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LEBEN MIT SELTENEN ERKRANKUNGEN

Lebererkrankungen bei Kindern:
Alagille-Syndrom, Gallengangatresie
und PFIC






Vorwort

Lebererkrankungen bei Kindern sind sehr seltene, aber schwerwiegende und ernst-
zunehmende Krankheiten, die sofort behandelt werden miissen. Wenn Sie diese
Broschiire lesen, wurde bei Ihrem Kind wahrscheinlich bereits eine Lebererkrankung
diagnostiziert oder der Verdacht auf eine solche Erkrankung geauBert. Mit dieser Info-
Broschtiire moéchten wir Ihnen geblindelte Informationen zu den Krankheitsbildern
Alagille-Syndrom (ALGS), Gallengangatresie (GGA) und Progrediente familiare intra-
hepatische Cholestase (PFIC) geben und aufzeigen, welche Behandlungsoptionen es
gibt. AuBerdem gehen wir auf einzelne Symptome ein und geben Hilfestellungen fir
den Umgang und die Beobachtung dieser Symptome. Wenn |hr Kind eine seltene Er-
krankung hat und eventuell eine Lebertransplantation geplant werden muss, sind Sie
als Eltern besonders gefragt und gefordert. Sie sind die ersten Ansprechpartner fir
die behandelnden Arzte und Begleiter und Unterstiitzer lhres Kindes.

Das Alagille-Syndrom, die Gallengangatresie und PFIC sind angeborene cholesta-
tische Lebererkrankungen bei Kindern und gehéren zu den seltenen Erkrankungen.
Als ,selten” wird eine Erkrankung bezeichnet, wenn nicht mehr als finf von 10.000
Menschen betroffen sind. Experten gehen davon aus, dass bei der Gallengangatresie
etwa eins von 18.000, bei der PFIC und dem Alagille-Syndrom eins von 80.000 bis
100.000 Neugeborenen betroffen ist.

Diese sehr seltenen Erkrankungen sollten unbedingt in spezialisierten Kinderkliniken
behandelt werden. In diesen Leberzentren kann auch die Diagnose sichergestellt wer-
den. Ihr Kinderarzt oder lhre Kinderarztin kann Sie direkt an diese Zentren verweisen.

Wo spezialisierte Kinder-Leberzentren zu finden sind, erfahren Sie auf der

Webseite des Vereins Leberkrankes Kind e.V., www.leberkrankes-kind.de, beim
Berufsverband der Kinder- und Jugendarzt*innen (BVKJ), www.bvkj.de, oder bei der
Deutschen Gesellschaft fiir Kinder- und Jugendmedizin e.V. (dgkj), www.dgkj.de.

Mitwirkende:

Prof. Dr. Ulrich Baumann Berit Hullmann

Prof. Dr. Thomas Berg Klara Janicke

Familie Fleger Prof. Dr. Elke Lainka

Familie Hantelmann Dr. Sebastian Schulz-Jirgensen

Die in dieser Broschiire gewahlte mannliche Form bezieht sich immer zugleich auf weibliche, ménnliche und diverse Personen.

Auf eine Mehrfachbezeichnung wird zugunsten einer besseren Lesbarkeit verzichtet.



Was sind ALGS, GGA und PFIC?

Alagille-Syndrom (ALGS)

Das Alagille-Syndrom (kurz: ALGS) ist eine seltene genetische Erkrankung, die auf eine Anomalie

der Gene JAG1 oder seltener NOTCH2 zurtickzufiihren ist. In den meisten Fallen (60 Prozent) ist die
Veranderung des Gens das Ergebnis einer Neumutation. Die Erkrankung ist dann nicht von den Eltern
vererbt, sondern tritt bei dem betroffenen Kind neu auf. Verschiedene Organe kénnen betroffen sein,
darunter haufig die Leber, aber auch die Nieren, das Skelett, die GefaBe oder Augen. Das Alagille-
Syndrom kann mit Herzstrukturveranderungen einhergehen, z.B. periphere Pulmonalstenosen oder
Fallot-Tetralogie. Die Auspragung des Syndroms ist sehr variabel. Patienten konnen alle oder auch nur
einige der Symptome aufweisen. Auch Personen aus derselben Familie, die die gleiche Genmutation
teilen, kdnnen unterschiedlich stark betroffen sein.

Durch den fortschreitenden Verlust der Gallenwege kommt es beim Alagille-Syndrom zu einer
Cholestase. Dadurch ist der Transport der Galle von der Leber in den Verdauungstrakt gestort.
Infolgedessen sammeln sich Gallensauren in der Leber und im Blut. Dies fihrt zu einer
Schadigung der Leberzellen und in der Folge zu einer Vernarbung der Leber (Fibrose).
Betroffene leiden oft unter einem starken Juckreiz. Xanthome - das sind Fettablagerungen

in der Haut - sind ebenfalls typisch.

Gesicht Knochen Verringerung
prominente Stirn Schmetterlings- der Lebensqualitat
spitzes Kinn ' wirbel (Kamath 2018)

Knochen-
brichigkeit Diese klinischen Manifes-

tationen kénnen die Lebens-
qualitat der Patienten beein-

Augen

Embryotoxon O
posterior

Leber tréachtigen und dazu fihren,
' Cholestase dass eine Lebertransplantation
Ikterus in Betracht gezogen wird.
Hepatomegalie
GefaBe

vaskulare .

Missbildungen Nieren

(zentrales Nerven- Ni lasi

system, Abdomen...) !erendnysp asie
Nierenréhren-
azidose

Herz

Pulmonalstenose

Fallot'sche
Tetralogie

»



Gallengangatresie (GGA)

Die Gallengangatresie ist eine seltene Erkrankung der Gallenwege, die ausschlieBlich im Neu-
geborenenalter auftritt. Die genaue Ursache ist bisher nicht bekannt. Madchen scheinen ein wenig
haufiger betroffen zu sein als Jungen. Bei der Erkrankung vernarben die abfiihrenden Gallenwege und
es kommt in der Leber zu einem Gallestau. Der Abfluss der Galle ist nicht mehr moglich. Das fuhrt bei
Neugeborenen zu einer anhaltenden Gelbsucht, die sofort einer Behandlung bedarf. Der Urin farbt
sich braun und die Leber vergroBert sich. Erstes Kennzeichen ist entfarbter, weiBlicher Stuhlgang des
Babys (acholischer Stuhl). Die friihzeitige Diagnostik ist in den letzten Jahren durch die Stuhlfarbkarte
deutlich verbessert worden. Diese liegt seit 2023 dem gelben Kinderuntersuchungsheft bei. Auch iber
die kostenfreie App ,Leber-Check flir Babys" lasst sich die Stuhlfarbe Gberprifen.

Handlungsempfehlung bei

auffilliger Stuhlfarbe und/oder lkterus prolongatus Liebe i & Kollegen der Kir
aAdh Seit November 2023 sind die neuen mit einer integrierten
e = Skierenikterus Stuhlfarbkarte auf Seite 14 (U2) verfiighar. Die Bedeutung dieser Karte liegt in der
> 14, Leberatag oder frithzeitigen Erkennung von auffallig hellem Stuhl. Bei der Friiherkennungsunter-
HEN :,z,:',,‘,' ki) suchung U2 miissen Eltern auf die Stuhlfarbkarte hingewiesen und fiir die korrekte

Anwendung zu Hause instruiert werden. Beobachten Eltern oder Hebamme, dass der
Stuhl auffallig hell ist, soll das Neugeborene innerhalb von 24 Stunden bei einem Arzt
vorgestellt werden.

NEU: Stuhlfarbkarte im Kinderuntersuchungsheft
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E][ KIGAS erfragt von KA ] Nur bei friher Diagnosestellung haben Séuglinge mit Gallengangatresie (GGA) eine heruntergeladen werden:
. die i

reelle Chance, bis Ende des 1

« Alter des Kindes bei BE (in Tagen)

enterostomie nach Kasai zu erhalten. Diese Operation verbessert erheblich das
« Gestillt ja/nein

+ Stuhlfarbe (selber beurteit? Foto?) Uberleben mit der eigenen Leber und tragt dazu bei, die Anzahl notwendiger Leber-
+ Dunkler Urin? transplantationen bei Kindern zu reduzieren. Gegenwirtig liegt das durchschnittliche
+ Direktes & Gesamtbilirubin, gefs. andere Laborwerte Alter bei einer Kasai-Operation mit 60 Tagen in Deutschland noch immer viel zu hoch.
* Perinatale i APGAR,
- Auffillige ! Ihre Unterstitzung und Aufklarung i diesem Bereich sind von unschatzbarer Bedeu-
— tung. Im Rahmen einer Kampagne zur Friherkennung cholestatischer Leber-
U D T erkrankungen hat die Quality of Care Initiative der ESPGHAN einen Kiinischen Fall
—Di. B & Stulfarbe normal umaghend Vorstllung be KIGAS (s et 1.9 didaitisch aufgearbeitet (siehe QR-Code). Nehmen Sie sich bitte 3-5 Minuten Zeit,
* Dir. Bili P & Stuhlfarbe auffallig: Vitamin K per os / i.v und direkte Uberweisung an damit Schicksale wie das von Baby L in Zukunft verhindert werden. Mit Ihrer

Expertise und Zusammenarbeit kénnen wir dazu beitragen, dass mehr Kinder mit
GGA, aber auch mit anderen cholestatischen Lebererkrankungen friihzeitig erkannt
und behandelt werden, was einen nachhaltigen Einfluss auf ihre Lebensqualitit hat.

(nach DGKCH)
L KA oder KIGAS mit

Dir. Bl ig &
Leberwerten und Gerinnung nach 3-5 Tagen

Wichtig fiir KIGAS! — )
5 oo & . Die Kinderleberzentren der GPGE

% G scarnenund Pl bt urer www.d g kj-de/fi lead min/
Chi

awareness-und-aufkldrung/aufklarungsflyer/
user_upload/

i Fachinformation_GPGE.pdf

L pister

bei neonataler C 13)

B
+ Abdomensonographie 2ah nach der Mahizeit

* Vitamin K Gabe (iv. bei pathologischer Gerinnung) E

* BeiV.a. GGA: rasche Verlegung in
GGA-Kompetenzzentrum (DGKCH)

In den meisten Fallen tritt die Gallengangatresie isoliert auf, das heiBt ohne weitere Auffalligkeiten. In
ca. 10 Prozent der Falle handelt es sich um eine Syndromale Gallengangatresie. Das bedeutet, dass die
Krankheit mit anderen Fehlbildungen einhergeht, z. B. mit Herzfehlern oder Milzauffalligkeiten.

Progressive Familiare Intrahepatische Cholestase (PFIC)

Unter der Bezeichnung Progressive Familiare Intrahepatische Cholestase (kurz: PFIC) werden geneti-
sche Erkrankungen zusammengefasst, die eine stetig fortschreitende Lebererkrankung verursachen,
die haufig zu Leberversagen fiihrt. Bei Menschen mit PFIC sind die Leberzellen weniger in der Lage,
Galle auszuscheiden. Die Ansammlung von Galle in den Leberzellen verursacht die Lebererkrankung.
Oft leiden betroffene Kinder unter starkem Juckreiz, fehlender Gewichtszunahme, Pfortaderhoch-
druck (portale Hypertonie) und einer VergréBerung der Leber und der Milz (Hepatosplenomegalie).
Zusatzlich zur Leber kdnnen je nach Erkrankungstyp auch andere Organe betroffen sein und die PFIC
kann mit Taubheit, chronischen Durchfallen oder und Wachstumsverzogerungen einhergehen.

Kinder mit PFIC haben ein erhéhtes Risiko fiir Vitaminmangel oder Blutgerinnungsstérungen.
Mittlerweile sind mindestens zwolf Untertypen der PFIC bekannt.


http://www.dgkj.de/fileadmin/user_upload/Fachinformation_GPGE.pdf
http://www.dgkj.de/fileadmin/user_upload/Fachinformation_GPGE.pdf
http://www.dgkj.de/fileadmin/user_upload/Fachinformation_GPGE.pdf

Behandlungsmoglichkeiten

Alagille-Syndrom

Die Behandlung von Patienten mit Alagille-Syndrom konzentriert sich in erster Linie gezielt darauf,

die Symptome zu lindern. So soll der Gallefluss und die Nahrungsaufnahme verbessert und Kompli-
kationen wie Juckreiz und Gedeihstérung vermieden werden. Hierfur kann der Abfluss der Galle Gber
die fehlgebildeten Gallenwege medikamentds beeinflusst werden. Auch geht es darum, die mit der
Cholestase verbundenen Komplikationen, wie Juckreiz oder die Erkrankung der kleinen Gallenwege
(FSVE=Functional Small Vessel Density) zu verbessern. Die medikamentése Behandlung mit so ge-
nannten IBAT-Inhibitoren kann dazu fiihren, dass die angestauten Gallensauren besser ausgeschieden
werden kdnnen.

@® Operative Behandlungen: Die partielle externe biliare Diversion (PEBD) ist ein operativer Ansatz,
der darauf abzielt, die im Blut vorhandenen Gallensauren zu reduzieren. Dabei wird entweder
versucht, die Gallenflissigkeit durch die Bauchwand aus dem Korper hinauszuleiten und in
einem Beutel aufzufangen, oder den Diinndarm teilweise zu umgehen, indem eine neue Verbindung
zwischen dem Dinndarm und dem Dickdarm hergestellt wird. In seltenen Fallen kann eine
Lebertransplantation beim Alagille-Syndrom notwendig sein.

Gallengangatresie

Primares Ziel ist es, den Gallefluss wieder herzustellen. Sobald die Diagnose gesichert ist, kann
eine so genannte Kasai-Operation (Hepatoporto-Enterostomie) durchgefliihrt werden, um den Galle-
fluss wiederherzustellen, bevor die Leber zu sehr geschadigt wird. Dabei werden die veranderten
Gallenwege entfernt und eine Darmschlinge auf die offene Leberpforte aufgenaht, sodass die
Gallenflissigkeit direkt in den Darm flieBen kann. Idealerweise sollte dieser Eingriff in den ersten
zwei Lebensmonaten erfolgen. Bei vielen Kindern ist im weiteren Verlauf dennoch eine Leber-
transplantation erforderlich.

PFIC

Bei der PFIC besteht das Behandlungsziel darin, dass die Galle aus der Leber abflieBen kann.

Dies kann durch verschiedene Behandlungsoptionen erreicht werden:

® Medikamente, die den Gallenfluss wieder herstellen.

@ Die partielle externe biliare Diversion (PEBD) kann auch bei PFIC durchgefiihrt werden,
um die im Blut vorhandenen Gallensauren zu reduzieren.

@® Eine Lebertransplantation wird notwendig, wenn medikamentdse und andere operative
Behandlungen nicht funktionieren

Medikamentdse Therapien (Stand Juni 2024)

Derzeit sind folgende Medikamente fiir die Behandlung zugelassen:
@® ALGS: Der IBAT-Inhibitor Maralixibat (bei cholestatischem Pruritus)
@® PFIC: Der IBAT-Inhibitor Maralixibat und der IBAT-Inhibitor Odevixibat



Symptome und Symptommanagement

Juckreiz (Pruritus)

Ursachen: Bei allen drei Erkrankungen kommt es zu einer Ansammlung von Gallensauren in der Leber,
im Blut und im Gewebe (z.B. Haut). Dies fiihrt zu starkem Juckreiz (Pruritus).

Starker Juckreiz kann eines der unertraglichsten Symptome von Lebererkrankungen sein. Gerade bei
Sauglingen auBert sich der Juckreiz nicht immer nur durch das Kratzen an den besonders betroffenen
Stellen. Achten Sie daher bei Ihrem Kind auch auf folgende Symptome:

@® Schlafstérungen ® Reiben der Augen und Ohren
® Vermehrtes Strampeln und Herumzappeln ® Kratzspuren an der Haut
® Reizbarkeit ® Konzentrationsschwierigkeiten

Der Juckreiz kann sich von Patient zu Patient unterschiedlich auBern, zwischen Tag und Nacht variie-
ren oder sich in verschiedenen Altersstufen verandern.

Damit Ihr behandelnder Arzt oder lhre Arztin den Juckreiz besser verstehen und einordnen kann,
ist es hilfreich ein ,Juckreiz-Tagebuch” zu flihren. Tragen Sie dort alle Symptome ein und die
Uhrzeiten, zu denen Sie diese beobachten. Dies kann Ihrem Arzt helfen zu entscheiden, welche
Schritte als Nachstes zu unternehmen sind, z. B. haufigere Kontrollbesuche oder eine Anderung der
Behandlung.

Wie wird Juckreiz gelindert und behandelt?

Die medikamentdse Behandlung des Juckreizes erfolgt nur in Abstimmung mit Arzten und Experten.

Jedoch gibt es darliber hinaus einige hilfreiche MaBnahmen, die den Juckreiz beim Kind mildern

kénnen.

® lauwarmes oder kaltes Wasser: Juckreiz wird durch Hitze verstarkt, aber durch Kalte gelindert,
z.B. auch gekuhltes ,Fenistil-Gel.

@ halten Sie die Fingernagel lhres Kindes kurz

® Kleidung und Bettwéasche: Vermeiden Sie kratzige Fasern oder Materialien, unter denen sich Warme
und Feuchtigkeit stauen.

@ Reduktion von Stress, Uberforderung, Uberanstrengung oder Angstzustinden

@® Meidung trockener Luft, die eine Dehydrierung der Haut begtinstigt

® Meidung von Medikamenten die unter Verdacht stehen, Juckreiz auszuldsen. Fragen Sie hierzu
unbedingt Ihren Arzt.

@® Meidung von Produkten, die die Haut reizen kdnnen (z. B. parfiimierte Produkte oder bestimmte
Konservierungsmittel)

Wichtige Fragen zur Beschreibung des Juckreizes

Bereiten Sie Ihren Arztbesuch vor, indem Sie sich die folgenden Fragen stellen:

@® Wie oft flihrt das Kratzen zu Hautverletzungen (z.B. rote Stellen, Kratzer oder offene Wunden)?

@ Wie oft beeintrachtigt das Juckgefiihl den Alltag (in der Schule unkonzentriert sein, nicht bei
Aktivitaten mitmachen kénnen, sich ausgeschlossen flihlen, etc.)?

@® Wie oft macht es das Jucken schwer einzuschlafen oder die Nacht durchzuschlafen?

@® Wie viel Erleichterung schafft die aktuelle Juckreizbehandlung?

@ Ist durch den Juckreiz die Lebensqualitat beeintrachtigt?



Gelbsucht (Ikterus): Gelbfarbung der Haut und/oder Augen

Eine Gelbfarbung der Haut und des WeiBBen der Augen, auch bekannt als Gelbsucht (lkterus), ist bei

Patienten mit Alagille-Syndrom, Gallengangatresie und PFIC ein haufiges Symptom. Haufig ist die

Gelbfarbung zuerst im Augenweif3 erkennbar. Gelbsucht kann zu Appetitverlust fihren und dazu,

dass Betroffene sich miide und launisch fiihlen. Wenn Sie eine Gelbfarbung der Haut und der Augen

bei Ihrem Kind neu entdecken, sollten Sie umgehend einen Arzt oder eine Arztin zu Rate ziehen. Bei
bekannter Gelbsucht sollten Sie Folgendes beachten und beobachten:

@® Hat sich die Gelbfarbung der Haut oder der Augen verandert? Hat sie sich verschlimmert, ist sie
gleichgeblieben oder hat sie sich verbessert? Untersuchen Sie regelméaBig das Gesicht, die Brust,
den Bauch, die Arme und die Beine lhres Kindes.

@® Wie verbessert sich die Situation bei lhrem Kind durch die derzeitigen Behandlungen? Teilen Sie
ihrem Arzt mit, ob Sie eine starke, leichte oder gar keine Verbesserung feststellen.

Wachstums- und Gedeihstérung

Viele leberkranke Sauglinge und Kinder leiden unter Wachstums- und Gedeihstérungen, welche oft
zu Kleinwuchs und Entwicklungsstérungen fiihren. Das bedeutet, dass sie langsamer wachsen oder
kleiner sind als gleichaltrige Kinder. Auch das Gewicht kann niedriger sein, als in dem entsprechenden
Alter normal ist.

Folgende Fragen kdnnen Sie sich vor einem Arztbesuch stellen, wenn Sie sich Uber die korperliche

Entwicklung Ihres Kindes sorgen:

@® Wie schatzen Sie selbst die Entwicklung Ihres Kindes ein?

@® Welche Beobachtungen machen Sie im Vergleich mit gleichaltrigen Kindern?

® Welchem Ernahrungsplan folgen Sie aktuell? Erhalt Ihr Kind gentigend Nahrstoffe?

ALGS, GGA und PFIC fuhren oft zu einem Mangel an fettléslichen Vitaminen und Gerinnungs-
stoérungen. Daher Giberlegen Sie, wie Sie lhr Kind ernahren, einschlieBlich der fettldsliche Vitamine
A, D, E und K (z.B. enthalten in Karotten, Paprika, Spinat, Milch). Lebererkrankungen kdnnen sich
auf die Verarbeitung dieser fettldslichen Vitamine auswirken. lhr Arzt oder Ernahrungsberater kann
Ihnen Empfehlungen geben, wie lhr Kind die benoétigten Nahrstoffe erhalt.

@® Wie funktioniert Ihr derzeitiger Ernahrungsplan fur Ihr Kind? Vermerken Sie Stress oder Schlaf-
storungen, die lhr Kind aufgrund des derzeitigen Ernahrungsplans hat, z. B. weil es sich an bestimm-
te Essenszeiten halten soll.

@ Ist Ihr Kind zunehmend reizbar und muide? Mangeler-
nahrung kann sich auf das emotionale und Sozialver-
halten auswirken.

® Gab es Knochenbriiche oder -verletzungen? Erwah-
nen Sie unbedingt jegliche Art von Verletzungen bei
Ihrem Arztbesuch



Nehmen Sie Bilder oder die Verpackungen von der Spezialnahrung, den Zusatzen und den
Medikamenten mit zum Arzt. Das hilft, darliber zu sprechen und die Rezepte auszustellen. Es ist auch
gut, regelmaBig mit einem Ernahrungsberater zu reden, der auf das Alter abgestimmt mit Ihnen daran
arbeitet, die Ernahrung und das Wachstum zu verbessern. In manchen Fallen kann die Anlage einer
Magensonde oder einer direkten Sonde lber den Bauch in den Magen (PEG) sinnvoll sein.

Fettablagerungen in der Haut (Xanthome)

Bei den so genannten Xanthomen handelt es sich um ungeféahrliche Fettablagerungen auf der Haut,
manchmal sind diese von gelblicher Farbe. Sie treten besonders haufig an den Innenwinkeln der Au-
genlider auf, kdnnen aber auch an Armen, Beinen und Ges&B vorkommen. Ahnliche Fettablagerungen
kénnen auch an den GefaBwanden entstehen. Diese Fettablagerungen treten vor allem beim Alagille-
Syndrom auf.

Xanthome entstehen, wenn Stérungen des Stoffwechsels vorliegen und sich infolgedessen ein erhoh-
ter Cholesterinspiegel nachweisen lasst.

Wenn lhr Kind Xanthome hat, sollten Sie vor Ihrem nachsten Arztbesuch folgende Fragen stellen:

@® Haben sich die Xanthome in letzter Zeit verbessert, sind sie gleichgeblieben oder haben sie sich
verschlimmert?

® Sind die Xanthome gréBer oder mehr geworden?

@ Halten sie lhre Kind von alltaglichen Aktivitaten ab? Das kosmetische Problem kann, je alter das
Kind wird, zu Hemmungen, Scheu und Schamgefiihlen fiihren




Psychologischer Support

Chronisch kranke Kinder erleben schon friih im Leben groBe Herausforderungen. Die psychischen
Folgen sind nicht immer gleich klar erkennbar und treten oft erst in der Jugend oder im jungen Er-
wachsenenalter auf. Experten gehen davon aus, dass chronisch kranke Kinder ein hoheres Risiko flir
psychische Probleme oder Erkrankungen haben als gesunde Kinder. Dieses Risiko umfasst Traumata
durch medizinische Behandlungen und Operationen, Mobbing aufgrund von Narben oder kdrperlichen
Einschrankungen, Selbstwertprobleme, Depressionen und eine beeintrachtigte Lebensqualitat. Es ist
wichtig, diese emotionalen Aspekte der Krankheit zu ernst zu nehmen und sich Unterstiitzung zu
suchen, um das Wohlbefinden und die psychische Gesundheit der Kinder zu fordern.

Fir die psychische Unterstltzung chronisch kranker Kinder gibt es verschiedene Mdglichkeiten. Im
behandelnden Krankenhaus gibt es oft einen psychologischen Dienst, der sich um die Familien kiim-
mert oder Kontakte zu niedergelassenen Kinderpsychologen oder Familientherapeuten herstellt.
Chronisch kranke Kinder sind in der Regel an ein Sozialpadiatrisches Zentrum (SPZ) angebunden, das
oft Gruppentherapien fir Kinder und Jugendliche anbietet. Begegnungswochenenden und Freizeiten
von Organisationen wie der Kinderhilfe Organtransplantation (KiO) oder der Deutschen Herzstiftung
schaffen unterstiitzende Gemeinschaften. Selbsthilfegruppen, zum Beispiel der Verein Leberkrankes
Kind, bieten die Moglichkeit zum Erfahrungsaustausch und organisieren Veranstaltungen und Regi-
onalgruppentreffen fiir Betroffene. Zudem kénnen Rehabilitationseinrichtungen wie der Ederhof in
Osterreich, die Miiritz-Klinik an der Ostsee, die Nachsorgeklinik Tannheim oder die Klinik Katharinen-
hoéhe im Schwarzwald eine ganzheitliche Unterstitzung bieten.

Sozialrechtlicher Support

Ein chronisch krankes oder organtransplantiertes Kind kann Anspruch auf einen Pflegegrad und einen
Schwerbehindertenausweis haben. Je nach Entwicklung kann es auch sein, dass ein Integrations-
helfer in der Schule begleitet oder das Kind einen Nachteilsausgleich bekommen kann.

Informationen zu sozialrechtlichen, organisatorischen und finanziellen Hilfen und Unterstiitzungs-
maoglichkeiten werden in der Regel vom sozialen Dienst der Krankenhduser bereitgestellt. Der Soziale
Dienst kann helfen, Antrage zu stellen, z. B. zur Beantragung eines Pflegegrades, eines Schwerbehin-
dertenausweises, zu Frihférderung, oder zur familienorientierten Reha.

Auch Selbsthilfevereine wie der Verein Leberkrankes Kind oder eine lokale Pflegeberatungsstelle
(www.teilhabeberatung.de ) kdnnen hier weiterhelfen. Der Sozialverband VDK bietet ebenfalls sozial-
rechtliche Beratung an.

Sollten Sie ausfuhrliches Infos und Material wiinschen, so kdnnen Sie dieses
auch auf der Homepage des Vereins Leberkrankes-Kind e.V. herunterladen.
Bitte benutzen Sie den QR-Code, um direkt auf die Seite zu gelangen.

www.leberkrankes-kind.de/downloads



Auswirkungen auf das Familienleben

Eine schwere und chronische (Leber-)erkrankung wirkt sich nicht nur auf das betroffene Kind, sondern
auf die ganze Familie und all ihre Lebensbereiche aus. Das eigene Kind leiden zu sehen bringt, viele
Eltern in einen emotionalen Ausnahmezustand. Bei vielen Familien dauert es eine gewisse Zeit, zu
verstehen und zu akzeptieren, dass das eigene Kind schwer krank ist. Denn dies bedeutet, dass sie
sich in einem ganz anderen Leben einrichten missen, als sie es sich vorgestellt haben. Der Alltag muss
um die Erkrankung des Kindes herum organsiert werden. Der Lebensmittelpunkt ist oft tber viele
Wochen oder Monate die Klinik. Das Kind hat viele ambulante Arzttermine und muss regelmasig
Medikamente einnehmen.

Ein chronisch krankes Kind beeinflusst das gesamte Familiengefiige. Die Geschwister miissen oft
zuruckstecken. Auch die Partnerschaft, die weitere Familie oder Freundschaften sind oft belastet
durch eine solche Extremsituation. Da das Kind mehr Betreuung braucht und oft zunachst keine Kita
oder Betreuungseinrichtung besuchen kann, stehen die Eltern auch im Beruflichen vor Herausforde-
rungen: Wann und wie viel kann welcher Elternteil arbeiten? Hier spielen auch finanzielle Aspekte eine
Rolle: Kann ich es mir leisten, langer zu pausieren oder weniger zu arbeiten? Wie viel Verstandnis hat
der Arbeitgeber?

Damit der Alltag und das Familienleben mit einem chronisch kranken Kind trotzdem funktioniert

und die Familie lernt, ihre Krafte und Ressourcen einzuteilen, gibt es viele Formen der Hilfe und Unter-
stlitzung, wie oben beschrieben. Eltern chronisch kranker Kinder sollten sich nicht scheuen, diese
anzunehmen.

Netzwerke und Selbsthilfegruppen leisten einen wichtigen Beitrag dazu, Eltern leberkranker Kinder

untereinander zu vernetzen. So kdnnen Familien, die neu mit einer Diagnose konfrontiert werden, von
den Erfahrungen anderer Familien profitieren.




Wie gehe ich mit der Erkrankung meines Kindes um?

Nicht jedem fallt es leicht, Uber etwas so Persdnliches und Sensibles wie die schwere Erkrankung eines
Kindes zu sprechen. Der Austausch tiber lhre Erfahrungen und Bediirfnisse kann den Menschen in
lhrem Leben helfen, besser zu verstehen, wie sie Sie oder Ihr Kind am besten unterstiitzen kdnnen.

Der Umgang mit Lebererkrankungen wirkt sich auf alle Aspekte des Lebens aus. Es kann hilfreich sein,
die Menschen in lhrem Leben Uber die Erkrankung, ihre Symptome und die Auswirkungen wie Stim-
mungsschwankungen oder Konzentrationsschwierigkeiten zu informieren. Dies schafft ein besseres
Verstandnis fiir lhre besondere Situation. Viele Menschen in lnrem Umfeld sind froh, wenn sie mit
konkreten Aufgaben unterstiitzen konnen. Familienmitglieder konnen z.B. Medikamente abholen, bei
den Mahlzeiten helfen oder sich um Geschwister kiimmern.

Freunde konnen ein offenes Ohr haben, wenn Sie reden wollen. Zusatzlich kann es hilfreich sein, sich
mit anderen Familien zu vernetzen. Besuchen Sie den Verein Leberkrankes Kind oder das Kindernetz-
werk flr weitere Informationen.

Informieren Sie auch Erzieher, Lehrer, Sporttrainer oder andere Bezugspersonen uUber die Erkrankung
und ihre Symptome. Diese Personen kénnen Ihnen Rickmeldung geben, wenn sie Veranderungen an
lhrem Kind beobachten und dabei unterstiitzen, einen Ernahrungsplan einzuhalten oder Verstandnis

bei Mitschulern oder Freunden zu schaffen.

Informieren Sie lhren Arbeitgeber und lhre Kollegen und vereinbaren Sie wenn mdglich flexible Ar-
beitszeiten. Dies ist besonders hilfreich, wenn Sie lhr Kind haufig zum Arzt begleiten.

Ihr Kinderarzt oder Hausarzt ist in der Regel die erste Anlaufstelle fiir Behandlung und Kontrollen. Er
steht im Austausch mit der Klinik und kann Sie auBerdem an Spezialisten Uberweisen. Facharzte und
Experten, wie Hepatologen, Kardiologen, Nephrologen, Gastroenterologen und Ernahrungswissen-
schaftler haben moglicherweise das beste Verstandnis der Erkrankung und kénnen Aufklarungsarbeit
Uber die Krankheit und ihre Auswirkungen leisten. Sie kdnnen auch Unterstitzung und Ideen fir Schul-
bildung, Therapie und mehr bieten.

Die nachfolgenden Informations-
blatter sind herausnehmbar und
sollten an Kita, Schulen, Arzte
abgegeben werden, damit diese
ein besseres Verstandnis liber die
Erkrankung bekommen.

Sollten Sie weitere Blatter benéti-

gen, so kénnen Sie diese bei dem
Verein Leberkrankes Kind e.V.
herunterladen.




Informationen rund um die Erkrankung

Liebe/r

Unsere Tochter/unser Sohn
hat eine sehr seltene Erkrankung, auf die wir gern aufmerksam machen mochten.

Die Erkrankung heiBt Alagille-Syndrom / Gallengangatresie /
Progressive Familidre Intrahepatische Cholestase (PFIC). (nicht zutreffendes bitte streichen)

Die Krankheit betrifft insbesondere die Leber. Daher kann es folgende Symptome geben:

® Gelbsucht: Gelbfarbung der Haut oder Augen

@ Juckreiz: Dieser auBert sich nicht nur durch Kratzen, sondern u.a. durch Reiben der Augen,
Herumzappeln

® Xanthome: Das sind kleine Fettablagerungen an der Haut, die aber hauptsachlich ein kosmetisches
Problem darstellen.

Wichtig zu wissen: Die Krankheit und ihre Symptome sind genetisch bedingt und nicht ansteckend!

Sollte es zu einer Verletzung, einem Unfall oder medizinischen Notfall kommen, geben Sie bitte unbe-
dingt an, dass sie/er diese Krankheit hat und Medikamente einnimmt oder handigen Sie dieses Info-
blatt aus.

Bitte informieren Sie uns, sollte Ihnen etwas Ungewohnliches auffallen.

Danke fiir Ilhre Unterstiitzung!

Name: Geburtsdatum:
Diagnose:
Lebertransplantiert: O ja O nein

Aktuelle Medikation:

Blutgruppe:

Allergien oder Unvertraglichkeiten:

Kinderarzt:

Behandelndes Kinder-Leberzentrum/Klinik:

Primarer Ansprechpartner:

Telefon: E-Mail:

Kontaktdaten der Eltern

Telefon: E-Mail:

Anmerkungen:

Datum:




Wo gibt es weitere Informationen?

Verein Leberkrankes Kind e.V., www.leberkrankes-kind.de
Kinderhilfe Organtransplantation e.V., www.kiohilfe.de
Kindernetzwerk e.V., www.kindernetzwerk.de

Deutsche Herzstiftung e.V., www.herzstiftung.de
Sozialverband VDK e.V., www.vdk.de

Informationen in Englischer Sprache

National Organization for Rare Disorders, www.rarediseases.org/rare-diseases/alagille-syndrome
Europaisches Referenz-Netzwerk ERN Rare-Liver, www.rare-liver.eu

The Alagille Syndrome Alliance (ALGSA), www.alagille.org

ESPGHAN, www.espghan.org

PFIC Alliance, www.pfic.org

Reha-Kliniken

Ederhof, www.ederhof.eu

Muritz-Klinik, www.mueritz-klinik.de
Nachsorgeklinik Tannheim, www.tannheim.de
Katharinenhdhe, www.katharinenhoehe.de

Die Broschire und weitere Infokarten zum Ausflllen konnen Sie tiber
die Webseite des Vereins Leberkrankes Kind e.V. herunterladen.

www.leberkrankes-kind.de/downloads/

Hier finden Sie auch weitere Infomaterialien zu Lebererkrankungen
und Lebertransplantation bei Kindern.
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Die Broschire und weitere Infokarten zum Ausflllen konnen Sie Uber
die Webseite des Vereins Leberkrankes Kind e.V. herunterladen.

www.leberkrankes-kind.de/downloads/

Hier finden Sie auch weitere Infomaterialien zu Lebererkrankungen
und Lebertransplantation bei Kindern.




Wo gibt es weitere Informationen?

Verein Leberkrankes Kind e.V., www.leberkrankes-kind.de
Kinderhilfe Organtransplantation e.V., www.kiohilfe.de
Kindernetzwerk e.V., www.kindernetzwerk.de

Deutsche Herzstiftung e.V., www.herzstiftung.de
Sozialverband VDK e.V., www.vdk.de

Informationen in Englischer Sprache

National Organization for Rare Disorders, www.rarediseases.org/rare-diseases/alagille-syndrome
Europaisches Referenz-Netzwerk ERN Rare-Liver, www.rare-liver.eu

The Alagille Syndrome Alliance (ALGSA), www.alagille.org

ESPGHAN, www.espghan.org

PFIC Alliance, www.pfic.org

Reha-Kliniken

Ederhof, www.ederhof.eu

Muritz-Klinik, www.mueritz-klinik.de
Nachsorgeklinik Tannheim, www.tannheim.de
Katharinenhdéhe, www.katharinenhoehe.de

Quellenangaben

Haupt-Quelle Gallengangatresie: www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC1560371/

Haupt-Quelle PFIC: www.hopkinsmedicine.org/health/conditions-and-diseases/progressive-familial-
intrahepatic-cholestasis

Mirum (2021): Itch Discussion Guide

Quellen Behandlung ALGS: www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC7694636/ und
www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC8419306/

Die Broschire und weitere Infokarten zum Ausflllen konnen Sie Uber
die Webseite des Vereins Leberkrankes Kind e.V. herunterladen.

www.leberkrankes-kind.de/downloads/

Hier finden Sie auch weitere Infomaterialien zu Lebererkrankungen
und Lebertransplantation bei Kindern.
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