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Liebe Eltern,

bei Inrem Kind wurde eine Stérung des Blutzuckerstoffwechsels festgestellt, die man
als Neugeborenen-Diabetes bezeichnet. Dies ist eine sehr seltene Form des Diabetes
mellitus.

Der Neugeborenen-Diabetes ahnelt in seinem Auftreten dem Typ-1-Diabetes bei
alteren Kindern und Erwachsenen, hat jedoch andere Ursachen. Die genaue Diagnose
des Erkrankungstyps und eine gute medizinische Betreuung sind jetzt wichtig, um die
normale Entwicklung lhres Kindes zu sichern und Risiken sowie Langzeitfolgen zu
vermeiden.

Die vorliegende Broschure soll Innen erste Fragen zur Erkrankung selbst, inrer Ursache
und Behandlungsmoglichkeiten beantworten. Die Rolle genetischer Veranderungen
in der Entstehung des Neugeborenen-Diabetes wird Thema sein. Ebenso, warum eine
genetische Untersuchung wichtig sein kann. Die Broschure ist bewusst kurzgefasst, da
Sie eine ausfuhrliche Aufklarung zur Erkrankung lhres Kindes durch lhre behandelnde
Arztin bzw. Ihren behandelnden Arzt erhalten werden. Sehen Sie diese Ausfihrungen
daher als Erganzung lhres Gespraches oder um bereits Gesagtes zu einem spateren
Zeitpunkt noch einmal nachzulesen.

Mit den besten Wunschen fur Sie und Ihr Kind!

Thr Nordic Pharma Team
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Diabetes mellitus v

Der Begriff ,Diabetes mellitus” kommt
aus dem Griechischen und Lateinischen
und bedeutet ,honigstRer Durch-

))D.\abetes me\“\tus“_ fluss”. Er beschreibt damit ein wichtiges NequbOr‘enen‘D.\abeteS

Symptom der Erkrankung: die Zucker-
eine Kurze Beschn e\bung gebideten U, Haufig wira nur von — eine seltene Form von Digbetes
.Diabetes” gesprochen.

In Deutschland sind etwa sieben Millionen
Menschen an Diabetes erkrankt, die meisten davon
an Typ-2-Diabetes.! Diese Form wird vielfach auch
als Altersdiabetes bezeichnet und resultiert aus
einer Erschopfung insulinproduzierender Zellen
der Bauchspeicheldruse (Pankreas). Der seltenere
Typ-1-Diabetes hingegen beruht auf einem Auto-
immunprozess, bei dem die insulinproduzierenden
Zellen der Bauchspeicheldruse (Pankreas) zerstort

Der Neugeborenen-Diabetes wird fachsprachlich
auch als ,neonataler Diabetes mellitus (NDM)"
bezeichnet. Er ist eine sehr seltene ,mono-
genetische” Form des Diabetes, die nur bei etwa
einem von 90.000 Neugeborenen auftritt.>*

Monogenetisch bedeutet, dass die Erkrankung
durch Veranderung eines Gens (Merkmals)
entsteht.

wurden. Er tritt Uberwiegend im Kindes- und
Jugendalter auf.?

Beide Diabetesformen sind polygenetisch.
Das bedeutet, dass viele verschiedene Gene in
Kombination mit anderen Einflissen wie z. B. der

Ernahrung, Infekten oder Umweltfaktoren diese 1
Erkrankungen entstehen lassen. Etwa &4 von
Neugeborenen

ist betroffen




Transient oder permanent —
Mogliche Symptome eine bedeutsame Unterscheidung

dauerhatt

Der Neugeborenen-Diabetes macht sich innerhalb des Der Neugeborenen-Diabetes kann transient, also
ersten Lebenshalbjahres, in einigen Fallen schon in den vorubergehend, auftreten oder permanent, d. h. #
ersten Tagen oder Wochen nach der Geburt, durch typische von vornherein dauerhaft bestehen.

Anzeichen bemerkbar. Der transiente Neugeborenen-Diabetes ist die

haufigste Form. Ihr Kind wird in diesem Fall fur
einige Zeit (meist mehrere Wochen oder Monate
* vermehrte Urinausscheidung — und dadurch Austrocknung bis hin zu wenigen Jahren) behandelt werden.
Typisch fur die transiente Form ist, dass die Blut-
zuckerwerte unter der Therapie normal und stabil
haufig reduziertes Geburtsgewicht sind und die Behandlungsbedurftigkeit mit der Zeit
verschwindet.

Sauglinge mit Neugeborenen-Diabetes zeigen z.B.: ®

verstarkten Durst

verzogertes Wachstum

* K K X

Bei etwa der Halfte der Kinder entwickelt sich
jedoch spater — meist in der Pubertat — wieder
ein Diabetes, der lebenslang bleibt.®

erhohte Blutzuckerwerte

k . Auf lange Sicht kann es zu
5 schwerwiegenden Stoffwechsel-
// entgleisungen kommen, bis hin
: ’ . zum diabetischen Koma.




Die Rolle der Gene beim
Dighetes mellitus

An den haufigen Formen der Zuckerkrankheit, dem
Typ-2-Diabetes und dem Typ-1-Diabetes, ist eine
Vielzahl von Risikogenen beteiligt, die mit anderen
Einflussen (Ernahrung, Infekte, Umweltfaktoren)

den Diabetes entstehen lassen. Mediziner sprechen
daher von sogenannten polygenetischen Formen der
Erkrankung. Bei der monogenetischen Form kommt
es durch Veranderung (Mutation) eines einzelnen
Gens zu einem Diabetes.

Gene tragen die Erbinformationen, die jeder Mensch von
seinen Eltern bekommen hat. Sie sind quasi die ,Bauplane”,
die nicht nur Haar- oder Augenfarbe bestimmen, sondern

auch bei vielen Erkrankungen eine Schlusselrolle spielen.
Meist gibt es ein ganzes Bundel von ,Risikogenen’, die eine

Krankheit begunstigen, manchmal reicht aber auch
nur ein einziger Fehler im genetischen Code.

In den letzten Jahren sind immer mehr Gene entdeckt
worden, die einen Neugeborenen-Diabetes ver-
ursachen kénnen. Die Mutationen kdnnen spontan
neu auftreten oder von einem Elternteil stammen
und je nach Erbgang auftreten. Deshalb ist eine
genetische Untersuchung von Familienmitgliedern in
speziellen Fallen sinnvoll.




Genmutationen beim
Neugeborenen-Diabetes

—

Beim Neugeborenen-Diabetes kommt es, wie
erwahnt, aufgrund der Mutation eines einzelnen
Gens zu einer Abweichung des Zell-Bauplans.

Ist der Kanal oder seine Regulation defekt, kommt
die Insulinausschuttung zum Erliegen. Es gelangt
dann kein oder nur wenig Insulin ins Blut und der
Blutzucker kann nicht in die Kérperzellen ein-
geschleust werden. Der Blutzuckerspiegel steigt
an und das Kind entwickelt einen Diabetes.

Bestimmte Genmutationen fuhren zu Verande-

rungen im Aufbau oder der Funktion von Kalium-
Kanalen in den insulinproduzierenden Zellen der
Bauchspeicheldruse. Diese Kalium-Kanale sind Insulin ist das einzige Hormon,
an der Regulation der Insulinausschuttung mit das den Blutzucker (Glukose) im

beteiligt. Menschen senken kann.
Es wird in den Betazellen der
Bauchspeicheldrlse produziert.

Die Freisetzung des Hormons
aus diesen Zellen hangt vom
Blutzuckerspiegel ab:

Je mehr Glukose im Blut vorhanden
ist, desto mehr Insulin wird freigesetzt.
Insulin gelangt in den Blutstrom,
verteilt sich im Kérper und steigert
die Aufnahme von Glukose in die
Korperzellen, die den Zucker als
JJreibstoff’ nutzen.
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*
Untersuchungen zur
Sicherung der Diagnose

Genetischer Test

Bei Neugeborenen und Sauglingen bis zum sechsten
Lebensmonat, bei denen ein Diabetes festgestellt
wurde, sollte eine molekulargenetische Untersuchung
%z\ zur Bestimmung des betroffenen Gens durchgefuhrt
werden. Dazu werden Zellen aus einer Blutprobe

X verwendet.®

Warum ist diese Untersuchung wichtig?

Die genetische Untersuchung hilft bei der Vorhersage
des zu erwartenden Verlaufs der Krankheit.

Eine fruhe Diagnose ermdglicht eine angepasste
Behandlung, d. h. verbesserte Kontrolle des Stoff-
wechsels, ein normalisiertes Wachstum und hat Ein-
fluss auf die neurologische Entwicklung des Kindes.®

Ein Neugeborenen-Diabetes
tritt nicht immer alleine auf, sondern kann Bestandteil
eines komplexen Fehlbildungssyndroms sein. Aufgrund
weiterer, einzelner Genveranderungen kann es in
einem solchen Fall zu anderen angeborenen Anomalien
sowie neurologischen Auffalligkeiten unterschiedlicher
Auspragung kommen wie
z. B. Entwicklungsverzdgerung, Epilepsie oder

Muskelschwache.®

%

Gibt es weitere Familienmitglieder mit Diabetes,
sollten sie ebenfalls genetisch untersucht werden,
um die Ursache fur inre Erkrankung herauszufinden.
Unter Umstanden ist auch ihr Diabetes genetisch
bedingt, was moglicherweise Konsequenzen fur die
Behandlung hat.

Sollten Eltern sich genetisch untersuchen
lassen, wenn sie weitere Kinder planen?

Da der Neugeborenen-Diabetes erblich ist, kann
die Erkrankung auch bei weiteren Kindern auftreten.

Daher sollten grundsatzlich beide Elternteile
genetisch untersucht werden — auch wenn sie selbst
nicht an Diabetes leiden.




Sulfonylharnstoffe

Sulfonylharnstoffe (wie zum Beispiel Glibenclamid) wirken auf die
Kalium-Kanale ein und stimulieren die Freisetzung von Insulin aus
den Betazellen der Bauchspeicheldruse.” -

Diese mussen nicht injiziert werden, sondern kbnnen als Tabletten
oder Flussigkeit eingenommen werden.*

In Tablettenform wird die Substanz bei Erwachsenen mit Typ-
2-Diabetes schon seit mehreren Jahrzehnten eingesetzt. Zur
Behandlung des Neugeborenen-Diabetes kommt bezogen auf das
Kérpergewicht eine hohere Dosierung zum Einsatz.

Untersuchungen an Kindern mit Neugeborenen-Diabetes haben
gezeigt, dass sie im Allgemeinen gut auf Sulfonylharnstoffe
ansprechen und der Glukosestoffwechsel bei diesen Patienten

Das Kennzeichen des Neugeborenen-Diabetes ist also die
langfristig verbessert werden kann.®°

unzureichende Insulinfreisetzung — mit der Folge eines

erhohten Blutzuckerspiegels und reduzierter Aufnahme von Unter der Behandlung mit Sulfonylharnstoffen kann es u. a. zu
Glukose in die Korperzellen. Um diesen Mangel auszugleichen Magen-Darm-Beschwerden wie Durchfall und Erbrechen kommen.
und den Blutzuckerspiegel zu normalisieren, kommt — wie bei Wie bei der Insulintherapie auch, kbnnen Unterzuckerungen
Jugendlichen oder Erwachsenen mit schwereren (insulin- auftreten 710

pflichtigen) Formen des Diabetes — die blutzuckerabhangige

Gabe von Insulin infrage.® . .
Einsatz von Insulin

Hierzu ist in der Regel eine intensive Schulung der Eltern
notwendig, die Kinder bendtigen mehrmals taglich Blut-
zuckerbestimmungen und auf die Mahlzeiten angepasste
Insulininjektionen.

Nicht immer kann die Gabe von Sul-
fonylharnstoffen erfolgreich sein und
die Stoffwechsellage beherrschen.
Daher kann in bestimmten Fallen

Alternativ kann eine Insulinpumpe eingesetzt werden. Die Insulin zur Anwendung kommen.
Insulin-Ersatztherapie ist jedoch beim Neugeborenen-Diabetes Dies geschieht auch, solange die Er-
besonders aufwendig. Deshalb wurde nach Behandlungs- gebnisse der molekulargenetischen
maoglichkeiten gesucht, die fur Neugeborene und Kleinkinder Diagnostik nicht vorliegen.

besser geeignet und einfacher anzuwenden sind.




Weiterfihrende Informationen

DiabetesGenes
University of Exeter, Medical School (UK)

www.diabetesgenes.org

National Institute of Diabetes and Digestive and
Kidney Diseases (USA)

¢

Forum fur Kinder und Jugendliche mit Diabetes
und deren Eltern

Deutsche Gesellschaft fur Kinderendokrinologie
und -diabetologie

== [=] www.dgked.de
B

Arbeitsgemeinschaft fur Padiatrische
Diabetologie

-
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=

=] www.diabetes-kinder.de
il
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Gesellschaft fur Neonatologie und Padiatrische
Intensivmedizin

E-,-E www.gnpi.de
Elgﬂ

Deutsche Diabetes Gesellschaft e.V.

e[=] www.deutsche-diabetes-gesellschaft.de
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