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         Kardiopulmonale Notfallsituationen mit 
h ä matologisch-immunologischer Grunderkrankung 
 Hematologic or Immunologic Disease as Cause of Cardiopulmonary Distress      

ist (siehe Seiten 275–277  Roth  und 312–317 
 Prandstetter) . 
 Entsprechend dem medizinischen Fortschritt 
werden die Diagnostik- und Therapiepl ä ne einer 
st ä ndigen Adaptierung, die speziell in der Kinder-
medizin die altersphysiologische Besonderheiten 
und altersabh ä ngige Referenzwerte zu ber ü ck-
sichtigen haben. Die Kombination der Untersu-
chungen f ü r vital bedrohte Fr ü h- und Neugebore-
ne ist prim ä r auf die Funktion von Herz und Lun-
gen bzw. Diagnostik von Infektionen  [4]  ausge-
richtet. Aber auch f ü r andere Erkrankungen sind 
Leitlinien f ü r die Diagnostik und Therapie allge-
mein verf ü gbar  [5] , sodass z.   B. auch die rasche 
Erkennung sehr seltener St ö rungen endokriner 
Organe oder der Nieren erm ö glicht wird  [13,   18] . 
 Dagegen scheinen angeborene oder erworbene 
Erkrankungen der H ä matopoese oder Immunit ä t 
h ä ufi ger Probleme zu bereiten, wie aktuelle Mit-
teilungen in der Klinischen P ä diatrie belegen. Da 
die wichtigsten h ä matologischen Parameter zu 
den diagnostischen Notfallprogrammen geh ö ren, 
sind f ü r diese Schwierigkeiten besondere Gr ü nde 
zu suchen. Neben der Seltenheit der Erkran-
kungen ist vor allem die klinische Manifestation 
erst jenseits der Neugeborenenperiode zu nen-
nen, zumal dann  –  nach einem unauff  ä lligen 
Neugeborenen-Screening  –  m ö glicherweise we-
niger intensiv an eine angeborene St ö rung ge-
dacht wird. Weiterhin f ü hrt meist eine andere 
Erkrankung zur station ä ren Behandlung, die 
nicht an eine h ä matologisch-immunologische 
Ursache denken l ä sst. So kann bei S ä uglingen im 
ersten Lebenshalbjahr eine protrahiert verlau-
fende Gastroenteritis, bzw. die Persistenz von 
Rotaviren im Stuhl Ausdruck eines schweren 
kombinierten Immundefektes sein  [12] . Beispiel-
haft f ü r andere h ä matologisch-immunologische 
Grunderkrankungen werden zwei vier Monate 
alten S ä uglinge vorgestellt, die wegen einer 
schweren respiratorischen Infektion intensivp ä -
diatrisch behandelt werden mussten. 
 Im ersten Fall (siehe Seite 305–307  H ü tten ) f ü hrte 
eine schwere Pneumonie zum respiratorischen 
Versagen; da nach Ausheilen der Infektion und 
Normalisierung der respiratorischen Funktion 
klinisch eine zentrale Zyanose bestehen blieb 
und die pulsoxymetrisch gemessene Sauerstoff -
s ä ttigung auch nach Gesundung nicht 85    %   ü ber-
schritt, f ü hrten weitere Untersuchungen  –  spezi-
ell die Hochdruckfl  ü ssigkeitschromatografi e des 
H ä moglobins nach vorhergehender Umwandlung 

 Bei St ö rungen des kardiopulmonalen Systems 
mit drohender oder manifester Dekompensation 
der Kreislauff unktion sind die diagnostischen 
und therapeutischen Ma ß nahmen in den allge-
mein verf ü gbaren Reanimationsleitlinien f ü r 
Fr ü h- und Neugeborene sowie  ä ltere Kinder ge-
nau vorgegeben  [1 – 3] , um sowohl das akut be-
drohte Leben zu erhalten als auch m ö glichst 
schnell die Art der St ö rung zu erkennen. 
 Entsprechende Leitlinien auf europ ä ischer Ebene 
wurden publiziert und in der Klinischen P ä di-
atrie gew ü rdigt  [8,   10] . Nach  Ü berbr ü ckung der 
akuten Notsituation erm ö glicht dann die patho-
genetische Abkl ä rung die begonnene Therapie 
zielgerichtet fortzuf ü hren. Gerade bei Fr ü h- und 
Neugeborenen werden durch das metabolische 
und endokrine Screening angeborene St ö rungen 
diagnostiziert, deren schnelle und gezielte Be-
handlung zu einer Heilung oder dauerhaften Sta-
bilisierung unter Fortf ü hrung der erforderlichen 
Therapiema ß nahmen f ü hrt. Allerdings werden 
nur die Erkrankungen dokumentiert und mitge-
teilt, f ü r die es wirksame Behandlungsverfahren 
gibt, woran sich die Interaktivit ä t von Diagnostik 
und Therapie zeigt  [7] . Auch wenn die genetische 
Diagnostik im heutigen Spannungsfeld von Wol-
len und Sollen somit nicht alles umsetzen darf, 
was sie schon kann, werden st ä ndig Fortschritte 
erzielt  [9] . 
 Ziele sind eine normale Entwicklung und umfas-
sende soziale Integration  –  auch unter Ber ü ck-
sichtigung der Handikaps  –  bei guter subjektiver 
Lebensqualit ä t  [19] , selbst wenn die Rahmenbe-
dingungen nicht immer optimal erscheinen  [11] .  
 Die meist geringe Fallzahldichte bei dem Gro ß teil 
der Diagnosen erschwert den Erkenntnisgewinn 
durch randomisierte Studien, sodass es gezielter 
Unterst ü tzungen bedarf, wie sie auf nationaler 
und zunehmend auch auf EU-Ebene verf ü gbar 
gemacht werden  [17] . In Deutschland wirkt sich 
allerdings das moderne Entgeltsystem als Res-
sourcen schm ä lernd aus, das mit seinen Fallko-
stenpauschalen nicht auf den  „ besonderen Ein-
zelfall “  ausgerichtet ist, der in der Kinder- und 
Jugendmedizin aufgrund der gro ß en Zahl sel-
tener Diagnosen allt ä glich, aber immer beson-
ders arbeitsintensiv ist  [6] . Unabh ä ngig hiervon 
wird aus guten Gr ü nden entsprechend der im-
mer feineren Diagnostik eine zunehmend diff e-
renziertere Therapie eingefordert, die dann noch 
h ä ufi g au ß erhalb der Zulassung zu verantworten 
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in Meth ä moglobin  –  zu der Diagnose einer HbM-H ä moglobino-
pathie. Ma ß geblich f ü r die h ä matologische Diagnostik war das 
normale Thoraxr ö ntgenbild nach  Ü berwindung der Pneumonie 
 [21] . Obwohl H ä moglobin M prim ä r keinen Krankheitswert hat, 
scheint im vorliegenden Fall nicht nur die klinische Beurteilung 
beeinfl usst, sondern auch  –  durch die Reduktion der Sauerstoff -
kapazit ä t  –  der Krankheitsverlauf erschwert worden zu sein. In-
teressanterweise ist dieses Kind wegen einer Gastroschisis in 
der 35. Schwangerschaftswoche durch Sectio caesarea geboren 
und station ä r behandelt worden, ohne dass eine klinische Sym-
ptomatik imponierte, die zu dieser Zeit zur Diagnose gef ü hrt 
h ä tte. 
 Bei dem zweiten Fall (siehe Seite 302–304  Fremerey ), einem 4 
Monate alten Jungen mit einem akuten Atemnotsyndrom infol-
ge einer Infektion mit Respiratory-Syncytial-Viren (RSV) wurde 
aufgrund des schweren protrahierten Krankheitsverlaufs ein 
Hyper-IgM-Syndrom Typ 1 diagnostiziert, dem molekularbiolo-
gisch eine Mutation im CD40L-Gen zugrunde liegt. Diagnostisch 
wegweisend war hier die Bestimmung der Immunglobuline mit 
erniedrigten IgG- und IgA-Konzentrationen bei normalem IgM-
Wert. 
 Bei H ä matopoese oder St ö rungen der Immunit ä t ist die  ä tiolo-
gische Abkl ä rung im Neugeborenenalter erschwert oder nicht 
m ö glich, wie der Fall eines Kindes mit intrauterin erworbenem 
Leberversagen zeigt  [16] . Bei diesem prim ä r schwerkranken und 
komat ö sen Neugeborenen lie ß  sich keine Infektion nachweisen, 
wohl aber eine H ä mochromatose der Leber bei starker Erh ö hung 
des Ferritins sowie leichter Erniedrigung des H ä moglobins und 
des Fibrinogens. Diese Ver ä nderungen wurden als Folgen einer 
Autoinfl ammation interpretiert, ohne dass jedoch weiterf ü h-
rende Untersuchungen eine  ä tiologische Kl ä rung erbrachten. 
Unter einer Eisen ausschleusenden und antioxidativen Therapie 
mit Desferrioxamin, N-Acetylcystein, Selen, Vitamin E und Pro-
staglandin E1 erholte sich dieses Kind vollst ä ndig von allen 
Krankheitssymptomen. 
 Des Weiteren wird in diesem Heft  ü ber ein 17-j ä hriges M ä dchen 
berichtet, das ohne erkennbare Ursache anhaltend hoch fi eberte 
(siehe Seite 318–321  Kerzel ). Initial bestehende Bauchschmerzen 
f ü hrten zu einem chirurgischen Eingriff , der keine Pathologie 
zeigte. Bei zunehmender Verschlechterung des Allgemeinzu-
standes wurde die Patientin w ä hrend des Zeitraums von drei 
Wochen in insgesamt f ü nf verschiedenen Abteilungen zweier 
Krankenh ä user betreut, bevor sie in eine Kinderklinik verlegt 
wurde. Trotz sehr umfangreicher Diagnostik und zun ä chst er-
folgloser Antibiotikagabe wurde  ü ber den diagnostischen 
Schl ü sselbefund einer exzessiven Erh ö hung des Ferritins im Se-
rum (60   000    μ g / l) als Ausdruck einer schweren Autoinfl amma-
tion ein h ä mophagozytisches Syndrom diagnostiziert und be-
handelt. Da die angeborenen und erworbenen h ä mophagozytie-
renden Lymphohistiozytosen potentiell akut lebensbedrohlich 
sind und auch bei der Behandlung anderweitig chronisch kran-
ker Kinder auftreten k ö nnen, wie z.   B. Mukoviszidose  [15]  oder 
Uveitis  [20] , werden in der  Ü bersichtsarbeit(siehe Seite 278–285 
 Janka ) Symptomatologie, Diagnostik, Pathogenese und Therapie 
in Kenntnis der Daten des entsprechenden kooperativen, multi-
zentrischen und prospektiven Therapieoptimierungsprotokolls 
dargestellt  [14] . 
 Diagnostisch wichtige Parameter zur Erkennung von h ä matolo-
gisch-immunologischen Erkrankungen wie das vollst ä ndige rote 
Blutbild, Leukozytenzahl, Diff erenzialblutbild, Thrombozyten-
zahl, CRP und Fibrinogen stehen in jedem Notfallprogramm weit 
vorne, k ö nnen bei pathologischer Ver ä nderung aber oft durch 

 ü berlagernde andere Erkrankungen plausibel erkl ä rt werden, 
bzw. werden wie bei dem 17-j ä hrigen M ä dchen anf ä nglich 
 „  ü bersehen “ . M ö glicherweise wird die zunehmende Verwen-
dung des Begriff s der Autoinfl ammation im klinischen Alltag bei 
unterschiedlichen Erkrankungen den diagnostischen Blick ver-
mehrt in diese pathogenetische Richtung lenken und die fachlich 
spezialisierten Diskussionen fr ü hzeitig aktivieren. Generell ist 
bei protrahiert oder schwer verlaufenden Infektionen fr ü hzeitig 
eine immunologische Zusatzdiagnostik einzuleiten, wie die 
Messung der Immunglobuline, das zahlenm ä  ß ige Verh ä ltnis der 
Lymphozytensubpopulationen bzw. der Granulozytenfunktion.  
 St ö rungen der Erythropoese, die sich akut durch Transfusionen 
 ü berbr ü cken lassen, d ü rfen nicht vergessen werden.      
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