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Was ist mit Wachstumsstorung gemeint?

Eine gute Erndhrung ist wichtig, um Ausdauer aufzubauen und das Immunsystem zu stiarken und
dadurch einen gesunden Lebensstil zu erhalten. Eine gesunde Erndhrung erfordert eine
ausreichende Nahrstoffaufnahme, eine effektive Nahrstoffverarbeitung und -absorption
(Verdauung) sowie eine effektive Nahrstoffnutzung (Stoffwechsel). Bei der Nahrungsaufnahme
sollte den Korper mit ausreichenden Mengen an Makro- (Kohlenhydrate, Proteine und Fette)
und Mikrondhrstoffen (Vitamine und Mineralien) versorgt werden.

Warum kommt es beim Rett-Syndrom zu einem Wachstumsdefizit?

Das Wachstumsdefizit ist eines der unterstiitzenden diagnostischen Kriterien des Rett-Syndroms
(RTT), das in der Regel als Verlangsamung des Kopfwachstums, der Gro3e und des Gewichts fiir
das jeweilige Alter beobachtet wird. Schwierigkeiten beim Essen, Schlucken und Verdauen
konnen erschwerend auf die Versorgung des Korpers mit der notwendigen Nahrung wirken. Die
Mabhlzeiten konnen lange dauern und Stress verursachen. Viele Familien sind besorgt, dass ihr
Kind nicht gentigend Fliissigkeit zu sich nimmt, insbesondere bei einem tibermifBigen
Fliissigkeitsverlust infolge von Erkrankungen wie Hypersalivation oder Hyperventilation. Zu den
Faktoren, die das Wachstum beeinflussen konnen, gehoren folgende:

e Appetit kann durch Medikamente beeinflusst werden, welche zur Kontrolle anderer
Erkrankungen eingenommen werden (erhoht oder verringert).

¢ Empfindlichkeit im Mund/Rachenraum kann die Reaktion auf Geschmack, Textur oder
Temperatur von Lebensmitteln und Fliissigkeiten beeinflussen.

¢ Kauen erfordert Muskelkoordination und fiir einige Patienten ist es schwierig,
Lebensmittel mit der Zunge zu bewegen. Wiederholtes Ziahneknirschen (Bruxismus) ist
hiufig und abgenutzte Zahne sind schlechter in der Lage, Lebensmittel vor dem
Schlucken zu zerkleinern.

¢ Schluckbeschwerden konnen beim Essen oder Trinken zu Wiirgen oder Husten fiihren.
Damit wird die Wahrscheinlichkeit erhoht, dass Lebensmittel / Fliissigkeiten in die Lunge
sowie Luft in den Verdauungstrakt gelangt. Dies kann das Risiko von Infektionen im
Brustraum erhohen. Veranderte Atemmuster wie Atemstillstand oder Hyperventilation
storen den Prozess der Nahrungsaufnahme ebenfalls.

¢ Eine schlechte Korperhaltung kann die Verdauungsorgane zusammendriicken und
verkrampfen. So kann eine Skoliose die aufrechte Haltung erschweren.

o Uberwiegend sind RTT Patienten nicht in der Lage, sich selbst zu ernihren und daher auf
die Hilfe anderer angewiesen.

Wie haufig ist geringes Wachstum beim Rett-Syndrom?

Viele Menschen mit Rett-Syndrom sind fiir ihre GroBe und ihr Alter untergewichtig, obgleich ein
kleiner Teil von ihnen fiir ihre GroBe und ihr Alter iibergewichtig ist. Haufig treten
Schwierigkeiten bei der Ernahrung und Nahrstoffversorgung auf. In Australien erhalten etwa
20% der Menschen mit Rett-Syndrom einige oder alle Nahrstoffe iiber einen Schlauch in den
Magen (Gastrostomie/PEG Sonde).
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Wie kénnen Familien dies zu Hause handhaben?

Um die gesunde Erndhrung von Menschen mit Rett-Syndrom zu verbessern, konnen Familien
die Erndhrung umstellen oder auch unterstiitzende MaBnahmen in Betracht ziehen, welche
Schwierigkeiten bei der Nahrungsaufnahme zu reduzieren vermoégen. So kann beispielsweise bei
haufigen kleinen Mahlzeiten die Geschicklichkeit bei der Essensverabreichung geiibt werden,
und dadurch wird auch die Nahrungsaufnahme leichter gestaltet. Eine Unterstiitzung des Kiefers
kann das Kauen erleichtern. Die Veranderung der Konsistenz der Lebensmittel kann beim
Schlucken helfen und den Kauaufwand reduzieren. Lieblingsgerichte konnen sowohl den Appetit
als auch die Motivation zum Essen steigern. Die Verwendung von speziellen Utensilien (z.B.
Saugflaschen) kann die Fahigkeit zur unabhangigen Nahrungsaufnahme unterstiitzen. Physisch
unterstiitzende und verbale Anweisungen konnen die Teilnahme an der Mahlzeit erhohen und sie
zu einer sozialen und angenehmen Erfahrung machen. Um das Risiko einer Atemstorung zu
verringern, sollten Familien wihrend der Nahrungsaufnahme die Atmung tiberwachen und
Nahrung nur dann anbieten, wenn diese regelmiBig ist. Beibehaltung der aufrechten Sitzposition
und eine eventuelle Unterstiitzung kann den Nahrungsdurchfluss durch den Verdauungstrakt
erleichtern.

Gibt es bestehende Behandlungs-/Managementoptionen?

Je nach den Bediirfnissen der Person gibt es eine Vielzahl von Behandlungs- und
Anwendungsmoglichkeiten. Basierend auf Untersuchungsergebnissen gibt es verschiedene
Empfehlungen der Nahrungsaufnahme: erhéhte Kalorienzufuhr, Anderung der
Ernahrungsstrategien und enterale (auf den Darm bezogene) Erndhrungsoptionen.

Was sind die ersten Behandlungsmoglichkeiten?

Bei Personen mit niedrigem Body-Mass-Index (BMI) oder bei Einnahme von antiepileptischen
Medikamenten kann ein Arzt einen Bluttest anfordern, um den Mikronihrstoffgehalt zu
untersuchen. Ess- und Trinkprobleme konnen von einem hinzugezogenen Gesundheitsexperten
hinsichtlich der Erndhrungs-, Kau- und Schluckfahigkeit beurteilt werden. Mit einem
Rontgenverfahren, der sogenannten Video-Fluoreskopie, werden der Schluckmechanismus und
die Funktion anderer Organe im oberen Teil des Verdauungstraktes untersucht. Dies ist niitzlich
bei der Identifizierung von Aspiration und bei der Einschitzung, ob eine Anderung der
Konsistenz der Lebensmittel das Schlucken verbessern konnte.

Ein Arzt oder Erndahrungsberater kann Ratschlige iiber ein angemessenes Zielgewicht fiir RTT-
Patienten geben, da heutzutage Wachstumstabellen fiir RTT verfiigbar sind. Bei Untergewicht
sollte die Kalorienzufuhr erh6ht werden, um dieses Ziel zu erreichen. Dies kann durch
zusatzliche kalorienreiche, nahrhafte Lebensmittel (Brot, Getreide, Nudeln, Trockenfriichte,
Milchprodukte, Hiilsenfriichte, Oliven, Avocados usw.) erfolgen. Altersgerechte, kalorienreiche
Nahrungserganzungsmittel konnen ebenfalls niitzlich sein, allerdings nur auf Empfehlung eines
Erndhrungsberaters. Auch eine Umstellung der Essensgewohnheiten kann hilfreich sein (siehe
Abschnitt Familienmanagement zu Hause).

Wenn eine Anderung der Ernihrungsweise die Nahrungsaufnahme nicht verbessern kann,
sollten Moglichkeiten der enteralen Ernahrung untersucht werden. Diese befordern Nahrstoffe
iiber einen Schlauch, der direkt in den Magen, Zwolffingerdarm oder Diinndarm eingefiihrt wird.
Die enterale Erndhrung kann dann fiir Madchen/ Jungen von Vorteil sein, wenn diese trotz
erhohter Kalorienzufuhr nicht zunehmen und fiir die es schwierig ist, die notwendigen Muskeln
beim Schlucken zu koordinieren, Essen/Trinken als unangenehm oder belastend empfinden oder
ungewohnlich lange zum Essen brauchen. Die Sonden Ernahrung kann auch die
Nahrungsaufnahme verkiirzen und gleichzeitig die Einnahme wichtiger Nahrstoffe sicherstellen.

Es gibt drei Hauptarten der enteralen Erndhrung: Ein naso-gastrischer Schlauch kann entlang
der Nase in den Magen eingefiihrt werden, ist jedoch nur fiir den kurzfristigen Gebrauch
geeignet. Ein Gastrostomieschlauch oder G-Schlauch wird entweder perkutan (perkutane
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endoskopische Gastrostomie, PEG) oder operativ in den Magen eingefiihrt. Eine
Gastroenterostomie oder PEG-J-Sonde ist eine Erndhrungssonde, die durch eine Gastrostomie
oder operativ in das Jejunum (Leerdarm des Diinndarms) eingefiihrt wird. Diese letztgenannte
Option wird weniger haufig angewandt.

Welche FolgemaBnahmen sind erforderlich?

Eine Untersuchung der Erndhrungs- und Verdauungsgesundheit wird fiir Kinder unter 12 Jahren
halbjahrlich und fiir Jugendliche sowie Erwachsene mindestens einmal im Jahr empfohlen.
Gewichtskontrolle, KorpergroBe und BMI, Beurteilung des Mund- und Rachenraumes, Kontrolle
der taglichen Ernahrung sowie der Fahigkeiten und Schwierigkeiten der Nahrungsaufnahme
sollten Teil dieser Beurteilung sein. Zu dieser Untersuchung gehoren auch die Beurteilung der
Ess-, Kau- und Schluckdauer, die Fahigkeit selbst zu essen, die Wirkung neuer
Ernidhrungsstrategien sowie Bluttests zwecks Messung chemischer Blutbestandteile zur
Beobachtung der Organfunktion. Da Familien mit ihren Téchtern/S6hnen bestens vertraut sind,
bietet ihr Input Arzten und Erndhrungsberatern einen guten Einblick in die Verschreibung
optimaler Erndhrungsplane und Behandlungstrategien.

Wenn enterale Optionen verwendet werden, ist eine Uberwachung notwendig, um etwaige
Komplikationen wie Hautirritationen an der Einfiihrstelle, Tubusleckagen, Bewegung des
Gastrostomieschlauchs oder Nebenwirkungen wie Reflux rechtzeitig zu erkennen. Jede Person,
die iiber die enterale Unterstiitzung mindestens 50% des taglichen Nahrungsbedarfs erhilt, sollte
sich regelmaBig Bluttests unterziehen, um die Blutchemie und Mikron#hrstoffe zu iiberpriifen.
Fiir Familien, welche sich an die Ernahrung ihrer Kinder mit enteralen Mitteln anpassen, ist
oftmals einen emotionale und praktische Unterstiitzung notwendig.
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See also guidelines for gastrointestinal issues at https://rett.telethonkids.org.au/resources/guidelines-and-
reports/
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