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Die palliative Versorgung bei Trisomie 18 — von der
infausten Prognose bis zur Begleitung ins Leben

In der neonatologisch-
palliativmedizinischen Beratung der
Eltern werden Symptomkontrolle und
Vorstellungen der Eltern gleichwertig
beriicksichtigt. Es wird ein
prognosebasiertes Versorgungskonzept
festgelegt, das dem Stellenwert einer
Patientenverfiigung gleicht.

Diese Fallvignette soll einen moglichen
Weg der Entscheidungsfindung unter
Beriicksichtigung elterlicher
Vorstellungen, medizinischer Aspekte und
kindlicher Prognosefaktoren aufzeigen.

von Sandra Zawatzki und Angela Kribs

m Rahmen der vorgeburtlichen Diagnos-

tik werden bei einem ungeborenen Kind

Auffalligkeiten an mehreren Organsys-

temen gefunden, die eine iibergeordne-
te syndromale Erkrankung vermuten lassen.
Bei dem weiblichen Fetus wird eine Trisomie
18 zytogenetisch gesichert. Neben einer Cor-
pus-callosum-Agenesie werden ein Double
Outlet Right Ventricle (DORV) mit weit iiber-
reitender Aorta und beginnender rechtsven-
trikuldrer Herzinsuffizienz mit ausgeprégter
Trikuspidalinsuffizienz sowie eine deutliche
Wachstumsretardierung beschrieben. Die
Prognose des Kindes wird pranatalmedizi-
nisch als ,,infaust* bewertet.

Die Eltern kdnnen sich einen Schwanger-
schaftsabbruch nicht vorstellen, haben aber
gleichzeitig Sorge vor einer intensivmedizini-
schen Ubertherapie und Angst vor Leid und
Schmerzen ihres Kindes. Auf der Suche nach
einer Alternative zum Schwangerschaftsab-
bruch einerseits und zu einer belastenden
Intensivtherapie andererseits stellen sich die
werdenden Eltern in der 36+0. Schwanger-
schaftswoche (SSW) zur pripartalen neonato-
logisch-palliativmedizinischen Beratung vor.

Nach mehreren Beratungsgesprdachen
entscheiden sich die Eltern fiir ein vitalitats-
unterstiitzendes Vorgehen im Rahmen der
Erstversorgung. Dieses Vorgehen beinhaltet
in unserer Abteilung eine moderate postpar-
tale Atemunterstiitzung mittels CPAP (Con-
tinuous Positive Airway Pressure) sowie —
falls erforderlich — eine Sauerstoffsupple-
mentation zur Erleichterung der pulmonalen

24

Transition. Die CPAP-Therapie unterstiitzt
die Spontanatmung durch Aufrechterhal-
tung eines durchgehenden Uberdrucks, er-
leichtert somit die Inspiration und férdert
die VergrofRerung der funktionellen Residu-
alkapazitit. Reanimationsmafinahmen (In-
tubation und maschinelle Beatmung sowie
Herzdruckmassage) sollen ebenso wie eine
medikamentdse kreislaufunterstiitzende
Therapie nicht durchgefiihrt werden.

Weitere therapeutische Entscheidungen
sollen in enger Abstimmung mit den Eltern
mit Fokus auf den klinischen Zustand und
die bestmdgliche Lebensqualitdt des Kin-
des getroffen werden.

Postpartaler Verlauf

Inder 39+4. SSW wird die kleine Patientin
nach medikamentoser Einleitung aus miitter-
licher Indikation spontan geboren. Mit ei-
nem Geburtsgewicht von 2200 Gramm ist das
Kind erwartungsgemaf dystroph (Pravalenz
< 1. Perzentile). Es wird zyanotisch und mit
reduziertem Muskeltonus zur Erstversor-
gungseinheit gebracht, taktil stimuliert und
mittels CPAP und Sauerstoffgabe respirato-
risch unterstiitzt. Unter diesen MafSinahmen
gelingt es, die Atmung zu stabilisieren. Nach
einem einstiindigen Bonding auf der Brust
der Mutter in dauerhafter Anwesenheit des

Vaters wird die Patientin auf die neonatolo-
gische Intensivstation verlegt. Das Bonding-
konzept umfasst einen moglichst ungestor-
ten Haut-zu-Haut-Kontakt von Mutter (oder
Vater beziehungsweise Co-Elternteil) und
Kind nach Stabilisierung von Atmung und
Kreislauf des Kindes in Anwesenheit des an-
deren Elternteils. Es ermoglicht dem Neu-
geborenen die weitere cardiopulmonale An-
passung und Regulation von Warmehaushalt
und Stoffwechselprozessen und ebnet den
Weg fiir eine sichere Eltern-Kind-Bindung
und elterliche Feinfiihligkeit.

In den ersten Lebenstagen kdnnen die pra-
natal vorbeschriebenen Fehlbildungen
(DORV vom Fallot-Typ, Balkendysgenesie)
durch Ultraschalldiagnostik bestatigt wer-
den, Hinweise auf weitere assoziierte Fehl-
bildungen ergeben sich nicht. Aufgrund kli-
nischer Zeichen der pulmonalen Uberflutung
wird eine medikamentdse antikongestive
Therapie mit einem Beta-Adrenorezeptor-An-
tagonisten und einem Aldosteron-Antagonis-
ten begonnen. Mit den Eltern diskutieren wir
die Moglichkeit einer operativen palliativen
Versorgung des Herzfehlers mittels Pulmonal-
arterien-Banding. Hierbei werden entweder
Pulmonalarterienstamm oder jede Pulmonal-
arterie einzeln operativ verengt, sodass der
Blutfluss in den Lungenkreislauf gedrosselt
und damit die cardiale Belastung vermindert

Lebenslimitierende Erkrankung

Die Trisomie 18 stellt eine schwerwie-
gende, lebenslimitierende Erkrankung
dar. Sie ist nach der Trisomie 21 mit ei-
ner Prdvalenz von 1:2.500 die zweithdu-
figste Aneuploidie und geht haufig mit
Begleitfehlbildungen einher, die das Ri-
siko fiir einen komplizierten Verlauf er-
hohen. Weibliche Neugeborene haben
eine etwa dreimal hohere Uberlebens-
wahrscheinlichkeit als mannliche Be-
troffene. Aufgrund des intrauterinen
krankheitsbedingten Versterbens (auch
hier sind mannliche Ungeborene {iberre-
prasentiert), aber auch infolge von
Schwangerschaftsabbriichen bei Kennt-
nis der Diagnose variiert die Prévalenz

lebend geborener Kinder mit Trisomie
18 je nach Quelle zwischen 1:3.600 und
1:10.000.

Wenngleich 80 Prozent der Feten intra-
uterin versterben und die durchschnitt-
liche Lebenserwartung bei nur einer Le-
benswoche liegt, zeigen Einzelfallbe-
richte, dass fiir circa eines von zwolf
lebend geborenen Kindern eine Lebens-
erwartung auch iiber das erste Lebens-
jahr hinaus moglich ist. Sowohl der
medizinische Fortschritt als auch zuneh-
mend proaktive Versorgungskonzepte
haben zu einer Verbesserung sowohl des
Uberlebens als auch der Lebensqualitit
betroffener Kinder gefiihrt.
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wird. Unter Fokussierung auf die gute Lebens-
qualitat des Kindes und das gute Ansprechen
auf die konservative Therapie verwerfen wir
den operativen Ansatz.

Bis zum 11. Lebenstag gelingen ein Kost-
aufbau mit Muttermilch (Sondierung iiber
nasogastrale Sonde) und das Weaning an
die Highflow-Atemhilfe, so dass die Patien-
tin auf die Frithgeborenenstation verlegt
werden kann. Hier werden die Eltern in der
Versorgung des Kindes angeleitet und kén-
nen zunehmend eigenstdndig das Sondieren
der Muttermilch {ibernehmen. Zudem wird
das Kind nun auch an die Brust angelegt.

Nach Erstellung eines Advance-Care-
Planning-Konzepts mit Fokus auf Symptom-
kontrolle und Vermeidung von Reanimati-
onsmafinahmen im Falle einer akuten Ver-
schlechterung zuhause bei Inanspruchnah-
me des Rettungsdienstes kann der Sdugling
am 33. Lebenstag mit Unterstiitzung eines
ambulanten Palliativteams und eines ambu-
lanten Kinderpflegedienstes entlassen wer-
den. Echokardiografische Verlaufskontrollen
zur Steuerung der antikongestiven Therapie
erfolgen ambulant. Aufgrund der insgesamt
guten Lebensqualitdt des Kindes wird im
Verlauf auf Wunsch der Eltern nochmals die
Therapieoption eines Pulmonalarterien-Ban-
dings diskutiert. Das (peri)operative Risiko
sowie der damit verbundene Krankenhaus-
aufenthalt werden jedoch als zu beeintrach-
tigend fiir das Kind bewertet.

Im Alter von 161 Tagen verstirbt die klei-
ne Patientin friedlich zuhause im Beisein
der Eltern.

Entscheidungsfindung

Schritt o:
Medizinische ,,Bestandsaufnahme*
Neben der Erhebung und Bewertung der
postpartal erhobenen Befunde (hierzu
miissen gegebenenfalls auch Kolleginnen
und Kollegen anderer Fachspezifitdten hin-
zugezogen werden) sollte sich der beraten-
de Arzt/die beratende Arztin auf den aktu-
ellen Stand der Wissenschaft zu moglicher-
weise neuen Behandlungsmdglichkeiten
einer seltenen Erkrankung bringen. Auch
individuelle Heilversuche oder noch nicht
etablierte Therapieansdtze konnen bei der
Beratung der Eltern wichtige Aspekte sein.

Schritt 1:
Beratung der Eltern und Prognose-
einschitzung

Stehen werdende Eltern vor der Frage,
iiber die Fortfithrung einer Schwanger-

Rheinisches Arzteblatt / Heft 12 / 2025

schaft mit einem beeintrdachtigten Kind
oder einen Schwangerschaftsabbruch zu
entscheiden, ist die neonatologisch-pallia-
tivmedizinische Beratung mit der Erldute-
rung des Krankheitsbilds und des Progno-
sespektrums (von intrauterinem oder in-
trapartalem Versterben bis hin zu einem
Uberleben des Kindes iiber das erste Le-
bensjahr hinaus) Grundlage der elterlichen
Entscheidungsfindung. Hierbei sollen zu
erwartende Einschrankungen oder Behin-
derungen des Kindes klar benannt werden.

Schritt 2:
Festlegung eines Versorgungskonzepts
Haben sich die Eltern fiir ein Fortfiihren
der Schwangerschaft entschieden, sollte
das Versorgungskonzept verschriftlicht
und dem erstversorgenden Team zugdng-
lich gemacht werden. Wichtig ist, dass
Wertvorstellungen der Eltern, spirituelle
oder religiose Ansichten sowie Wiinsche,
aber auch Sorgen und Angste der Familien
wahrgenommen und beriicksichtigt wer-
den. Bereits im Beratungsgesprach sollte
die Moglichkeit einer Therapiezieldnde-
rung erortert werden.

Schritt 3:
Begleitung der Geburt, erste Lebens-
stunden und -tage

Nach Geburt des Kindes sollte die Erstver-
sorgung durch einen erfahrenen Kinderarzt
oder Neonatologen begleitet werden. Vor-
rangig ist, sich an das mit den Eltern bespro-
chene Konzept zu halten, da dies dem Stel-
lenwert einer Patientenverfiigung gleicht, die
die Eltern als Stellvertreter ihres Kindes als
Versorgungsgrundlage festgelegt haben. Es
dient somit der Feststellung und Umsetzung
des mutmafilichen Patientenwillens.

Dennoch muss der kindliche Zustand
stetig neu evaluiert werden im Hinblick auf
Symptomkontrolle, kindliches Wohlbefin-
den und unvorhergesehene Zustandsverdn-
derungen. Hier konnen sowohl Zustandsver-
schlechterungen als auch -verbesserungen
Grundlage fiir eine Neubewertung der Ge-
samtsituation sein, die mit den Eltern auch
in Bezug auf eine Therapiezielanderung
besprochen werden muss.

Schritt 4:
Erstellung eines Entlasskonzepts oder
Sterbebegleitung

Sollte die Stabilisierung des Patienten
auf ein entlassfahiges Niveau gelingen,
empfiehlt es sich, ein Advance-Care-Plan-
ning-Konzept gemeinsam mit den Eltern zu

entwickeln und zu verschriftlichen. Neben
der elterlichen Versorgung ist hdufig die
Betreuung durch einen ambulanten Kin-
derkrankenpflegedienst und ein speziali-
siertes ambulantes padiatrisch-palliativ-
medizinisches Versorgungsteam (SAPPV)
sinnvoll und erforderlich. Zusatzlich kann
der Kinderhospizdienst eine wertvolle
Unterstiitzung der Familien leisten.

Zeigt sich hingegen, dass sich die Kréafte
des Kindes erschopfen und ein baldiges
Versterben des Kindes absehbar wird, muss
dies mit den Eltern besprochen werden und
gegebenenfalls in eine Therapiezieldnde-
rung einfliefen. Hier kénnen Fallbespre-
chungen, die Unterstiitzung durch das
psychosoziale Team und/oder die Seelsor-
ge eine wertvolle Hilfe dabei sein, sowohl
die Eltern als auch das therapeutische
Team zu begleiten und zu unterstiitzen.

Schlussfolgerungen

Fortschritte in der medizinischen Ver-
sorgung und proaktives Vorgehen auch bei
lebenslimitierenden Grunderkrankungen
haben in den letzten Jahren zu einer Ver-
besserung der Prognose vieler ,,infauster”
Erkrankungen gefiihrt. Diese neuen Daten
miissen bei der Beratung werdender Eltern
beriicksichtigt und durch die beratenden
Mediziner hinzugezogen und bewertet wer-
den, sodass Eltern befdhigt sind, eine in-
formierte Entscheidung zu treffen (infor-
med consent).

Die Beratung sollte daher durch neo-
natologisch erfahrene Arzte erfolgen, die
bedarfsweise weitere Fachdisziplinen hin-
zuziehen konnen. Nur so gelingt es, dem
mutmaflichen Patientenwillen zu entspre-
chen und der Familie einen Weg zur Be-
waltigung der Situation zu ebnen.

Neben der Beriicksichtigung elterlicher
Vorstellungen zur Versorgung des Kindes
gilt es, das Befinden des Kindes wahrzu-
nehmen und zu beurteilen, um gegebenen-
falls im Rahmen einer Therapiezielande-
rung den Sterbeprozess zu begleiten. RA
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