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“So, remember to look up at the stars and not down at your feet. Try to make
sense of what you see and wonder about what makes the universe exist.
Be curious. And however difficult life may seem, there is always something you

can do and succeed at. It matters that you don'’t just give up.”

Professor Stephen Hawking (1942-2018)
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1. Einleitung

1.1. Hintergrund der Studie

Seltene und schwere neurologische Erkrankungen im Kindesalter wirken sich
nicht nur in erheblichem Mal3e auf die Lebensperspektive der Patienten, sondern
auch auf die ihrer Betreuer und Familien aus (Conijn et al., 2019; Eichler et al.,
2016; Malcolm et al., 2012, 2011). Diese werden mit vielen verschiedenen
Sorgen und Herausforderungen konfrontiert. Zunachst realisieren sie, dass die
Entwicklung ihres Kindes nicht wie erwartet verlauft, zudem kann die Zeit bis zur
Diagnosestellung lang und voll Ungewissheiten sein, was zu Angsten fiihrt
(Gainotti et al., 2018). Darluber hinaus kann die Diagnose einer schweren, nicht
behandelbaren Krankheit fir die Eltern eine noch gré3ere Belastung darstellen
(Freedman and Boyer, 2000). Letztendlich verandert die Erkenntnis, dass die
Erkrankung des Kindes schwer und chronisch ist, es viel Unterstitzung und
Pflege benotigt, vollstdndig das Alltagsleben, die Lebensqualitat und die
Lebensperspektive der ganzen Familie (Hatzmann et al., 2014; Johaningsmeir et
al., 2015).

Die Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2 (PCH 2) und die Metachromatische
Leukodystrophie (MLD) sind zwei Beispiele fur seltene und schwere
neurologische Erkrankungen im Kindesalter (Kehrer et al., 2021; Sanchez-
Albisua et al., 2014). PCH 2 ist eine primare schwere Entwicklungsstdrung,
wahrend sich Kinder mit MLD initial normal entwickeln und dann allmahlich
verschlechtern. Das Ziel dieser Studie war, die Belastung durch diese
Erkrankungen zu untersuchen in Abhangigkeit von ihrer unterschiedlichen
Dynamik und (bei der MLD) ihrer unterschiedlichen Schweregrade. Die
Ergebnisse kdnnten beispielhaft fir Familien mit Kindern sein, die einen ahnlich
hohen Pflegeaufwand benotigen. Teile der vorliegenden Arbeit wurden bereits
vorab publiziert (Ammann-Schnell et al., 2021).



1.2. Metachromatische Leukodystrophie

Die Metachromatische Leukodystrophie ist eine autosomal rezessiv vererbte
neurodegenerative Erkrankung mit einem geschétzten Vorkommen in
Deutschland von 0,6 zu 100 000 Lebendgeburten beider Geschlechter (Heim et
al., 1997). Ein Mangel von Arylsulfatase A (ASA) oder seltener von Saposin B,
einem nicht-enzymatischen Aktivator-Protein, verhindert die enzymatische
Hydrolyse von Sulfatiden und resultiert in einer fortschreitenden Anhaufung
dieser vor allem in Lysosomen (Shapiro et al., 1979). Sulfatide verursachen
Veranderungen in den fur die Aufrechterhaltung des Myelins verantwortlichen
Zellen, den Oligodendrozyten im zentralen und den Schwann-Zellen im
peripheren Nervensystem, was zu einer Demyelinisierung und somit zu
schweren neurologischen Symptomen fuhrt (Gieselmann and Krageloh-Mann,
2014). Die MLD kann abhéngig vom Alter zu Symptombeginn in eine
spatinfantile, eine juvenile sowie eine adulte Form eingeteilt werden (Gieselmann
and Krageloh-Mann, 2014; Kehrer et al., 2011a).

Kinder, die an der spatinfantilen Form leiden, gedeihen zun&chst normal und
entwickeln dann meist im zweiten Lebensjahr Symptome wie Gangstérungen,
Spastik und Ataxie (Artigalas et al., 2010; Gieselmann and Krageloh-Mann,
2014). Nach einem Anfangsstadium mit relativer Stagnation folgt im dritten Jahr
ein Stadium rascher Regression mit Verlust der grobmotorischen Funktion,
Dysarthrie, Sprachverlust und mentalen Ruckschritten (Kehrer et al., 2014,
2011a, 2011b). Der Tod tritt einige Jahre nach Symptombeginn ein, aber die
Patienten konnen Uber Jahre hinweg in einem nahezu vegetativen Zustand
verbleiben (Gieselmann and Kréageloh-Mann, 2014; Kehrer et al., 2011a). Der
Krankheitsverlauf der juvenilen Form zeigt ein variableres Bild mit einem Alter zu
Symptombeginn zwischen zweieinhalb und 16 Jahren. Gangstérungen,
Konzentrations- und Verhaltensprobleme sowie eine Verschlechterung der
schulischen Leistungen charakterisieren das erste Stadium, das Uber mehrere
Jahre anhalten kann (Kehrer et al.,, 2011a, 2011b). Nichtsdestotrotz, sobald
einmal das freie Gehen verloren ist, verschlechtert sich die Grobmotorik ebenso

schnell wie bei der spatinfantien Form, unabhangig vom Alter zu

10



Symptombeginn (Kehrer et al., 2011a). Die juvenile Form fuhrt viele Jahre nach
ihrem Ausbruch zum Tod (Gieselmann and Kréageloh-Mann, 2014; Groeschel et
al., 2016). Bei der adulten Form definiert durch einen Beginn im Alter von 16
Jahren oder spater, ist das erste Stadium oft charakterisiert durch
Verhaltensauffalligkeiten und sogar psychotische Symptome, gefolgt oder
begleitet von einer Verschlechterung intellektueller Fahigkeiten und der Motorik.
Der Beginn kann heimtickisch sein und die Regression sehr langsam
(Gieselmann and Krageloh-Mann, 2014). Zum Zeitpunkt der Studie stand eine
therapeutische Option nur fur Patienten mit der juvenilen Form zur Verfiigung,
namlich die Stammzelltransplantation in einem prasymptomatischen oder frihen

symptomatischen Stadium (Groeschel et al., 2016).

1.3. Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2

Die Pontocerebellaren Hypoplasien (PCH), eine Gruppe sehr seltener autosomal
rezessiv vererbter neurodegenerativer Erkrankungen, sind durch einen
pranatalen Beginn charakterisiert, dessen Kennzeichen ein abnorm kleines
Cerebellum und ventrale Pons sind (Barth et al., 2007; Namavar et al., 2011b).
Die am haufigsten berichtete Form PCH Typ 2 wird durch Mutationen im
TSEN54-Gen verursacht und geht mit progressiver Mikrozephalie, schwerer
Entwicklungsverzogerung sowie einer schweren dyskinetischen oder
dyskinetisch-spastischen Bewegungsstérung einher. Futterungsschwierigkeiten,
gastro6sophagealer Reflux, Schlafstérungen und Apnoe sowie wiederkehrende
Infektionen sind charakteristische Merkmale der Krankheit, ebenso wie schwere
epileptische Anfallsleiden, einschlie3lich haufiger Status epileptici (Namavar et
al., 2011b). Die Behandlung der PCH ist nur symptomatisch und ihre Prognose
sehr eingeschrankt, die meisten Patienten erreichen die Pubertat nicht (Namavar
et al., 2011a; Sanchez-Albisua et al., 2014).
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1.4. Zielsetzung der Studie

Wie bereits unter 1.2.-1.3. gezeigt, wurden die Symptome und der
Krankheitsverlauf der MLD und der PCH 2 in den letzten Jahren systematisch
beschrieben. Wahrend die PCH 2 mit einer primaren schweren
Entwicklungsstérung einhergeht, entwickeln sich Kinder mit MLD zunéchst
normal und verschlechtern sich dann progredient. Beiden Krankheiten ist
gemeinsam, dass sie seltene und schwere neurologische Erkrankungen des
Kindesalters sind, mit einem sehr hohen Pflegeaufwand. Wie oft bei seltenen
Erkrankungen ist die Zeitspanne bis zur Diagnosestellung meist lang (Kehrer et
al., 2014). Fruhere Studien haben gezeigt, dass solche schweren, das Leben
einschrankenden Krankheiten nicht nur die Patienten selbst betreffen, sondern in
vielerlei Hinsicht das gesamte Familiensystem (Conijn et al., 2019; Eichler et al.,
2016; Malcolm et al., 2012, 2011), und dass Familien mit dieser Herausforderung
auf unterschiedliche Weise umgehen (Freedman and Boyer, 2000; O’ Brien et
al., 2009).

Aus diesen Grinden und weil die familiare Belastung durch MLD und PCH 2 erst
wenig untersucht worden ist, war es das Ziel der folgenden Studie, den Einfluss
der schweren chronisch-neurologischen Erkrankung des Kindes auf die Familie,
insbesondere auf die Lebensqualitat und die Lebensperspektiven der Eltern, aber
auch auf ihr Alltagsleben unter Bertlicksichtigung von Schwere und Verlauf der
Erkrankung weiter zu untersuchen. Dies ist nicht nur fir Arzte wichtig, um die
prospektive Behandlung zu verbessern, sondern auch fur die Familien als
Grundlage fur ein besseres Verstandnis ihrer Lebensumstéande, ein erster Schritt
in Richtung einer Anpassung ihrer Lebensperspektiven (Ammann-Schnell et al.,
2021).
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2. Material und Methoden

2.1. Studiendesign

Das Studienprotokoll entspricht dem in der von Ammann-Schnell et al. 2021
veroffentlichten Publikation Gber die Auswirkung der schweren seltenen
chronisch-neurologischen Erkrankung im Kindesalter auf die Lebensqualitat von

Familien am Beispiel von MLD und PCH 2.

2.2.Probandenrekrutierung

Nach Genehmigung durch die Ethikkommission der Medizinischen Fakultat
Tldbingen (Projekt-Nummer 402/2016BO2 vom 13.07.2016) wurden im
November und Dezember 2016 Eltern von Kindern mit MLD und PCH 2 gebeten,
an dieser Studie teilzunehmen (siehe 11.1.-2.). Diese Familien waren in unserem
Zentrum im Rahmen systematischer Studien zum natirlichen Verlauf dieser
Erkrankungen (Kehrer et al., 2021; Sanchez-Albisua et al., 2014) bekannt
(rekrutiert im Rahmen der bundesweiten Leukonet-Studie zum natirlichen
Verlauf, sowie durch die Patienten-Selbsthilfegruppen in Deutschland [ELA
Deutschland e.V., MLD-Selbsthilfegruppe "WeiRe Wolke" und PCH Familie
e.V.]). Bei Interesse wurde den Eltern der Papierfragebogen zusammen mit
einem Informationsschreiben (siehe 11.3. und 11.5.) zum Ausfullen zu Hause
ausgehandigt; beide Elternteile wurden zur Teilnahme aufgefordert. Die Eltern
wurden durch Einsendung des ausgeflllten Fragebogens und einer
unterschriebenen Einverstandniserklarung (siehe 11.4) in die Studie
einbezogen. Ein Rucktritt von der Studie war auch nach bereits erfolgter
Aufnahme der Daten jederzeit und ohne Angabe von Grinden mdglich.
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MLD-Familien PCH 2-Familien

75 Anschreiben versandt 24 Anschreiben versandt

50 lehnen ab 16 lehnen ab

2 aus Eigeninitiave \ 8 aus Eigeninitiave
4
6

\
v \
27 1

-> insgesamt 43 Familien in die Studie aufgenommen

Abbildung 1 Flussschema Probandenrekrutierung
MLD, Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2.

2.3. Studienpopulation

2.3.1. Gesamtpopulation

Insgesamt wurden in dieser Studie die Daten von 43 Familien (27 mit MLD, 16
mit PCH 2) mit 49 Kindern (30 mit MLD, 19 mit PCH 2) analysiert (Tabelle 1).
Die teilnehmenden Familien lebten zum Zeitpunkt der Befragung grof3tenteils in
Deutschland (40 in Deutschland und jeweils eine in Osterreich, Italien oder der
Schweiz). Von den 30 Kindern mit MLD hatten acht die spat-infantile und 21 die
juvenile Form. In der Auswertung wurde der einzige Fall von adulter MLD (22,7
Jahre alt zu Symptombeginn) wegen der ansonsten zu kleinen

Stichprobengrol3e zu der Stichprobe der juvenilen MLD hinzugeflgt.
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Tabelle 1 Einteilung Familien und betroffene Kinder nach Erkrankungsform

(aus dem Englischen nach Ammann-Schnell et. al., 2021)
*medianes Alter (Range); MLD, Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare
Hypoplasie Typ 2.

MLD Form

Spatinfantil  Juvenil Adult PCH2 Gesamt

(<2 % Jahre (2% -16 Jahre (>16 Jahre

zu Beginn) Zu Beginn) zu Beginn)
Familien (n) 8 18 1 16 43
Mutter (n) 8 16 1 16 41
alleinerziehende 1 3 0 1 5
Matter (n)
Vater (n) 7 14 1 13 35
Kinder (n) 8 21 1 19 49

(2521245

Alter in Jahren 5,8 19,1 31,1 9,9 11,6
zur Zeit der (3,1-8,4) (3,2-41,4) (31,1) (0,8-20) (0,8-41,4)
Studie*

Sieben MLD-Patienten hatten eine Stammzelltransplantation erhalten und ein
MLD-Patient eine Enzymersatztherapie. Von den 49 Patienten waren zum
Zeitpunkt der Studie bereits zwo6lf verstorben (6 mit MLD, 6 mit PCH 2). Wenn
dies der Fall war, wurden die Eltern gebeten, alle Fragen so zu beantworten, wie
sie es in der letzten Krankheitsphase ihres Kindes getan hatten. Obwohl gerade
Eltern von Kindern, die bereits vor mehreren Jahren verstorben waren, zum Tell
Schwierigkeiten hatten, die Fragen zu beantworten, wurden diese bewusst an
der Studie beteiligt. Hierdurch war es moglich den Einfluss eines sehr
fortgeschrittenen oder terminalen Stadiums der Krankheit des Kindes auf die

Familien zu untersuchen.

2.3.2. Geschwisterkinder

In die Studie eingeschlossen wurden funf MLD- und vier PCH 2-Familien, die
jeweils zwei betroffene Kinder hatten. In sechs dieser Félle wurden Daten von
beiden betroffenen Geschwistern erhoben. Alle anderen Geschwisterkinder

(insgesamt 50 (Halb-)Geschwister) waren nicht von MLD oder PCH 2 betroffen.
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Tabelle 2 Anzahl betroffener Kinder pro Familie
MLD, Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2.

Familien gesamt (n = 43)

MLD-Familien 27
davon mit einem betroffenen Kind 22
davon mit zwei betroffenen Kindern 5

PCH 2-Familien 16
davon mit einem betroffenen Kind 12
davon mit zwei betroffenen Kindern 4

2.4. Ablauf der Studie

In dieser Studie wurden die Eltern von Kindern mit MLD und PCH 2 mittels eines
semi-standardisierten Fragebogens befragt. Der Fragebogen bestand aus einem
allgemeinen Teil (siehe 11.5.) und dem PedsQL™ Modul zu Auswirkungen auf
die Familie Version 2.0 (FIM) (Varni et al., 2004).

Eltern, die Hilfe bendtigten, wurden telefonisch kontaktiert, um ihnen beim
Ausfullen der Fragebdgen zu helfen und sicherzustellen, dass sie die Fragen
verstanden. Zusatzlich wurde die Auswertung des Fragebogens durch den
Vergleich mit vorhandenen Krankenakten unterstutzt, wenn die Patienten bereits
an MLD- oder PCH 2-Studien zum nattrlichen Verlauf am Universitatsklinikum
Tlbingen teilgenommen hatten. Unmittelbar nach der Datenerhebung wurden
alle Seiten des Fragebogens mit einem Code anonymisiert und getrennt vom
Datenblatt aufbewahrt, auf dem personliche Informationen abgefragt wurden.

2.5.Instrumente

2.5.1. Allgemeiner Teil des Fragebogens

Der im Anhang vollstandig beigefligte allgemeine Teil des Fragebogens besteht
aus acht Teilen und einem zusatzlichen Datenblatt, auf dem personliche
Angaben wie Name, Geburtsdatum und Adresse erfragt wurden. Aus diesem

Datenblatt war auch ersichtlich, ob das Kind verstorben war oder nicht.
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Die Fragen bestanden aus einer Mischung aus quantitativen und offenen Fragen.
Die quantitativen Fragen umfassten Multiple-Choice-Fragen sowie kategoriale
Skalen, darunter validierte Instrumente wie die Viking Speech Scale (VSS)
(Pennington et al., 2013) und die Gross Motor Function Classification-MLD
(GMFC-MLD) (Kehrer et al., 2011b). Auf diese Weise wurden fir jedes Kind
Daten zum Symptombeginn und dem aktuellen Krankheitsstadium erhoben. Die
Einstufung der Kommunikation und Sprache sowie der Grobmotorik, wie sie im

Fragebogen verwendet wurden, sind den Tabellen 3 und 4 zu entnehmen.

Tabelle 3 Einstufung Kommunikation und Sprache (in Anlehnung an
Pennington et al., 2013)

1 Die Sprache ist unauffallig.

2 Die Sprache ist auffallig, aber verstandlich (auch fir Unbekannte).

3  Die Sprache ist auffallig und fur Unbekannte nicht verstandlich.

4  Keine (verstandliche) Sprache, kann aber z. B. Freude, Zustimmung,
Ablehnung ausdricken.

5 Keine (verstandliche) Sprache, kann Freude, Zustimmung, Ablehnung
etc. nicht ausdricken.

Tabelle 4 Einstufung Grobmotorik (in Anlehnung an Kehrer et al., 2011b)

0  Grobmotorisch altersentsprechend.

1  Gehtfrei, Einschrankungen bestehen jedoch in Qualitat und Ausdauer,
z. B. Stand- und Gangunsicherheit.

2  Freies Gehen nicht méglich, Gehen mit Halt an der Hand ist jedoch
maoglich.

3  Gehen weder frei noch mit Halt méglich. Sowohl freies Sitzen als auch
Fortbewegung in Bauchlage (z. B. Krabbeln, Rollen, Robben) sind
allerdings mdglich.

4a  Freies Sitzen mdglich, jedoch keine Fortbewegung in Bauchlage.

4b  Freies Sitzen nicht mdglich. Krabbeln, Rollen oder Robben sind jedoch
maoglich.

5  Weder Fortbewegung in Bauchlage noch freies Sitzen mdglich.
Kopfkontrolle erhalten.

6 Jegliche Fortbewegung sowie Kopf- und Rumpfkontrolle verloren.

Weitere Fragen bezogen sich auf die Auswirkungen der Diagnose, die familiare

Unterstitzungs- und Versorgungssituation sowie die Situation der nicht
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betroffenen Geschwister, die Arbeitssituation der Eltern und deren Zufriedenheit
mit ihrem krankheitsspezifischen Wissensstand. Um Meinungen und
Einstellungen zu bestimmten Situationen oder Themen metrisch zu erfassen,
wurden Rating-Skala-Fragen mit einer Skala von O bis 10 verwendet. Offene
Fragen boten den Eltern die Moéglichkeit, Angaben zu Aspekten zu machen, die
durch die standardisierten Fragen nicht abgedeckt wurden, und sollten die
guantitativen Analysen mit exemplarischen Zitaten unterstitzen. Dieser
allgemeine Teil des Fragebogens wurde von Frau Louisa Ammann-Schnell,
Herrn PD Dr. Samuel Grdschel und Frau Professor Dr. Krageloh-Mann

ausgearbeitet.

2.5.2. PedsQL™ Modul zu Auswirkungen auf die Familie

Der Einfluss der Erkrankung des Kindes auf die Lebensqualitat der Familie wurde
mithilfe des PedsQL™ Moduls zu Auswirkungen auf die Familie (FIM) (Varni et
al., 2004), einem standardisierten und etablierten Fragebogenmodul,
abgeschéatzt. Der 36 Items umfassende Fragebogen misst die von den Eltern
selbst angegebene Beurteilung ihres Befindens infolge der Erkrankung des
Kindes in den folgenden Skalen: korperliche Gesundheit, emotionale
Gesundheit, soziale  Funktionsfahigkeit, kognitive  Funktionsfahigkeit,
Kommunikation und Sorgen sowie die von den Eltern selbst angegebene
Beurteilung der familiaren Funktionsfahigkeit anhand der taglichen Aktivitaten
und der familiaren Beziehungen. Die Items werden umgekehrt bewertet und auf
einer Skala von 0 bis 100 linear transformiert (0 = 100, 1 = 75,2 =50, 3 =25, 4
= 0), sodass hohere Punktzahlen ein besseres Funktionieren / weniger negative
Auswirkungen anzeigen (Varni et al., 2004). Das Gesamtergebnis (Total Impact
Score) des PedsQL™ FIM setzt sich aus der Summe aller 36 Items geteilt durch
die Anzahl beantworteter Items zusammen. Der Gesamtwert fur die
gesundheitsbezogene Lebensqualitat der Eltern (Parent Health-Related Quality
of Life [HRQOL]) setzt sich aus der Summe der Items aus den Skalen fir
korperliche Gesundheit, emotionale Gesundheit, soziale Funktionsfahigkeit und
kognitive Funktionsfahigkeit (insgesamt 20 Items) zusammen, geteilt durch die

Anzahl beantworteter Items. Der Gesamtwert fur die Funktionsfahigkeit der
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Familie (Family Functioning) setzt sich zusammen aus der Summe der Items aus
den Skalen tagliche Aktivitaten und der familiaren Beziehungen (insgesamt 8
Items), geteilt durch die Anzahl der beantworteten Items. Skalenwerte werden
nur berechnet, wenn mindestens 50 Prozent der Items in der jeweiligen Skala
beantwortet wurden. Fir die PedsQL™ FIM-Skalen, die Parent HRQOL und
Family Functioning Gesamtwerte sowie den Total Impact Score ergaben friihere
Ergebnisse starke interne Konsistenzwerte (Varni et al., 2004). Das PedsQL™
FIM wurde in der validierten deutschen Ubersetzung verwendet (Felder-Puig et
al., 2004). Mitter und Vater wurden gebeten, dieses Modul getrennt auszufillen
und die Auswirkungen der Erkrankung ihres Kindes auf ihre Lebensqualitat
innerhalb eines Zeitraums der letzten vier Wochen zum Zeitpunkt der Befragung
zu bewerten. Die Ergebnisse wurden mit Ergebnissen von Familien mit Kindern
ohne chronische Erkrankungen verglichen, die in der Literatur mit dem gleichen
Messinstrument untersucht gefunden wurden (Medrano et al., 2013). In dieser
Studie wurden Kinder in die Gruppe der Kinder ohne chronische Erkrankungen
aufgenommen, deren Eltern verneinten, dass sie unter Ern&hrungsproblemen,
ADHS, Asthma, Enuresis, Obstipation, Depressionen, Diabetes,
Nahrungsmittelallergien, haufigen Kopfschmerzen / Migréane, rezidivierenden
Bauchschmerzen, rezidivierenden Otitiden oder Schlafproblemen litten. Von den
Teilnehmern, die in der Regel von Studenten gekannt und zur Teilnahme
angesprochen wurden, gab die Mehrheit (63,6 %) an, Mutter zu sein
(Durchschnittsalter 37,6 Jahre [SD: 8,6]), mindestens einen Bachelor-Abschluss

zu haben und in Wisconsin, Vereinigte Staaten, zu leben (Medrano et al., 2013).

2.6. Statistik

Zur Beschreibung der Merkmale der Studienpopulation wurde eine deskriptive
Analyse durchgeflihrt. Da es sich um eine explorative Studie handelte, wurden
alle p-Werte als deskriptiv betrachtet, p < 0,05 wurde als statistisch signifikant
angesehen. Die Daten wurden mit der Statistiksoftware IBM SPSS Statistics fur
Windows Version 24.0 (IBM Corp., Armonk, NY, USA) ausgewertet. Fur kleinere

StichprobengrofRen, kategoriale Variablen und Messwerte, bei denen nicht von
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einer Normalverteilung ausgegangen wurde, wurden Median und Range
berechnet (fur das Alter der Kinder, die GMGC-MLD- und VSS-Werte und die
Rating-Skala-Fragen). Alle anderen kontinuierlichen Messungen wurden als
Mittelwerte + Standardabweichungen (SD) zusammengefasst, und kategoriale
Messungen wurden unter Verwendung von Haufigkeiten mit Prozentsatzen

zusammengefasst.

Um den Einfluss der Erkrankung des Kindes auf die Lebensqualitat der Familie
zu untersuchen (Tabelle 5 und Abbildung 2), wurde ein t-Test fir unabhangige
Stichproben verwendet, um den Unterschied in den Durchschnittswerten des
PedsQL™ FIM zwischen der MLD- und PCH 2-Stichprobe sowie deren
Untergruppen und der ,keine chronische Erkrankung®“-Stichprobe zu vergleichen;
um jedoch die Unterschiede zwischen jeder der drei Krankheitsformen zu
vergleichen (Abbildung 3), wurde ein Mann-Whitney-U-Test fiir unabhéngige
Stichproben verwendet, da aufgrund der kleinen StichprobengrofRen keine

Normalverteilung angenommen werden konnte.

Um den Einfluss der Zeit nach der Diagnose auf die Lebensqualitat der Familie
zu untersuchen, wurde ein Mann-Whitney-U-Test verwendet, um den
Unterschied in den Durchschnittswerten des PedsQL™ FIM zwischen der
,weniger belastend“- und der ,mehr belastend“-Stichprobe zu vergleichen
(Abbildung 8).

Der Einfluss des Schweregrads der Symptome auf die Lebensqualitat der Familie
wurde mit Hilfe der Spearman’schen Rangkorrelationsanalyse untersucht, um die
PedsQL™ FIM-Werte mit potenziellen Einflussfaktoren wie GMFC-MLD, VSS-
Werten, Wahrnehmbarkeit visueller Reize, eigenstandigem Essen oder
Vorhandensein einer PEG-Sonde (perkutane endoskopische Gastrostomie-
Sonde) zu korrelieren. Ein Mann-Whitney-U-Test wurde verwendet, um die

PedsQL™ FIM-Werte zwischen Familien mit mehr und weniger schwer

betroffenen Kindern zu vergleichen, je nach
Motorik / Sprache / Sehen / Essen / Vorhandensein einer PEG-Sonde
(Tabelle 6).
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Um den Einfluss der Erkrankung des Kindes auf die Lebensqualitat von Mittern
und Vatern getrennt zu untersuchen, wurde zuséatzlich ein Mann-Whitney-U-Test
verwendet, um die Durchschnittswerte des PedsQL™ FIM zwischen MLD- und
PCH 2-Mdattern und zwischen MLD- und PCH 2-Véatern zu vergleichen. Und um
die PedsQL™ FIM-Werte innerhalb der Familien zwischen MLD-Miittern und -
Vatern und zwischen PCH 2-Mittern und -Véatern zu vergleichen, wurde ein

Wilcoxon signed-rank Test fur abhangige Stichproben verwendet (Abbildung 9).
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3. Ergebnisse

3.1. Einfluss der Krankheit des Kindes auf die Lebensqualitat der Familie

In Tabelle 5 werden die Mittelwerte und Standardabweichungen des PedsQL ™
FIM mit veroffentlichten Ergebnissen von Familien mit Kindern ohne chronische
Erkrankung, die mit dem gleichen Modul erhoben wurden, verglichen (Medrano
et al., 2013).

Tabelle 5 PedsQL™ Modul zu Auswirkungen auf die Familie (aus dem

Englischen nach Ammann-Schnell et. al., 2021)

Standardabweichung in Klammern dargestellt. Unterschiedliche Fallzahlen ergeben sich aus
der Tatsache, dass nur ausreichend beantwortete Skalen verwendet werden konnten. Hohere
Werte bedeuten ein besseres Funktionieren/weniger negative Auswirkungen.

*P-Wert ist signifikant auf <0,05 Niveau; **P-Wert ist signifikant auf <0,01 Niveau; ***P-Wert ist
signifikant auf <0,001 Niveau. Vergleich zwischen einzelnen Stichproben und der ,keine
chronische Erkrankung®-Stichprobe. PedsQL™, Pediatric Quality of Life Inventory; MLD,
Metachromatische Leukodystrophy; PCH 2, Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2; HRQOL,
health-related quality of life.

Stichprobe Total Impact Parent Family
Score HRQOL Functioning
MLD und PCH 2 57,3** (17,5) 60,8*** (18,3) 49,8*** (22,2)
(n =43/43/42)
Spatinfantile MLD 48,3*** (15,3) 54,8*** (20,8) 35,4*** (19,2)
(n = 8/8/8)
Juvenile MLD 59,1**(19,6) 61,1**(20,9) 56,2* (22,0)
(n =19/19/18)
PCH 2 59,7*** (15,5) 63,4* (15,2)  49,9** (21,7)

(n = 16/16/16)

MLD Miitter (n = 25/25/24)  53,1%* (18,8) 55,6*** (19,7) 47,8** (24,3)

MLD Vter (n = 22/22/22) 58,64 (19,3) 63,0* (21,5)  51,9%* (21,5)

PCH2 Mitter (n = 16/16/16)  55,9%* (17,9) 58,6** (17,8) 47,4** (23,6)

PCH2 Vater (n = 13/13/13) 67,7 (16,1) 73,6 (16,6)  56,4* (24,3)

Keine chronische
Erkrankung (n = 546) 73,2 (13,6) 71,2 (14,9) 67,6 (18,4)
(Medrano et al., 2013)
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MLD- und PCH 2-Familien berichteten Uber eine signifikant schlechtere HRQOL
als die Familien mit gesunden Kindern in den Gesamtbereichen Total Impact
Score, Parent HRQOL und Family Functioning (Abbildung 2) (Ammann-Schnell
et al., 2021).

Total Score Parent HRQOL Family Functioning
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MLD + PCH 2 B Keine chronische Erkrankung*#*
(n=43/43/42) (n =546)

Abbildung 2 PedsQL™ Modul zu Auswirkungen auf die Familie

Unterschiedliche Fallzahlen ergeben sich aus der Tatsache, dass nur ausreichend beantwortete
Skalen verwendet werden konnten. Héhere Werte bedeuten ein besseres
Funktionieren/weniger negative Auswirkungen.

*P-Wert ist signifikant auf <0,001 Niveau; **Medrano et al. 2013. Vergleich zwischen einzelnen
Stichproben, sowie zwischen einzelnen Stichproben und der ,keine chronische Erkrankung®-
Stichprobe. PedsQL™, Pediatric Quality of Life Inventory; MLD, Metachromatische
Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2; HRQOL, health-related quality of
life.

Auch bei der Unterteilung in die drei verschiedenen Krankheitsformen zeigten die
Familien eine signifikant schlechtere HRQOL als die Familien mit gesunden
Kindern (Abbildung 3). Der Vergleich der Mittelwerte des PedsQL™ FIM
zwischen jeder der drei Krankheitsformen untereinander zeigte jedoch keinen

signifikanten Unterschied mit Ausnahme des signifikant schlechteren Family
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Functioning (p < 0,05) der spatinfantilen MLD-Familien im Vergleich zu den

juvenilen MLD-Familien (Ammann-Schnell et al., 2021).

Total Score Parent HRQOL Family Functioning
: : *
100 * * i
20 — — ——

Spatinfantile MLD ® Juvenile MLD ®mPCH2  ® Keine chronische Erkrankung®*
(n=8) (n=19) (n=16) (n = 546)

Abbildung 3 PedsQL™ FIM unterteilt in Krankheitsformen (aus dem

Englischen nach Ammann-Schnell et. al., 2021)

Hohere Werte bedeuten ein besseres Funktionieren/weniger negative Auswirkungen.
*P-Wert ist signifikant auf <0,05 Niveau; **Medrano et al. 2013. Vergleich zwischen einzelnen
Stichproben, sowie zwischen einzelnen Stichproben und der ,keine chronische Erkrankung*-
Stichprobe. FIM, Family Impact Module; PedsQL™, Pediatric Quality of Life Inventory; MLD,
Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2; HRQOL,
health-related quality of life.

Nach Krankheit und Geschlecht der Eltern geordnet, zeigten MLD-Miitter und
Vater sowie PCH 2-Mitter ebenfalls eine signifikant schlechtere HRQOL im
Vergleich zu den Familien mit gesunden Kindern. Umgekehrt wiesen die PCH 2-
Vater nur ein signifikant schlechteres Family Functioning auf (Ammann-Schnell
et al., 2021).
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3.2.Belastung durch die Diagnose

3.2.1. Zeit der Diagnosefindung

Im Durchschnitt erhielten die von uns befragten Familien eine Diagnose
25,1 Monate (SD: 54,9, n = 43) nach Symptombeginn und hatten bis dahin 2,9
(SD: 1,7, n = 45) verschiedene medizinische Einrichtungen aufgesucht. Die
durchschnittliche Zeit bis zur Diagnosestellung betrug in Familien mit
spatinfantiler MLD 6,1 Monate (SD: 4,0) mit durchschnittlich 3,8 Arztbesuchen
(SD: 2,1, n = 8), in Familien mit juveniler MLD 41,4 Monate (SD: 78,3, n = 18) mit
durchschnittlich 2,4 Arztbesuchen (SD: 1,2, n = 19) und in Familien mit PCH 2
16,7 Monate (SD: 28,9, n = 17) mit durchschnittlich 3,1 Arztbesuchen (SD: 1,9,
n = 18) (Ammann-Schnell et al., 2021).

Auf einer Bewertungsskala von 0O bis 10, wobei 0 ,die Zeit bis zur
Diagnosestellung habe ich als nicht belastend empfunden® und 10 ,die Zeit bis
zur Diagnosestellung habe ich als sehr belastend empfunden® bedeutet, gaben
die Eltern von MLD-Kindern (n = 27) einen Medianwert von 9,3 (Range: 0,6-10,0)
und die Eltern von PCH 2-Kindern (n = 16) einen Medianwert von 9,0 (Range:
0,6-10,0) an (Abbildung 4) (Ammann-Schnell et al., 2021).

So aulierten sich beispielsweise Eltern, die die Zeit bis zur Diagnose als eher

belastend empfanden, folgendermalfien:

, Trotz der Auffélligkeiten konnten die Arzte vorerst nichts feststellen, das war sehr
belastend fur uns. Erst die vollstandige Diagnosestellung hat uns zumindest ein

Ergebnis gebracht.” (Juvenile MLD, 42 Monate bis zur Diagnosestellung)

und ,Es war sehr, sehr schlimm zu sehen, mein Kind verédndert sich, hat
Schmerzen und kein Arzt/Therapeut konnte helfen.“ (Spéatinfantile MLD,
11 Monate bis zur Diagnosestellung).

Andere Eltern, die dies nicht als belastend empfanden, merkten jedoch an,
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LZunéchst war die Zeit nicht sehr belastend, da keiner von einer schlimmen
Erkrankung ausging. Ab dem Tag der Blutentnahme bis zur Mitteilung war die
Ungewissheit sehr schlimm.“ (Spatinfantie MLD, 5 Monate bis zur

Diagnosestellung)

und ,[Diese Zeit war] wenig [belastend], da man nicht mit schlimmer Diagnose
rechnete.” (Juvenile MLD, 5 Monate bis zur Diagnosestellung) (Ammann-Schnell
et al., 2021)
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Ettern von Kindern mit PCH 2 (n = 16) Ettern von Kindern mit MLD {n = 27)

Abbildung 4 Belastung durch Zeit der Diagnosefindung
Hohere Werte bedeuten eine hther empfundene Belastung durch Zeit der Diagnosefindung.
MLD, Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2.

3.2.2. Diagnosestellung

Die Eltern gaben an, dass sie die Diagnose in 85,7 Prozent der Félle (n = 49)
personlich Gbermittelt bekommen hatten, in 6,1 Prozent postalisch, in 4,1 Prozent
telefonisch und 4,1 Prozent beantworteten diese Frage nicht. Von den Eltern,
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denen die Diagnose personlich tbermittelt worden war (n = 42), gaben 95,2
Prozent an, dass dies in einem Arztzimmer geschah und je 2,4 Prozent bekamen
die Diagnose am Krankenbett oder auf dem Flur. Auf die Frage, wer sie tUber die
Diagnose informiert hat, gaben 91,8 Prozent "Arzt/Arztin" und 2,1 Prozent
"Sekretarin” an, 6,1 Prozent beantworteten diese Frage nicht (Ammann-Schnell
et al., 2021).

Auf einer Bewertungsskala von O bis 10, wobei 0 ,direkt nach der
Diagnosemitteilung habe ich mich nicht gut informiert gefuhlt und 10 ,direkt nach
der Diagnosemitteilung habe ich mich sehr gut informiert gefihlt“ bedeutet,
gaben die Eltern von MLD-Kindern (n = 27) einen Medianwert von 5,0 (Range:
0,0-10,0) und die Eltern von PCH 2-Kindern (n = 16) einen Medianwert von 2,4
(Range: 0,0-10,0) an (Abbildung 5) (Ammann-Schnell et al., 2021).
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Abbildung 5 Informationsgefiihl der Eltern direkt nach Diagnosemitteilung
Hohere Werte bedeuten ein besseres Informationsgefiihl direkt nach Diagnosemitteilung. MLD,
Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2.
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Zur Zufriedenheit mit der Diagnosestellung befragt, gaben auf einer
Bewertungsskala von O bis 10, wobei 0 ,mit der Art und Weise der
Diagnoseubermittlung war ich nicht zufrieden® und 10 ,mit der Art und Weise der
Diagnoseubermittlung war ich sehr zufrieden“ bedeutet, die Eltern von MLD-
Kindern (n = 27) einen Medianwert von 8,5 (Range: 0,0-10,0) und die Eltern von
PCH 2-Kindern (n = 16) einen Medianwert von 7,0 (Range: 0,0-10,0) an
(Abbildung 6) (Ammann-Schnell et al., 2021).
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Abbildung 6 Zufriedenheit mit Art und Weise der Diagnosetbermittlung
Hohere Werte bedeuten eine héhere Zufriedenheit mit Art und Weise der Diagnose-
Ubermittlung. MLD, Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare Hypoplasie
Typ 2.

Eltern berichteten immer wieder, dass Ehrlichkeit tber den Schweregrad und
eine verstandliche Erklarung der Erkrankung sowie ein empathischer Umgang
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mit ihnen in dieser Situation als besonders hilfreich empfunden wurden. Zum

Beispiel schrieb ein Elternteil,

,Damaliger Professor sprach offen Uber den Verlauf der Krankheit, aber sehr
einfuhlsam. Jederzeit da fur Fragen.” (Juvenile MLD) (Ammann-Schnell et al.,
2021)

Als storende Faktoren wurden vor allem unsensibles Verhalten gegeniber den
Eltern, Unkenntnis der Krankheit seitens der Arzte sowie die Ubermittlung von
unbestatigten Diagnosen genannt. Zum Beispiel stellte ein Elternteil fest,

,Der Satz: ,Ihr Kind wird sterben.“ Hat sich bis heute eingebrannt bei mir. Der
Satz wurde direkt am Anfang gesagt.” (Spéatinfantile MLD) (Ammann-Schnell et
al., 2021)

3.2.3. Zeit nach der Diagnhose

Im Median betrug die Zeit zwischen der Diagnosestellung und dieser Studie 10
Jahre (Range: 1-27). Auf einer Bewertungsskala von 0 bis 10, wobei 0 ,die Zeit
unmittelbar nach der Diagnosestellung habe ich als nicht belastend empfunden®
und 10 ,die Zeit unmittelbar nach der Diagnosestellung habe ich als sehr
belastend empfunden® bedeutet, gaben sowohl die Eltern von MLD-Kindern (n =
27) als auch die Eltern von PCH 2-Kindern (n = 16) einen Medianwert von 10,0
(Range: 0,0-10,0) an (Abbildung 7). Beispielsweise aul3erten Eltern, die den
Zeitpunkt unmittelbar nach der Diagnose als belastend einschéatzten,

,ES flhlte sich an [sic] als ware unser Sohn schon gestorben, uns wird der Boden

unter den FiiBen entzogen.” (Spatinfantile MLD)

und ,[Es war] die schrecklichste Zeit in meinem Leben [sic] ich sah keinen Sinn
mehr darin und wollte unseres eigentlich nur noch beenden.“ (PCH 2) (Ammann-
Schnell et al., 2021)

Dahingegen merkten zwei der wenigen Eltern, die dies nicht als belastend

empfanden (siehe Range 0,0-10,0), an,
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»(--.) Wir waren eher in Hochstimmung, weil wir dadurch wussten, dass wir
pranatale Diagnostik fUr das zweite Kind machen konnten. Wir waren erleichtert,
dass es PCH 2 und nicht eine unbekannte Form ist, zu der viel weniger
Veroffentlichungen da sind. Nach klinischer Diagnose: Endlich konnte man

konkret suchen und Studien lesen und andere Eltern und Kinder finden.“ (PCH 2)

und ,,[Wir fihlten] vorallem [sic] Erleichterung, da klar war, dal [sic] [Name des
Kindes] rezessiv ererbtes PCH 2 hat und keiner Schuld an seiner Krankheit ist.“
(PCH 2) (Ammann-Schnell et al., 2021)
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Abbildung 7 Belastung durch Zeit nach der Diagnose
Hohere Werte bedeuten eine hoher empfundene Belastung durch Zeit nach der Diagnose.
MLD, Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2.

Die Eltern wurden dann entsprechend den Ergebnissen auf der oben genannten
Bewertungsskala in zwei Gruppen eingeteilt: Alle mit einem Wert zwischen 0 und

5 kamen in eine ,eher nicht belastend“-Gruppe (n = 7, Zeit zwischen
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Diagnosestellung und Studie im Median 8,5 Jahre, Range: 4-7) und alle mit
einem Wert > 5 in eine ,eher belastend“-Gruppe (n = 36, Zeit zwischen
Diagnosestellung und Studie im Median 10 Jahre, Range 1-27). Beim Vergleich
der Mittelwerte des PedsQL™ FIM dieser beiden Gruppen wurde festgestellt,
dass die Eltern, die die Zeit nach der Diagnose als eher belastend bewerteten,
eine signifikant schlechtere Funktionsfahigkeit aufwiesen als die Eltern, die dies
nicht taten. Dies wurde in den Gesamtbereichen Total Impact Score (p < 0,05)
und Parent HRQOL (p < 0,05) festgestellt (Abbildung 8) (Ammann-Schnell et al.,
2021).
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Abbildung 8 Einfluss der Zeit nach der Diagnose auf Lebensqualitat der Eltern

(aus dem Englischen nach Ammann-Schnell et. al., 2021)

Hohere Werte bedeuten ein besseres Funktionieren/weniger negative Auswirkungen. *P-Wert
ist signifikant auf <0,05 Niveau. Vergleich zwischen ,eher belastend“-Stichprobe und ,eher nicht
belastend“-Stichprobe. HRQOL, health-related quality of life.
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3.3. Einfluss der Symptomschwere auf die Lebensqualitat der Familie

3.3.1. Grobmotorik und Sprachproduktion

Zum Zeitpunkt der Befragung hatten die betroffenen Kinder (n = 45) einen
medianen GMFC-MLD-Wert von 5 (Range: 0-6), was ,Weder Fortbewegung in
Bauchlage noch freies Sitzen moglich. Kopfkontrolle erhalten. (Kehrer et al.,
2011b) und einen medianen VSS-Wert von 4 (Range: 1-4) was ,Keine
(verstandliche) Sprache“ (Pennington et al., 2013) bedeutet. Kinder mit spat-
infantiler MLD (n = 8) hatten einen medianen GMFC-MLD-Wert von 6 (Range: 5-
6) und einen medianen VSS-Wert von 4 (Range: 1-4), Kinder mit juveniler MLD
(n = 18) hatten einen medianen GMFC-MLD-Wert von 4,5 (Range: 0-6) und einen
medianen VSS-Wert von 4 (Range: 1-4) und Kinder mit PCH 2 (n = 19) hatten
einen medianen GMFC-MLD-Wert von 5 (Range: 4-6) und einen medianen VSS-
Wert von 4 (Range: 4-4). Zusammenfassend lasst sich sagen, dass sich die
Gruppen nicht wesentlich im Schweregrad ihrer Erkrankung unterschieden
(Ammann-Schnell et al., 2021).

Es gab keine signifikante Korrelation zwischen den GMFC-MLD- oder VSS-
Werten und der Lebensqualitat der Familien. Um den Einfluss der Grobmotorik
und Sprachproduktion auf die Lebensqualitdt der Familien zu untersuchen,
wurden die Familien nach den Fahigkeiten ihrer Kinder in Gruppen eingeteilt und
die Mittelwerte aus ihrem PedsQL™ FIM verglichen. Aus Tabelle 6 geht hervor,
dass es keinen signifikanten Unterschied in der HRQOL zwischen Familien von
Kindern mit einem GMFC-MLD-Wert < 4 und Familien von Kindern mit einem
GMFC-MLD-Wert > 4 gab. Ebenso gab es keinen signifikanten Unterschied
zwischen Familien von Kindern mit einem VSS-Wert von < 4 und Familien von
Kindern mit einem VSS-Wert = 4 (Ammann-Schnell et al., 2021).
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Tabelle 6 Einfluss der Symptomschwere auf das PedsQL™ FIM (aus dem

Englischen nach Ammann-Schnell et. al., 2021)

Standardabweichung in Klammern dargestellt. Unterschiedliche Fallzahlen ergeben sich aus
der Tatsache, dass nur vollstandige Skalen verwendet werden konnten. Hohere Werte
bedeuten ein besseres Funktionieren/weniger negative Auswirkungen. *P-Wert ist signifikant
auf <0,05 Niveau; **P-Wert ist signifikant auf <0,01 Niveau. Vergleich zwischen Paaren eines
Unterpunktes. FIM, Family Impact Module; PedsQL™, Pediatric Quality of Life Inventory;
HRQOL, health-related quality of life; GMFC-MLD, Gross Motor Function Classification-MLD
(Kehrer et al., 2011b); MLD, Metachromatische Leukodystrophie; VSS, The Viking Speech
Scale (Pennington et al., 2013). PEG, perkutane endoskopische Gastrostomie.

Stichprobe Total Impact Parent Family
Score HRQOL Functioning

Grobmotorik

GMFC-MLD <4 (n =10/10/10) 61,7 (18,6) 63,3 (19,6) 59,3 (19,6)
GMFC-MLD >4 (n =32/32/31) 56,5 (17,4) 60,6 (18,2) 47,3(22,7)
Vollstandige Immobilitat

GMFC-MLD < 6 61,8 (17,8) 64,2 (18,9) 56,0 (22,0)
(n = 30/30/30)

GMFC-MLD =6 48,6* (13,5) 54,6 (15,8) 37,2*(18,3)
(n=12/12/11)

Sprache

VSS <4 (n =10/10/10) 62,5 (16,8) 65,0 (18,0) 60,5 (17,8)
VSS =4 (n = 32/32/31) 56,6 (17,9) 60,3 (18,6) 47,9 (23,2)

Vollstandiger Kommunikationsverlust

VSS <4 (zumindest Fahigkeit, 61,5 (16,4) 65,1 (17,1) 54,3(21,8)
Emotionen auszudriicken)

(n = 34/34/34)

Keine Fahigkeit, Emotionen 43,1** (15,3) 45,8** 34,5 (19,3)
auszudriicken (n = 8/8/7) (15,9)

Visuelle Stimulation

Visuelle Reize wahrnehmbar 62,2 (16,7) 65,8 (17,2) 54,1 (21,5)
(n = 32/32/32)

Visuelle Reize nicht 44,8** (13,9) 47,4* 39,6 (23,4)
wahrnehmbar (n = 10/10/9) (15,0)

Selbststandiges Essen

Selbststandiges Essen 66,3 (17,8) 67,7 (18,9) 64,5(15,9)

maoglich (n = 8/8/8)
Kein selbststandiges Essen 56,1 (17,3) 60,0 (18,2) 47,7* (22,8)
maoglich (n = 34/34/33)

PEG-Sonde

Keine PEG-Sonde 62,7 (15,7) 64,8 (17,9) 56,4 (18,6)
(n = 23/23/23)

PEG-Sonde (n = 19/19/18) 52,3* (18,5) 57,3 (18,6) 44,0 (24,5)

Terminales Krankheitsstadium
Kind am Leben (n = 32/32/31) 61,7 (17,5) 64,7 (18,2) 55,4 (21,9)
Kind verstorben (n =11/11/11) 44,5** (9,8) 49,3* (14,0) 34,2** (14,8)
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3.3.2. Fortgeschrittenes Krankheitsstadium

Um die Auswirkungen eines fortgeschrittenen Krankheitsstadiums auf die
Lebensqualitat der Familien zu untersuchen, wurden die Familien nach dem
Schweregrad der Symptome ihrer Kinder in Gruppen eingeteilt und die
Mittelwerte aus ihrem PedsQL™ FIM verglichen (Tabelle 6). Familien von
Kindern, die einen GMFC-MLD-Wert von 6 hatten, was ,Jegliche Fortbewegung
sowie Kopf- und Rumpfkontrolle verloren.” (Kehrer et al., 2011b) bedeutet, hatten
in den Gesamtbereichen Total Impact Score und Family Functioning eine
signifikant schlechtere Funktionsfahigkeit als Familien von Kindern mit einem
GMFC-MLD-Wert besser als 6. Als daruber hinaus Familien von Kindern mit
einem VSS-Wert von 4 in solche unterteilt wurden, in denen die Kinder noch in
der Lage waren Emotionen auszudrticken, und solche, in denen die Kinder keine
Emotionen mehr ausdriicken konnten, hatten Letztere eine signifikant
schlechtere Funktionsfahigkeit in den Gesamtbereichen Total Impact Score und
Parent HRQOL (Ammann-Schnell et al., 2021).

Auch andere fortgeschrittene Symptome wiesen signifikante Unterschiede auf.
Familien von Kindern, die keine visuellen Reize mehr wahrnehmen oder nicht
selbstandig essen konnten und die eine PEG-Sonde hatten, sowie Familien,
deren Kinder zum Zeitpunkt der Befragung bereits verstorben waren (und die
Uber ihre Situation im Endstadium der Erkrankung berichteten), hatten eine
signifikant schlechtere Funktionsfahigkeit als die Familien von Kindern ohne

diese fortgeschrittenen Symptome (Ammann-Schnell et al., 2021).

3.4. Einfluss der Krankheit des Kindes auf Mutter und Vater

3.4.1. Vergleich zwischen Muttern und Vatern

Bei der Untersuchung des Einflusses der Erkrankung des Kindes auf Mutter und
Vater getrennt (Mittelwerte siehe Tabelle 5) wurde festgestellt, dass die MLD-
Mutter in den Gesamtbereichen Total Impact Score (p < 0,05), Parent HRQOL
(p <0,001) und Family Functioning (p < 0,05) signifikant schlechter funktionierten
als die MLD-Vater (Abbildung 9). Die PCH 2-Mitter hatten eine signifikant
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schlechtere Parent HRQOL (p < 0,001) als die PCH2-Vater (Ammann-Schnell et
al., 2021).

Total Score Parent HRQOL Family Functioning
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(n=25) (n=22) (n=16) (n=13) (n = 546)

Abbildung 9 Vergleich der HRQOL zwischen Miuttern und Vatern (aus dem

Englischen nach Ammann-Schnell et. al., 2021)

Hohere Werte bedeuten ein besseres Funktionieren/weniger negative Auswirkungen. *P-Wert
ist signifikant auf <0,05 Niveau; **P-Wert ist signifikant auf <0,01 Niveau; ***Medrano et al.
2013. Vergleich zwischen einzelnen Stichproben, sowie zwischen einzelnen Stichproben und
“keine chr. Erkrankung®“-Stichprobe. MLD, Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2,
Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2; HRQOL, health-related quality of life; chr., chronisch.

Im Gegensatz dazu ergab ein Vergleich zwischen MLD- und PCH 2-Miittern,
sowie zwischen MLD- und PCH 2-Vatern keinen signifikanten Unterschied
(Ammann-Schnell et al., 2021).

3.4.2. Berufliche Situation der Eltern
Tabelle 7 zeigt den Bildungsstand und die aktuelle berufliche Situation der Eltern
dieser Studie (n = 43). Es ist festzuhalten, dass es keine offensichtlichen
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systematischen Unterschiede in den Bildungsgraden der Eltern gab. Zum
Zeitpunkt der Befragung arbeiteten 60,5 Prozent der Mitter aul3er Haus und 25,6
Prozent waren Hausfrauen, wahrend 100 Prozent der berufstatigen Vater aul3er

Haus arbeiteten (Ammann-Schnell et al., 2021).

Tabelle 7 Bildungsstand und aktuelle berufliche Situation der Eltern in den
teiinehmenden Familien (n = 43, aus dem Englischen nach Ammann-Schnell et.
al., 2021)

Mutter Vater
Prozent Prozent
Bildungsstand
Hauptschulabschluss 20,9 25,6
Realschulabschluss 30,2 23,3
Fachhochschulreife 11,6 18,6
Abitur 32,6 27,9
Andere 2,3 0,0
Keine Angaben 2,3 4,7
Aktuelle berufliche Situation
Arbeit aul3erhalb des Hauses 60,5 76,7
Hausfrau/Hausmann 25,6 0,0
Berentet 11,6 14,0
Verstorben 0,0 4.7
Keine Angaben 2,3 4,7

Vergleicht man die Medianwerte einer Bewertungsskala von 0 bis 10, wobei O fur
,nicht zufrieden mit der eigenen beruflichen Entwicklung® und 10 fur ,sehr
zufrieden mit der eigenen beruflichen Entwicklung® steht, so waren Mutter sowohl
von Kindern mit MLD (n = 18, p < 0,05) als auch von Kindern mit PCH 2 (n = 14,
p < 0,05) signifikant unzufriedener mit ihrer beruflichen Entwicklung als Véter
(Abbildung 10) (Ammann-Schnell et al., 2021).

Auf die Frage, ob die aktuelle berufliche Situation den urspriinglich geplanten

Zielen entsprach, antworteten 53,5 Prozent der Mutter und 9,3 Prozent der Vater
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mit Nein und gaben an, dass die Krankheit ihres Kindes dabei eine bedeutende

Rolle spielte. So kommentierte beispielsweise ein Elternteil,

»Ich musste meine Teilzeitstelle kiindigen, da ich es einfach nicht mehr geschafft
habe (schlechte Néchte, Sorgen, konnte mich nicht mehr konzentrieren und
wollte auch bei meinem Kind sein).” (Spatinfantile MLD) (Ammann-Schnell et al.,
2021)
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Ettern von Kindern mit MLD (n = 18] Eltern von Kindern mit PCH 2 (n=14)

Abbildung 10 Zufriedenheit der Eltern mit eigener beruflicher Entwicklung (aus

dem Englischen nach Ammann-Schnell et. al., 2021)

Hohere Werte bedeuten eine hdhere Zufriedenheit mit der eigenen beruflichen Entwicklung.
*P-Wert ist signifikant auf <0,05 Niveau. Vergleich zwischen Miittern und Vatern. MLD,
Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2.
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3.5. Einfluss der Krankheit des Kindes auf nicht betroffene Geschwister

In MLD-Familien mit Geschwistern (n = 24) bewerteten 50,0 Prozent der Eltern
das Erleben eines schwer chronisch kranken Geschwisters fur das gesunde Kind
als Belastung, wéahrend 16,7 Prozent es eher positiv bewerteten. In PCH 2-
Familien (n = 11) bewerteten 45,5 Prozent, dass das Erleben eines schwer
chronisch kranken Geschwisters fur das gesunde Geschwisterkind eher positiv
sei, wahrend 9,1 Prozent es eher als Belastung einschatzten. Im Freitext gaben
20,8 Prozent der MLD-Eltern und 18,2 Prozent der PCH2-Eltern an, dass diese
Erfahrung fir das gesunde Kind sowohl belastend als auch positiv war.
Insgesamt 12,5 Prozent der MLD-Eltern und 27,3 Prozent der PCH 2-Eltern

haben diese Frage nicht beantwortet (Ammann-Schnell et al., 2021).

Auf die Frage, ob sie bei dem gesunden Geschwisterkind Verhaltensmuster
beobachtet haben, die sie auf die Krankheit des betroffenen Kindes zurtckfiihren
(Mehrfachnennungen waren moglich), gaben 57,1 Prozent der Eltern mit
gesunden Kindern (n = 35) an, dass ihr gesundes Kind "viel Verantwortung in der
Familie ibernimmt", 46,4 Prozent, dass es "oft benachteiligt wird", 42,9 Prozent,
dass es "viel bei der Betreuung des kranken Kindes hilft* und 21,4 Prozent, dass
es "Verhaltensprobleme wie Depression, Aggression, Rulckzug oder
Hyperaktivitat" zeigt. Unter der Kategorie "Andere" berichteten 46,4 Prozent der
Eltern z. B. von sehr guten sozialen Fahigkeiten des gesunden Kindes, aber auch
von Problemen wie einem Stottern oder grol3er Unsicherheit. Zwanzig Prozent

beantworteten diese Frage nicht (Ammann-Schnell et al., 2021).

3.6. Pflege- und finanzielle Situation

Zum Zeitpunkt der Befragung hatten 87,8 Prozent der betroffenen Kinder (n = 49)
von den deutschen Pflegekassen einen Pflegegrad erhalten, 8,1 Prozent hatten
keinen Pflegegrad und 4,1 Prozent der Eltern machten zu dieser Frage keine
Angaben. Von denjenigen, die einen Pflegegrad erhalten hatten (n = 43),
erhielten 83,7 Prozent den Pflegegrad 5. Der Pflegegrad 5, die héchste

Betreuungsstufe, wird Versicherten zuerkannt, die nachweislich unter einer

38



,Schwersten Beeintrachtigung der Selbstandigkeit oder der Fahigkeiten” leiden
(“Pflegegrade,” 2021), was einen sehr hohen Pflegebedarf bedeutet (Ammann-
Schnell et al., 2021).

Miitter verbrachten durchschnittlich 88 Stunden und Vater 39 Stunden pro Woche
mit ihrem betroffenen Kind. In 60,5 Prozent der Familien (n = 43) waren es
Uberwiegend Miitter, die das Kind betreuten, in 20,9 Prozent der Familien
betreuten beide Elternteile das Kind gleichermal3en, in 14,0 Prozent der Familien
war es uberwiegend eine familienfremde Person, z.B. ein Pflegedienst,
Pflegeheim oder Internat und in 2,3 Prozent der Familien betreuten Gberwiegend
die Vater das Kind, wahrend 2,3 Prozent diese Frage nicht beantworteten
(Ammann-Schnell et al., 2021).

Insgesamt 69,8 Prozent der Familien gaben an, durchschnittlich 38 Stunden pro
Woche Hilfe bei der Betreuung ihres Kindes zu erhalten, wahrend 20,9 Prozent
angaben, keine Hilfe zu erhalten und 9,3 Prozent beantworteten diese Frage
nicht. Auf die Frage, wer bei der Betreuung des betroffenen Kindes half
(Mehrfachnennungen waren moglich), antworteten 85,7 Prozent der Familien mit
,Freunde", 76,2 Prozent mit ,Verwandte", 54,8 Prozent mit ,ambulanter
Pflegedienst”, 69,0 Prozent nannten unter der Kategorie ,Sonstige" z. B.
,Freiwillige" oder ,Hospizdienst" und 2,3 Prozent beantworteten diese Frage
nicht. Die Grinde, warum manche Eltern keine Hilfe in Anspruch genommen
haben, waren vielfaltig. Ein Elternteil, das keine Hilfe erhalten hat, schrieb zum

Beispiel,
,WIill [sic] solange ich es kann meine Tochter selbst pflegen.” (Juvenile MLD)

und ein anderer ,/Ich habe Hilfe durch Verwandte im Haushalt. Die Betreuung von
[Name des Kindes] trauen diese sich nicht zu.” (Spatinfantile MLD) (Ammann-
Schnell et al., 2021)

In diesem Zusammenhang wurde auch der Einfluss der Krankheit des Kindes auf
die finanzielle Situation der Eltern untersucht. Auf einer Bewertungsskala von 0

bis 10, wobei 0 ,keine Einschrankung unserer finanziellen Situation” und 10
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Jinanziell extreme Einschrankungen" bedeutet, gaben die Eltern von MLD-
Kindern (n = 27) einen Medianwert von 1,5 (Range: 0,0-10,0) und die Eltern von
PCH 2-Kindern (n = 16) einen Medianwert von 5,0 (Range: 0,0-10,0) an
(Abbildung 11) (Ammann-Schnell et al., 2021).
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Abbildung 11 Einschrankung finanzielle Situation durch Krankheit des Kindes
Hohere Werte bedeuten eine hther empfundene Einschrénkung der finanziellen Situation durch
die Krankheit des Kindes. MLD, Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare
Hypoplasie Typ 2.

3.7.Soziale Unterstitzung der Familie

Viele Eltern gaben an, dass sie am meisten Trost und Zuspruch von der Familie
und von Freunden erhielten, in geringerem Mal3e auch von anderen betroffenen
Familien, und dass Familienrehabilitation, Kuren und Hospizaufenthalte

angeboten wurden (Tabelle 8). Unter der Kategorie ,Andere“ gaben die Eltern
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wiederholt an, dass Hobbys, Aktivitaten und ihre Arbeit sie trosteten, da sie eine

Ablenkung darstellten (Ammann-Schnell et al., 2021).

Tabelle 8 Quellen sozialer Unterstttzung fur Eltern betroffener Kinder (aus dem

Englischen nach Ammann-Schnell et. al., 2021)
*Mehrfachnennungen waren mdglich, **z. B. Hobby, Aktivitaten, Arbeit, Therapeut

Quelle sozialer Unterstiitzung Teilnehmende Familien (n = 43)
Prozent*
Familie 73,8
Freunde 66,7
Andere betroffene Familien 28,6
Familien-Reha/Kur/Hospiz 21,4
Andere** 21,4
Religion 11,9
Selbsthilfegruppe 9,5
Nachbarn 2,4
Keine Angabe 2,3

Auf einer Bewertungsskala von 0 bis 10, wobei 0 ,Ich fiihle mich mit meinem
betroffenen Kind von der Gesellschaft nicht gut akzeptiert” und 10 ,Ich fihle mich
mit meinem betroffenen Kind von der Gesellschaft sehr gut akzeptiert* bedeutet,
gaben die Eltern von MLD-Kindern (n = 27) einen Medianwert von 5,8 (Range:
2,5-10,0) und die Eltern von PCH 2-Kindern (n = 16) einen Medianwert von 6,3
(Range: 2,2-10,0) an (Abbildung 12) (Ammann-Schnell et al., 2021).

Insgesamt 76,7 Prozent der Eltern (n = 43) erlebten ,Mitleid", 69,8 Prozent
,positive Anteilnahme" und 20,9 Prozent ,Unverstandnis" als haufigste offentliche
Reaktionen im Alltag auf ihr betroffenes Kind (Mehrfachnennungen waren
madglich). Unter der Kategorie ,Andere" berichteten 25,6 Prozent der Eltern von
einer Vielzahl anderer 6ffentlicher Reaktionen auf das betroffene Kind, wie z. B.
Interesse und Respekt ihnen gegenuber, aber auch Uber Unsicherheit und
Schamgefuhl (Ammann-Schnell et al., 2021).
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Abbildung 12 Gesellschaftliche Akzeptanz von Eltern mit betroffenem Kind
Hohere Werte bedeuten eine besser empfundene gesellschaftliche Akzeptanz von Eltern mit
betroffenem Kind. MLD, Metachromatische Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebellare
Hypoplasie Typ 2.

3.8. Krankheitsspezifisches Wissen der Eltern

Auf einer Bewertungsskala von 0 bis 10, wobei 0 ,Ich fuhle mich aktuell nicht gut
Uber die Krankheit meines Kindes informiert" und 10 ,Ich fuhle mich aktuell sehr
gut Uber die Krankheit meines Kindes informiert" bedeutet, gaben die Eltern von
MLD-Kindern (n = 27) einen Medianwert von 8,4 (Range: 0,0-10,0) und die Eltern
von PCH 2-Kindern (n = 16) einen Medianwert von 9,0 (Range: 1,7-10,0) an
(Abbildung 13) (Ammann-Schnell et al., 2021).
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Abbildung 13 Aktuelles Informationsgefuhl der Eltern
Hohere Werte bedeuten ein besseres aktuelles Informationsgefiihl. MLD, Metachromatische
Leukodystrophie; PCH 2, Pontocerebelldre Hypoplasie Typ 2.

Viele Eltern gaben an, dass sie ihr krankheitsspezifisches Wissen hauptsachlich
von Arzten, Therapeuten und Pflegepersonal erhielten, in geringerem Mafe auch
von anderen betroffenen Familien oder aus dem Internet, und dass Fachliteratur
gelesen wurde (Tabelle 9). Unter der Kategorie ,Andere“ gaben Eltern an,
Informationen z. B. auch aus Studien des Universitatsklinikums Tubingen oder

von einem befreundeten Arzt zu erhalten (Ammann-Schnell et al., 2021).
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Tabelle 9 Quellen krankheitsspefizischen Wissens flur Eltern betroffener Kinder
*Mehrfachnennungen waren mdglich, **z. B. Studien Uniklinik Tubingen, befreundeter Arzt

Quelle krankheitsspezifischen Teilnehmende Familien (n = 43)
Wissens
Prozent*

Arzte/Theraupeuten/Pflegepersonal 70,7

Andere betroffene Familien 51,2

Internet 46,3

Fachliteratur 14,6

Andere** 4,9

Keine Angabe 4,7

Auf die Frage, was notig ware, um Eltern noch besser tber die Krankheit ihres
Kindes zu informieren, schrieb ein Elternteil,

,Vielleicht noch besserer bundesweiter Austausch der behandelnden Arzte bei
seltenen Erkrankungen, da es fur die Meisten [sic] ja das erste Mal ist die
jeweilige Erkrankung zu behandeln.“ (PCH 2)

und ein anderer Elternteil bemerkte ,Man ist so mit der Betreuung des Kindes
beschaftigt, daR [sic] ich mir wiinschen wiirde, wenn die Arzte mal auf einen
zukommen wirden und neue Informationen und Erkenntnisse mitteilen wiirden.“
(Juvenile MLD) (Ammann-Schnell et al., 2021)
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4. Diskussion

In dieser Studie wurde der Einfluss der schweren seltenen chronisch-
neurologischen Erkrankung im Kindesalter auf die Qualitat des Familienlebens in
einer groRen Gruppe von Familien Uberwiegend aus Deutschland mit Kindern,
die an MLD und PCH 2 leiden, untersucht. Gemeinsames Element beider
Krankheiten ist, dass es sich um seltene und schwere neurologische
Erkrankungen im Kindesalter handelt, mit dem Unterschied, dass PCH 2 mit einer
primaren schweren Entwicklungsstdérung assoziiert ist, wahrend sich Kinder mit
MLD zunachst normal entwickeln und dann allmahlich verschlechtern

(Gieselmann and Krageloh-Mann, 2014; Sanchez-Albisua et al., 2014).

Wir fanden heraus, dass die Krankheit des Kindes einen signifikant negativen
Einfluss auf die Lebensqualitéat der Familie hatte. Interessanterweise ergaben
sich beim Vergleich der beiden Krankheiten keine wesentlichen Unterschiede.
Bemerkenswert ist hier, dass die Mehrheit der betroffenen Kinder zum Zeitpunkt
der Befragung einen &hnlich hohen Pflegebedarf aufwies, mit einem medianen
GMFC-MLD-Wert von 5 und einem medianen VSS-Wert von 4, was den Verlust
fast aller grobmotorischen und kommunikativen Fahigkeiten anzeigt. Unabhéangig
von der Erkrankung hatten die Mditter eine signifikant niedrigere HRQOL und
waren mit ihrer beruflichen Entwicklung signifikant unzufriedener als die Vater.
Obwohl weder die Dynamik der Erkrankung, primar versus sekundéar progredient,
noch die Schwere der Symptome einen wesentlichen Unterschied in Bezug auf
die eingeschrankte Funktionsfahigkeit der Eltern und der Familie machten,
wurden zwei Krankheitsstadien eindeutig als besonders beunruhigend und
belastend beschrieben. Vor allem die meist sehr lange Zeit bis zur
Diagnosestellung bedeutete fur die Eltern eine grof3e Belastung, wahrend sie mit
der Art und Weise der Diagnosemitteilung im Allgemeinen recht zufrieden waren.
Schwere Symptome im Endstadium der Krankheit scheinen die andere sehr
belastende Periode im Zusammenhang mit der Krankheit zu sein, basierend auf
der berichteten Einschrankung der Funktionsfahigkeit der Familien in diesem
Stadium (Ammann-Schnell et al., 2021).
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4.1. Negativer Einfluss von MLD und PCH 2 auf die HRQOL von Familien

Wahrend bei MLD-Familien bereits tber eine schlechtere HRQOL als in Familien
mit gesunden Kindern berichtet wurde (Eichler et al., 2016; Harrington et al.,
2019), ist der Einfluss von PCH 2 auf Eltern und Familie noch nicht beschrieben
worden. Wir berichten, dass sowohl die Parent HRQOL als auch das Family
Functioning in MLD- und PCH 2-Familien signifikant niedriger sind im Vergleich
zu veroffentlichten Referenzdaten von Familien mit gesunden Kindern (Ammann-
Schnell et al., 2021; Medrano et al., 2013).

4.2.Hohe Belastung von Miittern

Ein neues Ergebnis unserer Studie sind die deutlichen Unterschiede zwischen
Muttern und Vatern. MLD-Mdutter berichteten Uber ein signifikant schlechteres
Befinden und Funktionsfahigkeit als MLD-Vater und PCH 2-Mitter hatten eine
signifikant schlechtere Parent HRQOL als PCH 2-Vater (Ammann-Schnell et al.,
2021). Die meisten Studien untersuchen nur den Einfluss der Erkrankung des
Kindes auf die Mutter, daher ist wenig Uber die Auswirkung auf die Vater bekannt.
Eine fruhere Studie Uber Familien, die das Leben mit Mukoviszidose meistern,
berichtete, dass ein Mangel an Zusammengehdorigkeit den mdtterlichen Stress
potenziert. Vater waren oft aufgrund beruflicher Verpflichtungen nicht verfligbar
oder hatten das Gefihl, dass die Betreuung der Kinder nur Frauensache sei
(Burton, 1975). Dariiber hinaus waren in unserer Studie die Mutter sowohl von
Kindern mit MLD als auch mit PCH 2 signifikant weniger zufrieden mit ihrer
beruflichen Entwicklung als die Véater, was ein weiterer moglicher Grund fur ihr
schlechteres Befinden und Funktionsfahigkeit sein kénnte. Auf der Suche nach
Grunden fir diese signifikant schlechtere Zufriedenheit gab die Halfte der Miitter,
aber weniger als 10 Prozent der Vater an, dass ihre derzeitige berufliche Situation
nicht ihren urspriinglichen Zielen entsprach und dies mit der Erkrankung ihres
Kindes in Verbindung gebracht wurde. Interessant ist in diesem Zusammenhang,
dass das Bildungsniveau von Miuttern und Vatern ahnlich war. Fast alle Eltern
hatten mindestens einen Hauptschulabschluss und ein Drittel der Mutter und

etwas weniger Véater hatten eine Hochschulreife. Allerdings waren nur 60 Prozent
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der Mutter gegentber 77 Prozent der Vater auRer Haus berufstéatig. Aul3erdem
war es in 60 Prozent der Familien Uberwiegend die Mutter, die sich um das Kind
kimmerte, wahrend in etwa 20 Prozent der Familien beide Elternteile zu gleichen
Teilen beteiligt waren und in nur 2 Prozent der Familien Gberwiegend die Vater
(Ammann-Schnell et al., 2021). Diese Ergebnisse zeigen, dass in vielen Familien
die Mutter entweder ihre berufliche Erfiillung zugunsten der Pflege ihres kranken
Kindes zurlckstellen oder unter der Doppelbelastung von Pflege und Beruf
leiden. In einer Studie Uber Mutter von Kindern mit Typ-1-Diabetes berichteten
viele, dass sie wegen der chronischen Erkrankung ihres Kindes ihre Arbeitszeit
reduzieren oder sogar den Arbeitsplatz wechseln mussten, obwohl die Arbeit fur
diese Mutter eigentlich eine Bereicherung darstellte (Shalitin et al., 2018). Im
Zusammenhang der Pflegebedirftigkeit ihrer Kinder berichteten Miutter in
unserer Studie immer wieder von dem groRen Wunsch, ihr krankes Kind selbst
zu pflegen und nahmen damit die traditionelle Rolle an, litten aber gleichzeitig
darunter, dass die Pflege ihres schwerkranken Kindes eine berufliche Karriere
erschwerte. In Bezug auf die Vater ist bemerkenswert, dass die PCH 2-Vater
weniger betroffen zu sein schienen, da sie in Bezug auf den Total Impact Score
und den Parent HRQOL &hnlich wie Familien mit gesunden Kindern abschnitten,
wobei nur der Wert fir das Family Functioning signifikant niedriger war. Die
StichprobengrofRe von 13 PCH 2-Vatern ist eher klein, und ein gewisser
Selektionsbias kann nicht ausgeschlossen werden. Eventuell ermdglicht eine
primare schwere Entwicklungsstorung wie PCH 2 den Vatern die
Herausforderung, das Familienleben mit einem stark pflegebedurftigen Kind mit
der beruflichen Entwicklung zu verbinden, besser zu bewaltigen als MLD-Vater,
deren Kinder sich zunachst normal entwickeln und dann pl6tzlich progressiv

verschlechtern (Ammann-Schnell et al., 2021).

4.3.Hohe Belastung durch Zeit der Diagnosefindung

Der Zeitraum, in dem die Diagnose noch nicht bekannt war, war in der Regel sehr
lang, im Durchschnitt 25 Monate ab dem Auftreten der ersten Symptome. Viele

berichteten von einer Odyssee, mit vielen Besuchen in verschiedenen
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medizinischen Einrichtungen (Ammann-Schnell et al., 2021). Leider sind
diagnostische Verzdgerungen bei seltenen Krankheiten tblich und wurden schon
friher fir MLD dokumentiert (Eichler et al., 2016; Gainotti et al., 2018; Kehrer et
al., 2014). Naturlich mussen die Sorgen der Eltern um die Entwicklung ihres
Kindes vom Arzt sorgféaltig beriicksichtigt werden. Die hier von den Eltern
berichteten Erfahrungen dokumentieren die Notwendigkeit, die
Herausforderungen mit seltenen Krankheiten in Aufklarungsprogrammen
anzusprechen. Dennoch gab es auch Eltern, die diese Zeit bis zur Diagnose
rickblickend als nicht belastend bewerteten. Ein haufiger Grund daflr schien zu
sein, dass sie durch die Symptome ihres Kindes nicht beunruhigt waren und
einfach nicht mit einer schlimmen Diagnose rechneten (Ammann-Schnell et al.,
2021).

4.4. Negativer Einfluss fortgeschrittener Symptome

Ein sehr fortgeschrittenes oder terminales Krankheitsstadium des Kindes wurde
als besonders belastend beschrieben und hatte einen erheblichen negativen
Einfluss auf die Funktionsfahigkeit der Familien. Fortgeschrittene Symptome
waren vollstdndige Immobilitat, vollstandiger Kommunikationsverlust, Blindheit,
Verlust der selbststéandigen Nahrungsaufnahme oder die Notwendigkeit einer
PEG-Sonde. Im Einzelnen wirkten sich der vollstandige Kommunikationsverlust
und die Blindheit in erster Linie auf die Parent HRQOL aus, wahrend die
vollstdndige Immobilitat und der Verlust der selbststéandigen Nahrungsaufnahme
eher Auswirkungen auf die Funktionsfahigkeit der Familien hatten (Ammann-
Schnell et al., 2021). Frihere Berichte dber Kinder mit anderen
lebenslimitierenden Erkrankungen als MLD oder PCH 2 haben gezeigt, dass
diese schweren Beeintrachtigungen schwer zu bewadltigen sind und die
Lebensqualitéat von Familien mit Kindern mit degenerativen Hirnerkrankungen
erheblich beeintrachtigen (Malcolm et al., 2011). Insbesondere Symptome, die
auf ein Fortschreiten der Erkrankung hinweisen, sind bekanntermal3en eine

Belastung fur die Familien (Malcolm et al., 2012).
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Wahrend die bereits diskutierte Diagnoseverzdgerung eine eher problematische
Ruckmeldung fur unser Gesundheitssystem darstellt, sind die recht positiven
Ruckmeldungen der Eltern dartber, wie die Diagnose kommuniziert wurde, eher
beruhigend. Die Riickmeldung ist, dass die Arzte die Eltern im Normalfall in ihrer
Sprechstunde Uber die Diagnose informiert haben. Ehrlichkeit Uber den schweren
Verlauf, eine verstandliche Erklarung der Erkrankung sowie ein empathischer
Umgang wurden als sehr hilfreich berichtet. Auf der anderen Seite wurden
unsensibles Verhalten gegeniiber den Eltern, Unwissenheit der Arzte tber die
Krankheit und ihre klinischen Auswirkungen sowie unbestétigte oder sogar
falsche Diagnosen als sehr belastend empfunden (Ammann-Schnell et al., 2021).
Die Notwendigkeit, Familien respektvoll und unterstiitzend zu behandeln sowie
sie mit klaren und aktuellen Informationen zu versorgen, wurde in friheren
Studien zur familienzentrierten Unterstlitzung betont (Freedman and Boyer,
2000; Rosenbaum et al., 1998).

Obwohl die Zeit nach der Diagnose von vielen Eltern als sehr belastend erlebt
wurde, berichteten einige auch, dass sie sich in gewisser Weise durch die
Diagnose erleichtert fuhlten, da sie dadurch die Méglichkeit hatten, etwas Uber
die Krankheit zu erfahren und Kontakt zu anderen Familien aufzunehmen, die
von der gleichen Krankheit betroffen sind. Ein weiterer wichtiger Punkt fir diese
Eltern war die Diagnose von MLD oder PCH 2 als Erbkrankheit, die den Ursprung
erklarte und zeigte, dass sie keine Verantwortung fur die Krankheit ihres Kindes
hatten. Diese Eltern funktionierten auch signifikant besser als Eltern, die die Zeit
nach der Diagnose als sehr belastend bewerteten (Ammann-Schnell et al., 2021).
Dies deutet darauf hin, dass die Auswirkungen auf Eltern mit einer pragmatischen
Einstellung und guten medizinischen Kenntnissen weniger negativ sind. Dies
steht im Einklang mit Studien tUber familienzentrierte Unterstiitzung, die zeigen,
dass eine Gruppe aktiver Eltern Informationen und Ressourcen winscht, um

effektive Entscheidungstrager zu sein (Freedman and Boyer, 2000).
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4.5. Gutes krankheitsspezifisches Wissen der Eltern

Unmittelbar nach der Diagnose fuhlten sich die Eltern von MLD-Kindern weder
gut noch schlecht tber die Krankheit ihres Kindes informiert, wahrend sich die
Eltern von PCH 2-Kindern zuné&chst eher schlecht informiert fuhlten (Ammann-
Schnell et al., 2021). Dies kdnnte ein Hinweis darauf sein, dass Neuropadiater in
Deutschland weniger tber PCH 2 wissen als Giber MLD. Beruhigend ist jedoch,
dass sich Eltern sowohl von MLD- als auch von PCH 2-Kindern aktuell gut Gber
die Erkrankung ihres Kindes informiert fihlten (Ammann-Schnell et al., 2021).
Dies steht im Einklang mit der Argumentation, dass eine familienzentrierte
Unterstitzung die Versorgung der Eltern mit aktuellen Informationen beinhalten
sollte, um sie zu ermutigen, Entscheidungen fur ihre Familie zu treffen und somit
eine aktive Rolle in der Versorgung ihres Kindes zu spielen (Freedman and
Boyer, 2000; Rosenbaum, 2011; Rosenbaum et al., 1998). Die Eltern erhielten
die Informationen hauptsachlich von Arzten, Therapeuten oder Pflegepersonal,
was die wichtige Rolle des Gesundheitspersonals fur betroffene Familien
unterstreicht. Dartber hinaus wurden auch der Austausch mit anderen
betroffenen Familien und das Internet zur Informationsbeschaffung genutzt. Die
Eltern wiederum wiinschten sich, dass sich die Arzte, die Kinder mit seltenen
Krankheiten behandeln, mehr mit diesen Krankheiten beschaftigen, da sie bei
Arzten und anderen Angehorigen der Gesundheitsberufe oft einen Mangel an
Wissen uber die Krankheit ihres Kindes erlebt hatten (Ammann-Schnell et al.,
2021).

4.6. Unterschiedliche Auswirkungen auf nicht betroffene Geschwister

Eine wichtige Beobachtung dieser Studie war, dass die Eltern die Erfahrung eines
schwer chronisch kranken Geschwisters auf das nicht betroffene
Geschwisterkind sehr unterschiedlich bewerteten. Wahrend MLD-Eltern die
schwere Erkrankung des betroffenen Geschwisters eher als Belastung flur das
gesunde Kind empfanden, bewerteten PCH 2-Eltern diese Erfahrung als positiver
(Ammann-Schnell et al., 2021). Ahnlich wie unsere Ergebnisse zeigte auch eine

Literaturiibersicht Gber Geschwister von Kindern mit Krebs und Autismus sowohl
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positive als auch negative Reaktionen bei den gesunden Geschwistern (O’ Brien
et al., 2009). In unserer Studie bewerteten rund 20 Prozent der MLD- und PCH
2-Eltern die Erfahrung fur das gesunde Kind sogar sowohl als Belastung als auch
als positive Erfahrung, obwohl diese Option im allgemeinen Teil des
Fragebogens nicht zur Verfigung stand. Die Eltern beschrieben ihre gesunden
Kinder als sehr verantwortungsbewusst und hilfsbereit und mit sehr guten
sozialen Fahigkeiten, berichteten aber auch, dass sie oft benachteiligt werden
und Verhaltensauffalligkeiten wie Depressionen, Aggressionen oder
Hyperaktivitat zeigen konnen (Ammann-Schnell et al., 2021). Es ist daher wichtig,
sich bewusst zu machen, dass das Zusammenleben mit MLD- oder PCH 2-
Kindern schédliche Auswirkungen auf einige Geschwisterkinder haben kann, so
dass Gesundheitsfachkrafte auch unterstiitzende Malinahmen ergreifen konnen,

um das Wohlergehen der Geschwister zu schiitzen.

4.7.Quellen sozialer Unterstitzung fur Eltern

Ein positives Ergebnis unserer Studie ist, dass sich die meisten Eltern mit ihrem
betroffenen Kind sozial akzeptiert fuhlten. Mehr als zwei Drittel antworteten, dass
sie im eigenen Umfeld Trost und Zuspruch von Familie und Freunden erhalten
und fast ein Drittel empfand den Austausch mit anderen betroffenen Familien als
hilfreich. Nur etwa 20 Prozent der Familien erhielten Trost und Zuspruch durch
professionelle Angebote wie Familienrehabilitation, Kur- oder Hospizaufenthalte.
Einige Eltern gaben an, Trost aus Hobbys, Aktivitdten und ihrer Arbeit zu
gewinnen, da sie dadurch abgelenkt werden. Hinsichtlich der Betreuung und
Pflege der Kinder erhielten die meisten Eltern wiederum in erster Linie Hilfe im
eigenen Umfeld durch Familie und Freunde, mehr als die Halfte wurde auch
durch ambulante Pflege- oder Hospizdienste unterstiitzt (Ammann-Schnell et al.,
2021).

Rund 20 Prozent der Familien gaben jedoch an, keine Hilfe zu erhalten
(Ammann-Schnell et al., 2021). Fruhere Studien haben herausgefunden, dass
familienzentrierte professionelle Unterstlitzung positiv mit der Lebensqualitéat von

Familien assoziiert war (Davis and Gavidia-Payne, 2009; Johaningsmeir et al.,
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2015; Rosenbaum, 2011; Rosenbaum et al., 1998) und unsere Daten sprechen
dafur, dass die geringe Nutzung/Verfligbarkeit professioneller Angebote zum
schlechten Funktionieren von Familien mit Kindern mit MLD oder PCH 2
beitragen. Fachkrafte des Gesundheitswesens sollten sich daher der Bedeutung
bewusst sein, wie wichtig es ist, Familien von Kindern mit MLD oder PCH 2

unterstitzende Dienstleistungen anzubieten.

4.8. Einschrankungen

Naturlich hat eine Studie wie diese, die sich mit seltenen Krankheiten wie MLD
oder PCH 2 befasst, klare Grenzen, angefangen bei der Anzahl der
teiinehmenden Eltern, der unvollstandigen Beantwortung einzelner Fragen und
einer moglichen Verzerrung durch diejenigen, die sich zur Teilnahme an dieser
Studie bereit erklart haben. Die Eltern der an MLD und PCH 2 erkrankten Kinder
waren uns aus friheren Studien bekannt und wurden tber den bundesweiten
Forschungsverbund  Leukonet, Patientenselbsthilfegruppen und  das
Universitatsklinikum Tubingen rekrutiert und um Teilnahme gebeten; die Auswahl
basierte also auf der Zustimmung zur Teilnahme und war somit nicht randomisiert
(Ammann-Schnell et al., 2021).

Ein Teil des allgemeinen Teils des Fragebogens zur Erfassung des aktuellen
Krankheitsstadiums basierte auf zuvor validierten und etablierten Instrumenten,
wie dem GMFC-MLD (Kehrer et al., 2011b) und dem VSS (Pennington et al.,
2013). Der GMFC-MLD sollte ab einem Alter von 18 Monaten angewendet
werden, wobei die Referenz die Gehfahigkeit ist. Der VSS wurde fir Kinder ab
vier Jahren entwickelt und mit ihnen getestet. Wir haben sie auch bei jingeren
Kindern eingesetzt, um die Vergleichbarkeit der in diesen Skalen definierten
Funktionszustanden zu gewahrleisten (Ammann-Schnell et al., 2021).

Wir haben das PedsQL™ Family Impact Module (Varni et al., 2004) nicht in
Familien mit normal entwickelnden Kindern getestet, sondern die vertffentlichten
Referenzdaten einer grof3en Kohorte von Familien mit gesunden Kindern aus den

USA verwendet (Medrano et al., 2013). Obwohl keine grof3en Unterschiede in
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Bezug auf die HRQOL der Eltern und das Funktionieren der Familien zu erwarten
sind, konnten die unterschiedlichen Lander und die unterschiedliche Kultur der
Referenzgruppe die Vergleichbarkeit beeinflussen (Ammann-Schnell et al.,
2021).

Gleichzeitig musste der Umfang des allgemeinen Teils des Fragebogens
begrenzt werden, um die Motivation der Teilnehmer aufrechtzuerhalten.
Bestehend aus acht Seiten Datenerfassung und dem PedsQL™ Family Impact
Module mit 36 Items, war der Fragebogen recht umfangreich geworden. Die
Verwendung einer verkirzten Form des Instruments sollte daher bei
Folgeuntersuchungen in Betracht gezogen werden. Die Mdéglichkeit fir offenen
Text und Kommentare lieferte qualitative Daten, erwies sich als sehr informativ

und sollte unbedingt beibehalten werden (Ammann-Schnell et al., 2021).

4.9. Fazit

e Schwere, seltene chronisch-neurologische Erkrankungen im Kindesalter,
die hier am Beispiel von MLD und PCH 2 untersucht wurden, sind eine
schwere Belastung fur das gesamte Familiensystem und die
Lebensperspektiven der Familienmitglieder (Ammann-Schnell et al.,
2021).

e Als besonders betroffen erwiesen sich die Miutter. Haufiger als Vater
verzichteten sie auf eine berufliche Karriere oder opferten sie, um das Kind

zu Hause betreuen zu kdnnen (Ammann-Schnell et al., 2021).

e Gesunde Geschwister reagierten auf unterschiedliche Weise. Auch wenn
sie manchmal positive Verhaltensédnderungen zeigten, sollte bedacht
werden, dass das Zusammenleben mit einem von MLD oder PCH 2
betroffenen Geschwisterkind auch fur den gesunden Bruder oder die
gesunde Schwester eine Belastung ist und sie ebenfalls Aufmerksamkeit
und unterstiitzende MalRnahmen zum Schutz ihres Wohlbefindens
bendtigen (Ammann-Schnell et al., 2021).
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Die Zeit bis zur Diagnose erwies sich fur die Eltern als langwierig und
belastend, was unterstreicht, wie wichtig es ist, das allgemeine
Bewusstsein dafur zu schéarfen, dass seltene Krankheiten zwar per
Definition selten sind, ihre Zahl aber insgesamt hoch ist und ihre Herkunft
zunehmend entdeckt wird. Medizinische Fachkrafte werden in ihrer
taglichen Routine sehr wahrscheinlich auf eine solche Krankheit stof3en.
MLD und PCH 2 sind nur beispielhaft fir solche Krankheiten und die hier
berichtete Erfahrung zeigt, wie wichtig es ist, den Eltern zuzuhdren, die
berichten, dass sie sich Sorgen Uber Entwicklungs- und
Verhaltensmerkmale ihrer Kinder machen, die sie vorher nicht kannten
(Ammann-Schnell et al., 2021).

Weiterbildung fur Kinderéarzte muss ein Bewusstsein fir seltene
Erkrankungen vermitteln (z.B. Verstandnis von darauf hinweisenden

Entwicklungstrajektorien) (Ammann-Schnell et al., 2021).

Daruiber hinaus stellt das terminale Krankheitsstadium eine besonders
hohe Belastung fiur die Familien dar. Die hohen Anforderungen an die
Pflege einerseits und die geringe Rickmeldung des Kindes in dieser
Phase andererseits sind mdgliche Grinde dafir. Nicht alle Familien haben
bisher professionelle Unterstiitzung in Anspruch genommen, obwohl wir
wissen, dass die Bereitstellung von verstandlichen und aktuellen
Informationen sowie individuell zugeschnittene professionelle Hilfe einen
positiven Effekt auf die Familien hat. Eltern und Familien von Kindern mit
MLD und PCH 2 wirden aufgrund der vielfaltigen Herausforderungen des
Lebens mit einem Kind mit einer schweren seltenen chronisch-
neurologischen Erkrankung von einer familienzentrierten professionellen

Unterstlitzung profitieren (Ammann-Schnell et al., 2021).



5. Zusammenfassung

Seltene und schwere neurologische Erkrankungen im  Kindesalter
beeintrachtigen nicht nur die Lebensperspektive der Patienten, sondern auch
deren Bezugspersonen und Familien stark. Das Ziel dieser Arbeit war es, die
Auswirkungen solcher Erkrankungen auf die Familie, insbesondere auf die
Lebensqualitat und Lebensperspektiven der Eltern, aber auch auf den Alltag der
Familien, am Beispiel zweier Erkrankungen zu untersuchen, die in den letzten
Jahren hinsichtlich Symptomatik und Verlauf gut beschrieben wurden: Die
Metachromatische Leukodystrophie und die Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2.
PCH 2 ist eine primare schwere Entwicklungsstérung, wéhrend sich Kinder mit

MLD zun&chst normal entwickeln und dann progressiv verschlechtern.

Unter Verwendung eines semi-standardisierten Fragebogens wurden von 43
Familien mit Kindern, die an MLD (n = 30) oder PCH 2 (n = 19) erkrankt waren,
Daten zum Schweregrad der Erkrankung/Symptome, zur familiaren
Unterstitzung und zur Betreuungssituation sowie zu den Lebensumstanden nicht
betroffener Geschwister und der Arbeitssituation der Eltern erhoben. Zuséatzlich
wurde die Lebensqualitat der Eltern und die allgemeine Funktionsfahigkeit der
Familie anhand des PedsQL™ Moduls zu Auswirkungen auf die Familie (Varni
et al., 2004) abgeschatzt. Die Ergebnisse fur Letzteres wurden mit
veroffentlichten Daten von Familien mit Kindern ohne chronische Erkrankung
mittels t-Test flr unabhangige Stichproben verglichen. Potenzielle
Einflussfaktoren, die die PedsQL™ FIM-Werte beeinflussen, wurden mittels

Spearman’schen Rangkorrelation analysiert.

Eltern von Kindern mit MLD und PCH 2 berichteten Uber eine signifikant
schlechtere HRQOL im Vergleich zu Eltern gesunder Kinder (p < 0,001). Mutter
zeigten eine signifikant schlechtere HRQOL (p < 0,05) und waren signifikant
unzufriedener mit ihrer beruflichen Entwicklung (p < 0,05) als Véater, und zwar in
Bezug auf die Erkrankung ihres Kindes. Weder die Form der Erkrankung
(,primar® symptomatische PCH 2 oder ,sekundar® symptomatische MLD) noch

der Schweregrad der Erkrankung des Kindes (in Bezug auf Grobmotorik und
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Sprachfunktion) hatten einen spezifischen Einfluss auf die HRQOL der Familien.
Allerdings wurde die Zeit der Diagnosefindung und fortgeschrittene Symptome

im Endstadium der Erkrankung als besonders belastend erlebt.

Diese Arbeit verdeutlicht, dass MLD und PCH 2 insbesondere die Mutter, aber
auch die gesamte Familie belasten. Dies unterstreicht die Notwendigkeit einer
personalisierten Betreuung und Beratung von Eltern und Familien, insbesondere
nach der Diagnose und im Endstadium bei einem Kind mit einer schweren,

seltenen chronisch-neurologischen Erkrankung.
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10.

Anhang

10.1. Anschreiben an die MLD-Familien
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Dr. Samuel Gréschel
Studienleitung
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mid_pch_studie@med.uni-tuebingen.de

STUDIE

Leben mit schwerer seltener chronisch-neurologischer Erkrankung im Kindesalter: Umgang mit der
Diagnose und Bedeutung fiir den Alltag der betroffenen Familien am Beispiel von Metachromatischer
Leukodystrophie (MLD) und Pontocerebelldrer Hypoplasie (PCH)

(als Folgestudie der klinischen Verlaufsstudie im Rahmen des Leukonet)

Liebe Familie

Vielen Dank, dass Sie bereits mit dem Ausfiillen des Fragebogen zur Entwicklung lhres Kindes im Rahmen des
Leukonet dazu beigetragen haben, dass die seltene Erkrankung der MLD erstmals weltweit genauer
beschriecben werden konnte, sowohl die Symptome wund der Krankheitsverlauf, als auch die
Gehirnveranderungen im MRT. Beides konnten wir in internationalen Zeitschriften publizieren und damit
weltweit allen Arzten und Familien zuginglich machen. Im Anhang senden wir nochmals diesen Fragebogen (in
griin), falls sich in der Zwischenzeit neue Aspekte ergeben haben und wirden uns freuen, wenn Sie den
Fragebogen aktualisieren kénnten.

Es bleiben aber dabei wichtige Fragen zu der Belastung der Familien und der Auswirkung auf die
Alltagssituation durch diese Erkrankungen offen. Daher moéchten wir nun in dieser Studie mehr Uber die
Situation der Familien erfahren, in denen ein Kind von MLD und PCH, einer anderen seltenen neurologischen
Erkrankung, betroffen ist.

Da sehr wenig iiber die Belastung von Familien mit diesen Erkrankungen bekannt ist, ware es schon, wenn Sie
mit dem Ausfiillen des beiliegenden neuen Fragebogens (in gelb) dazu beitragen kénnten, diesem sehr
wichtigen Thema nachzugehen. Es gibt sowohl einen allgemeinen Fragebogen als auch einen kurzen
Fragebogen getrennt fiir jeden Elternteil. Wir bitten Sie die Fragebogen zusammen mit der
Einverstandniserklarung an uns zuriickzusenden.

sitétsklinkum Tabingen  Aufsichtsrat Baden-Wiirttembergische Bank Stuttgart
offentlichen Rechts  Hartmut Schrade (Vorsitzender) Bl 01 01 Konto-Nr. 7477 5037 93
Vorshand IBAN: DE41 6005 0101 7477 5037 93
Prof. Dr. Michael Bar j Sl if?%ﬂ’j:ﬁ"’yoo
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Selbstverstindlich ist lhre Teilnahme an der Studie freiwillig. Sie leisten jedoch einen entscheidenden Beitrag
zum besseren Verstandnis der Familiensituationen und zur bestmaglichen Versorgung von betroffenen Kindern
und ihren Familien. Was wir durch unsere Untersuchungen lernen, machten wir in Zukunft dafir einsetzen, um
Betroffenen mit MLD und PCH noch besser helfen zu kdnnen. Sie selbst werden unter Umstanden von den
gewonnen Erkenntnissen insofern profitieren, als dass das Aufzeigen spezifischer Probleme und des
Unterstitzungsbedarfs zu einer WVerbesserung in der Zusammenarbeit mit Kliniken/Kinderdarzten/
Krankenkassen fithren kénnte.

Vielen Dank,

Prof. Dr_med. |. Krageloh-Mann Dr. med. C_ Kehrer
Arztliche Direktorin Fachdrztin

Dr. med. 5. Graschel cand. med. L. Ammann
Facharzt Doktorandin

Wie erreichen Sie uns?

Sekretariat B. von Streit

Universitétsklinik fir Kinder- und Jugendmedizin
Abteilung Il

Hoppe-Seyler-Strafie 1

72076 Tabingen

Telefon: 07071-2984735, Fax: 07071-295473
Mail: mld_pch_studie@med.uni-tuebingen.de
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10.2. Anschreiben an die PCH 2-Familien

UNIVERSITATS Universitatsklinik
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Prof. Dr. med. I. Krdgeloh-Mann
Arztliche Direktorin

Dr. Samuel Gréschel
Studienleitung

Telefonnummer bei Fragen:
07071/29 84735
MLD_PCH_studie@med.uni-tuebingen.de

STUDIE

Leben mit schwerer seltener chronisch-neurologischer Erkrankung im Kindesalter:
Umgang mit der Diagnose und Bedeutung fir den Alltag der betroffenen Familien am Beispiel von
Metachromatischer Leukodystrophie (MLD) und Pontocerebelldrer Hypoplasie (PCH)

Liebe Familie

Vielen Dank, dass Sie vor einigen Jahren an unserer Studie zur Pontocerebelldren Hypoplasie
teilgenommen haben. Sie haben damit dazu beigetragen, dass erstmals weltweit diese Erkrankung
genauer beschrieben werden konnte, sowohl die Symptome und der Krankheitsverlauf, als auch die
Gehirnverdnderungen im MRT. Beides konnten wir in internationalen Zeitschriften publizieren und
damit weltweit allen Arzten und Familien zuganglich machen. Zudem haben wir die Ergebnisse bei
den letzten PCH2-Treffen vorgestellt.

Es bleiben aber dabei wichtige Fragen zu der Belastung der Familien und der Auswirkung auf die
Alltagssituation durch diese Erkrankungen offen. Daher mdochten wir nun in dieser Studie mehr Gber die
Situation der Familien erfahren, in denen ein Kind von PCH oder MLD, einer anderen seltenen neurologischen
Erkrankung, betroffen ist.

Da sehr wenig uber die Belastung von Familien mit diesen Erkrankungen bekannt ist, wére es schén, wenn Sie
mit dem Ausfillen des Fragebogens dazu beitragen konnten, diesem sehr wichtigen Thema nachzugehen. Es
gibt sowohl einen allgemeinen Fragebogen als auch einen kurzen Fragebogen getrennt fir jeden Elternteil. Wir
bitten Sie die Fragebdgen zusammen mit der Einverstédndniserklarung an uns zuriickzusenden.
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Selbstverstindlich ist lhre Teilnahme an der Studie freiwillig. Sie leisten jedoch einen entscheidenden Beitrag
zum besseren Verstindnis der Familiensituationen und zur bestmaglichen Versorgung von betroffenen Kindern
und ihren Familien. Was wir durch unsere Untersuchungen lernen, machten wir in Zukunft dafir einsetzen, um
Betroffenen mit MLD und PCH noch besser helfen zu kénnen. Sie selbst werden unter Umstanden von den
gewonnen Erkenntnissen insofern profitieren, als dass das Aufzeigen spezifischer Probleme und des
Unterstitzungsbedarfs zu einer WVerbesserung in der Zusammenarbeit mit Kliniken/Kinderdarzten/
Krankenkassen fihren kénnte.

Vielen Dank,
Prof. Dr_med. |. Krageloh-Mann Dr. med. 5. Graschel cand. med. L. Ammann
Arztliche Direktorin Facharzt Doktorandin

Wie erreichen Sie uns?
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10.3.

Informationstext zur Studie
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Prof. Dr. med. I. Krageloh-Mann
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Dr. Samuel Groschel
Studienleitung

Telefonnummer bei Fragen:
07071/29 84735
Mid_pch_studie@med.uni-tuebingen.de

Informationstext zur Studie

Leben mit schwerer seltener chronisch-neurologischer Erkrankung im Kindesalter:
Umgang mit der Diagnose und Bedeutung fiir den Alltag der betroffenen Familien am Beispiel von
Metachromatischer Leukodystrophie (MLD) und Pontocerebellérer Hypoplasie (PCH)

Vielen Dank dass Sie sich fiir unsere Studie interessieren!

Wir sprechen Sie an, weil |hr Kind an einer MLD oder PCH erkrankt ist, oder an einer solchen Erkrankung
verstorben ist. Die MLD und PCH sind sehr seltene und schwer verlaufende neurologische Erkrankungen im
Kindesalter. Wir konnten in der Abteilung Neuropadiatrie an der Universitatskinderklinik Tibingen in den
letzten Jahren die Symptomatik und den Verlauf der Erkrankungen systematisch beschreiben. Es blieben aber
dabei wichtige Fragen zu der Belastung der Familien und der Auswirkung auf die Alltagssituation durch diese
Erkrankungen offen. Daher mochten wir in dieser Studie mehr Uber die Situation der Familien erfahren, in
denen ein Kind an MLD oder PCH erkrankt ist. Vor allem interessieren uns folgende Fragen:
e Was bedeutet die Diagnose der Erkrankung fir die Alltagssituationen, Lebensperspektive und
Lebensqualitat der Familien?
e Und was bedeutet die Erkrankung fiir die gesunden Geschwisterkinder?
e Wie werden die Diagnosestellung und die unmittelbar anschlieRende Phase der Erkrankung erlebt?
e Was sind die spezifischen Probleme und der Unterstiitzungsbedarf (z.B. in der Gesellschaft) der
Familien in der Frithphase und im fortgeschrittenen Stadium der Erkrankung?
e Wo besteht hier Verbesserungsbedarf, z.B. in Zusammenarbeit mit Kliniken/Kinderédrzten/
Krankenkassen?
e Welche Funktion haben Verwandte, Nachbarn, Freunde oder andere Betroffene?
e Wie sind die Einfliisse von personlichen, 6konomischen und sozialen Faktoren auf den Umgang mit der

Erkrankung?
Unive tsklinikum Tubingen
offentlichen Rechts

chrade (Vorsitzender)

Vorstand

2076 Tubingen

Dr. Michael Bamberg (V:

bingen.de
3 = r. Karl Ulrich Bart
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Wir méchten den teilnehmenden Familien mit Kindern mit PCH und MLD einen extra dafir konzipierten
Fragebogen zusenden, der den oben genannten Fragen nachgeht und zudem ein Modul eines standardisierten
Fragebogens zur Lebensgualitét der Familien enthilt (PedsQL™ family impact module). Den Fragebogen far
Familien won Kindern mit schwerer seltener chronisch-neurologischer Erkrankung im Kindesalter sollte
mindestens ein Erziehungsberechtigter ausfillen. Der PedsQL™-Fragebogen liegt lhnen in zweifacher
Ausfihrung vor, damit ihn nach Moglichkeit beide Erziehungsberechtigte getrennt voneinander ausfillen.

Selbstversténdlich ist Ihre Teilnahme an der Studie freiwillig. Sie leisten jedoch einen entscheidenden Beitrag
zum besseren Verstdndnis der Familiensituationen und zur bestmaglichen Versorgung von betroffenen Kindern
und ihren Familien. Was wir durch unsere Untersuchungen lernen, machten wir in Zukunft dafir einsetzen, um
Betroffenen mit MLD und PCH noch besser helfen zu kénnen. Sie selbst werden unter Umstanden von den
gewonnen Erkenntnissen insofern profitieren, als dass das Aufzeigen spezifischer Probleme und des
Unterstitzungsbedarfs zu einer Werbesserung in der Zusammenarbeit mit Kliniken/Kinderdrzten/
Krankenkassen fihren kénnte.

Hinweise zum Datenschutz

Die erhobenen Daten werden pseudonymisiert zusammengefasst und verglichen, sodass in Verdffentlichungen
kein Rickschluss auf die Identitat Ihres Kindes moglich ist. Hierzu werden samtliche angegebenen personlichen
Daten umgehend nach Eingang verschlisselt, sodass aus dem verschlisselten Code kein Rickschluss mehr auf
die Identitdt lhres Kindes oder lhre Identitdt zu ziehen ist. Anschliefend werden alle Folgeseiten des
Fragebogens nur noch mit diesem Code versehen und das Deckblatt getrennt von den Gbrigen Daten
aufbewahrt. Auf diese Weise ist zu einem spdteren Zeitpunkt eine Reidentifikation lediglich durch den
Studienleiter maglich. Unsere medizinischen Mitarbeiter werden lediglich Zugang zu lhrem werschlisselten
Bogen haben, der bis zur abschlieBenden Auswertung auf einem geschitzten Rechner in der Klinik gespeichert
wird. Die Daten werden fir die Dauer von maximal 10 Jahren im Prifzentrum aufbewahrt und danach
vernichtet.

Wenn Sie der Datenerhebung, -auswertung und -verdffentlichung zustimmen, so wirden wir uns freuen, wenn
Sie uns die unten angeflgte Einverstdndniserkldrung unterschrieben zurGicksenden wirden.

Vielen Dank,
Prof. Dr. med. I. Krageloh-Mann Dr. med. 5. Graschel cand. med. L. Ammann
Arztliche Direktorin, Facharzt Doktorandin

Wie erreichen Sie uns?

Dr. med. Samuel Graschel, cand. med. Louisa Ammann
Sekretariat B. von Streit

Universitatsklinik fur Kinder- und Jugendmedizin
Abteilung Il

Hoppe-Seyler-5trafe 1

72076 Tabingen

Telefon: 07071-2984735, Fax: 07071-295473

Mail: MLD_PCH_Studie@med.uni-tuebingen.de

@
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10.4. Einverstandniserklarung fir die Eltern

UNIVERSITATS Universitatsklinik
4 KLINIKUM fir Kinder- und
4 TUBINGEN Jugendmedizin

Abt. Kinderheilkunde IlI
Neuropadiatrie
Entwicklungsneurologie
Sozialpadiatrie

Prof. Krageloh-Mann - Abt. Neuropadiatrie - Hoppe-Seyler-Str. 1 - D-72076 Tubingen

Prof. Dr. med. I. Krdgeloh-Mann

Arztliche Direktorin
Leben mit schwerer seltener chronisch-neurologischer ﬂ\
Erkrankung im Kindesalter ‘ﬂ“ Kinderklingk
Umgang mit der Diagnose und Bedeutung fiir den Alltag der betroffenen A f\ Tibingen

Familien am Beispiel von Metachromatischer Leukodystrophie und 4
Pontocerebelldrer Hypoplasie

Prof. Dr. I. Krageloh-Mann

Dr. S. Groschel

Studienleitung

Telefon 07071/29 81448
samuel.groeschel@med.uni-tuebingen.de

Einverstandniserklarung fir die Eltern

Wir haben das Informationsschreiben von Fr. Prof. Kréageloh-Mann, Hr. Dr. Gréschel und Fr.
cand. med. Ammann gelesen und geben mit dieser Unterschrift unser Einversténdnis zur
Teilnahme an der o. g. Studie. Wir haben keine weiteren Fragen und stimmen des Weiteren
folgenden Punkten zu (zutreffendes bitte ankreuzen):

o Ich bin bereit zum Ausfillen von Fragebdgen und zu einem personlichen (telefonischen)
Gespréch fur evtl. Ruckfragen unter folgender Telefonnummer:

o Ich gestatte die Einsicht in medizinische Unterlagen, die die Erkrankung meines Kindes
betreffen.

o Uber die Ergebnisse der Studie méchte ich nach Abschluss informiert werden.

o Fur eventuelle zukunftige Studien zur Erkrankung meines Kindes stimme ich hiermit einer
erneuten Kontaktaufnahme zu.

Ich nehme freiwillig an der Studie teil und kann meine Teilnahme an der Studie jederzeit und
ohne weitere Angabe von Grinden abbrechen, daraus kénnen mir keine Nachteile entstehen.
Alle Angaben und Ergebnisse unterliegen der arztlichen Schweigepflicht.

Informationen zum Datenschutz:

Ich bin dartber informiert worden, dass die erhobenen Daten in pseudonymisierter Form
gespeichert werden, sodass in Verdffentlichungen kein Ruckschluss auf die Identitat meines
Kindes mdglich ist. Hierzu werden samtliche angegebenen personlichen Daten umgehend nach
Eingang verschlisselt, sodass aus dem verschlisselten Code kein Ruckschluss mehr auf die
Identitat meines Kindes oder meine Identitat zu ziehen ist. AnschlieRend werden alle Folgeseiten

)76 Tubingen

gen.de
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des Fragebogens nur noch mit diesem Code versehen und das Deckblatt getrennt von den
ubrigen Daten aufbewahrt. Auf diese Weise ist zu einem spateren Zeitpunkt eine Reidentifikation
lediglich durch den Studienleiter méglich. Nur medizinische Mitarbeiter werden Zugang zu
meinem verschllsselten Bogen haben, der bis zur abschlieRenden Auswertung auf einem
geschutzten Rechner in der Klinik gespeichert wird. Die Daten werden fir die Dauer von maximal
10 Jahren im Prufzentrum aufbewahrt und danach vernichtet.

Tubingen, den

(Name Eltern/Erziehungsberechtigte) (Unterschriften)

(Studienleitung) (Unterschrift)
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10.5. Allgemeiner Teil des Fragebogens

Fragebogen fiir Familien von Kindern mit schwerer seltener
chronisch-neurologischer Erkrankung im Kindesalter

Datum:

e

Name des betroffenen Kindes:

Geburtsdatum:

Ist Ihr Kind verstorben: o nein

O ja, im Alter von ___ Jahren ___ Monaten (- dann bitte alle Fragen so beantworten, wie es der
letzten Krankheitsphase lhres Kindes entsprochen hat)

Geschlecht des Kindes: o0 weiblich o mannlich

Name des/der Erziehungsberechtigten:

Ausfillende Person(en): o Mutter o Vater

o anderer Erziehungsberechtigter:

Adresse:

Telefonnummer:

Email-Adresse:

Betreuender Kinderarzt:

Betreuendes Zentrum:

Die auf diesem Deckblatt angegebenen personlichen Daten werden umgehend nach Eingang verschliisselt,

sodass aus dem verschlisselten Code kein Riickschluss mehr auf die Identitat Ihres Kindes oder Ihre Identitdt zu

ziehen ist. AnschlieBend werden alle Folgeseiten des Fragebogens nur noch mit diesem Code versehen und das
Deckblatt getrennt von den tibrigen Daten aufbewahrt. Auf diese Weise ist zu einem spdteren Zeitpunkt eine
Reidentifikation lediglich durch den Studienleiter moglich.
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1 Erste Krankheitszeichen

Welche Diagnose wurde bei lhrem Kind gestellt?

0 Pontocerebellare Hypoplasie Typ 2 (PCH2) o0 Metachromatische Leukodystropie (MLD)

Erste Krankheitszeichen sind aufgetreten im Alter von: __ Jahren ___ Monaten ___ Tagen

Was waren die ersten auffalligen Symptome?

O bisher keine Symptome (= dann bitte Kapitel 3 und 4 {iberspringen)

2 Diagnose(stellung)

An welche verschiedenen medizinischen Einrichtungen/Krankenh&user/Praxen wurde lhr Kind von
ersten Symptomen bis zur Diagnosestellung Gberwiesen? (kurze chronologische Auflistung)

Wie belastend haben Sie die Zeit bis zur Diagnosestellung empfunden?
Geben Sie bitte Ihre Bewertung durch ein Kreuz auf der Skala von 0-10 an.

| |
| x |

0 5 10
Nicht belastend Sehr belastend

Berichten Sie hier kurz, wie Sie die Zeit bis zur Diagnosestellung erlebt haben:

Wann wurde die Diagnose gestellt?

Alter des Kindes: ___Jahre ___ Monate

Auf welchem Weg wurde Ihnen die Diagnose Ubermittelt?

O postalisch o telefonisch O personliches Gesprach
-> Falls ein personliches Diagnosegesprach stattfand:

In welcher Umgebung fand das Gesprach statt?

O im Arztzimmer o0 am Krankenbett o auf dem Flur

O Andere:
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In welcher medizinischen Einrichtung/Krankenhaus/Praxis wurde lhnen die Diagnose iibermittelt?

Wer hat Ihnen die Diagnose tibermittelt?

o Arzt/Arztin o Andere:

Wie gut informiert haben Sie sich direkt nach der Diagnosemitteilung Uber die Krankheit gefiihit?

Geben Sie bitte Ihre Bewertung durch ein Kreuz auf der Skala von 0-10 an.

| % —
0 5) 10
Nicht gut Sehr gut
Waren Sie zufrieden mit der Art und Weise der Diagnosetibermittlung?
Geben Sie bitte Ihre Bewertung durch ein Kreuz auf der Skala von 0-10 an.
| | —
0 5 10
Nicht zufrieden Sehr zufrieden

Was empfanden Sie bei der Diagnosemitteilung | Was empfanden Sie bei der Diagnosemitteilung
als besonders hilfreich? als besonders stérend?

Wie belastend haben Sie die Zeit unmittelbar nach der Diagnosestellung empfunden?
Geben Sie bitte Ihre Bewertung durch ein Kreuz auf der Skala von 0-10 an.
| |
; | |
0 D 10
Nicht belastend Sehr belastend

Berichten Sie hier kurz, wie Sie die Zeit nach der Diagnosestellung erlebt haben:
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3 Aktuelle Situation des Kindes

Motorik (aktueller Stand):

[u] Grobmotorisch altersentsprechend.

o Geht frei, Einschrankungen bestehen jedoch in Qualitat und Ausdauer, z. B. Stand- und
Gangunsicherheit.

o Freies Gehen nicht méglich. Gehen mit Halt an der Hand ist jedoch méglich.

o Gehen weder frei noch mit Halt moglich. Sowohl freies Sitzen als auch Fortbewegung in
Bauchlage (z.B. Krabbeln, Rollen, Robben) sind allerdings méglich.

o Freies Sitzen moglich, jedoch keine Fortbewegung in Bauchlage.

m] Freies Sitzen nicht moglich. Krabbeln, Rollen oder Robben sind jedoch méglich.

m] Weder Fortbewegung in Bauchlage noch freies Sitzen moglich. Kopfkontrolle erhalten.

m] Jegliche Fortbewegung sowie Kopf- und Rumpfkontrolle verloren.

Kommunikation und Sprache (aktueller Stand):

Die Sprache ist unauffallig.

Die Sprache ist auffallig, aber versténdlich (auch fir Unbekannte).

Die Sprache ist auffallig und fir Unbekannte nicht verstandlich.

Keine (verstandliche) Sprache, kann aber z.B. Freude, Zustimmung, Ablehnung ausdrticken.

ojo|ojo|o

Keine (verstandliche) Sprache, kann Freude, Zustimmung, Ablehnung etc. nicht
ausdriicken.

Reagiert Ihr Kind auf folgende Reize?

Visuelle Reize: O ja O nein
Akustische Reize: O ja O nein
Taktile Reize (Beriihrungen, Schaukeln etc.): O ja O nein

Erndhrung und Atmung

Kann Ihr Kind selbststdndig essen? O ja O nein

Wenn nein: Wird es gefiittert? O ja O teilweise O nein
Wird die Nahrung sondiert? o ja O teilweise O nein
Wenn ja: Wird die Nahrung per PEG sondiert? o ja O nein

Machen Sie Gebrauch, von atmungsunterstiitzenden Mafnahmen? o ja O nein

Wenn ja: Gabe von Sauerstoff O ja O nein
Masken/CPAP-Beatmung O ja O nein

O Andere:




4 Versorgungssituation
Bitte beurteilen Sie im Folgenden nur den aktuellen Stand:

Behindertenausweis: o nein 0Oja, Prozent, seit dem Alter von Jahren ___ Monaten

Pflegestufe: onein oOja

Stufe: ol all ol
Kindergarten/Schule:
O Regelkindergarten/-Schule: o ohne Begleitung O mit Begleitung (z.B. Integrationshelfer)

o integrativer/heilpadagogischer Kindergarten

o spezieller Kindergarten/ Schule: 0 ohne Begleitung O mit Begleitung (z.B. Integrationshelfer)
O Férderschule: o0 ohne Begleitung o mit Begleitung (z.B. Integrationshelfer)
O Internat: ___ Tage/Woche

o0 Andere:

o Kind geht derzeit nicht in den Kindergarten/ in die Schule

Wer libernimmt Gberwiegend die Pflege lhres Kindes?
O Mutter o Vater o Eltern zu gleichen Teilen o0 Andere:

Wieviel Zeit verbringen Sie im Durchschnitt mit ihnrem Kind?
Mutter: Stunden/Woche Vater: Stunden/Woche

Haben Sie Hilfe bei der Versorgung lhres Kindes?

O ja, fur durchschnittlich ___ Stunden/Woche
durch: o Verwandte o Freunde o0 ambulanter Pflegedienst

O Sonstige:

O nein, was sind die Griinde dafiir?

Wieviel Zeit sind Sie im Durchschnitt mit Transportfahrten oder Begleitung (z.B. zu Arztbesuchen,
Therapiestunden, in die Schule/den Kindergarten) beschaftigt? ______Stunden/Woche

Empfinden Sie Ihre finanzielle Situation eingeschrénkt durch die Erkrankung lhres Kindes?

Geben Sie bitte Ihre Bewertung durch ein Kreuz auf der Skala von 0-10 an.

| |
| | |

0 5 10
keine Einschrankung finanziell extreme
unserer finanziellen Situation Einschrankungen
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5 Berufliche Situation der Eltern

Schulabschluss Mutter: o Abitur O Fachhochschulreife o Mittlere Reife o Hauptschulabschluss
0 kein Schulabschluss o Andere:

Bitte listen Sie grob die Stationen der Berufsausbildung der Mutter vom Schulabschluss bis zur
Gegenwart auf:

Aktueller Beruf der Mutter:

Wie zufrieden sind Sie (Mutter) mit lhrer eigenen beruflichen Entwicklung?
Geben Sie bitte Ihre Bewertung durch ein Kreuz auf der Skala von 0-10 an.

| | ]
[ l I
0 5 10
Nicht zufrieden Sehr zufrieden
Entspricht lhre beruflich erreichte Situation lhren urspriinglich geplanten Zielen? o ja O nein

Wenn nein, welche Rolle spielt die Erkrankung lhres Kindes dabei?

o keine O eine gewisse O eine erhebliche

Kurze Begriindung:

Schulabschluss Vater: o Abitur O Fachhochschulreife o Mittlere Reife o Hauptschulabschluss

o kein Schulabschluss o Andere:

Bitte listen Sie grob die Stationen der Berufsausbildung des Vaters vom Schulabschluss bis zur
Gegenwart auf:

Aktueller Beruf des Vaters:

e



Wie zufrieden sind Sie (Vater) mit lhrer eigenen beruflichen Entwicklung?
Geben Sie bitte Ihre Bewertung durch ein Kreuz auf der Skala von 0-10 an.

| |
| i |

0 5 10
Nicht zufrieden Sehr zufrieden
Entspricht Ihre beruflich erreichte Situation Ihren urspriinglich geplanten Zielen? o ja O nein

Wenn nein, welche Rolle spielt die Erkrankung lhres Kindes dabei?

o0 keine O eine gewisse o0 eine erhebliche

Kurze Begriindung:

6 Familiensituation und Geschwister

Sind Sie alleinerziehend? ©ja o nein

Hat Ihr Kind Geschwister: Anzahl ___  ebenfalls betroffen ___  verstorben ___
Hat Ihr Kind Halbgeschwister: Anzahl___  ebenfalls betroffen ___  verstorben ___

Wie viele Kinder leben aktuell in Ihrem Haushalt?

Wenn das betroffene Kind Geschwister hat:

Wie bewerten Sie insgesamt die Erfahrung eines schwer chronisch kranken Geschwisterkindes fiir
Ihr gesundes Kind: o eher positiv. O eher als Belastung

Sehen Sie beim gesunden Geschwisterkind/den gesunden Geschwistern Verhaltensweisen, die Sie
auf die Erkrankung ihres Kindes zuriickfiihren? (mehrere Antworten moglich)

® ©
o Es zeigt Verhaltensprobleme o | Es hilft viel mit bei der
(z.B. Depression, Aggression, Riickzug, Betreuung/Versorgung des erkrankten
Hyperaktivitat). Kindes.
o Es ,kommt oft zu kurz”. O | Es ibernimmt auch in anderen
Bereichen viel Verantwortung in der
Familie.
u] Andere: o | Andere:

Leben neben Ihnen und Ihrem Partner/Ihnen und dem/den Kind/-ern weitere Personen in lhrem
Haushalt? O nein oJa, und zwar:
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7 Soziale Unterstiitzung

Wer/was spendet Ihnen am ehesten Trost und Zuspruch, wenn Ihnen mal alles zu viel wird (bitte

setzten Sie maximal drei Kreuze)?

o Familie o Freunde o Nachbarn o Kontakt zu anderen Betroffenen
o Selbsthilfegruppe O Religion o Familien-Reha/Kur/Hospiz

o0 Andere:

Wie gut fiihlen Sie sich mit Ihrem betroffenen Kind von der Gesellschaft akzeptiert?
Geben Sie bitte Ihre Bewertung durch ein Kreuz auf der Skala von 0-10 an.

[ | b

[ [ |

0 5 10
Nicht gut Sehr gut

Welche Reaktionen begegnen lhnen mit Ihrem betroffenen Kind am Haufigsten im Alltag (bitte
setzten Sie maximal drei Kreuze)?

O positive Anteilnahme o Mitleid oUnverstandnis o Verachtung

O Andere:

8 Informationen zur Erkrankung

Wie gut fiihlen Sie sich aktuell Gber die Erkrankung lhres Kindes informiert?
Geben Sie bitte Ihre Bewertung durch ein Kreuz auf der Skala von 0-10 an.

[ | |

(- [ I
0 5 10
Nicht gut Sehr gut

Woraus beziehen Sie Ihr hauptséchliches Wissen (bitte setzten Sie maximal drei Kreuze)?

0 aus dem Gesprach mit einem Arzt/ Therapeuten/ dem Pflegepersonal
0 aus dem Gesprach mit anderen betroffenen Familien
O aus dem Internet o aus Fachliteratur

O Andere:

Was ware lhrer Meinung nach notwendig, damit Sie noch besser iiber die Erkrankung lhres Kindes

informiert sind?

Wir bedanken uns fiir lhre Hilfe!
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