifft, konnen die Kinder
Schwierigkeiten beim Schlucken haben. Grundsatzlich gibt es aber keine Notwendigkeit, die
Kinder besonders zu schonen.

Kognitiv sind die Kinder jedoch nicht eingeschrankt. Unter Umstanden konnen jedoch Konzentrations-
schwierigkeiten oder Stimmungsschwankungen auftreten. AuRerdem kann die Pubertat spater einsetzen,
bei Jungen im Durchschnitt 1— 2 Jahre spater als bei Nichtbetroffenen ihrer Altersklasse.




DAS UMNFELD DES
ERKRANKTEN KINDES:
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WISSENSWERTES
ZUMN UNGANG

Auf-einen Blick die
wichtigsten Anhaltspunkte,
fur den'Umgang mit einem
Kind mit nephropathischer
Cystinose
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Die Betroffenen mussen relativ oft die Toilette aufsuchen. Sie haben viel Durst und mussen

immer freien Zugang zu Getranken haben.

Bei den Mahlzeiten brauchen einige Kinder aufgrund der Schluckprobleme unter
Umstanden mehr Zeit zum Essen.

Beim Spielen und Toben sowie beim Sport sind die Kinder oft weniger ausdauernd und
belastbar. Sie durfen aber an allen korperlichen Aktivitaten teilnehmen.

Kontakte aufzubauen fallt Kindern mit Cystinose manchmal schwer, unter Umstanden
konnen sie von sozialer Ausgrenzung betroffen sein. Nicht nur, weil sie anders aussehen,
sondern auch wegen des medikamentos bedingten Mund- und Korpergeruchs.

Kinder mit Cystinose sind geistig und kognitiv nicht eingeschrankt. Sollten doch einmal
schulische Probleme auftreten, sollten als mogliche Ursachen erkrankungsbedingte
Konzentrationsschwierigkeiten, ein eingeschranktes Sehvermogen und eine zu einem
gewissen Grad eingeschrankte Feinmotorik mitberucksichtigt werden. Ein schulischer
Nachteilsausgleich sollte in Betracht gezogen werden.
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