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Die Behandlungs- und Interventionsempfehlungen für SMS wurden von Fachleuten unter Mitwirkung der
Eltern unter der Annahme verfasst, dass diese von PRISMS online veröffentlicht, von Betreuern, Eltern und
anderen Familienmitgliedern gelesen und von diesen Eltern und Betreuern an die medizinischen Fachkräfte
ihres Kindes weitergegeben werden. Setzen Sie keine Medikamente ein und nehmen Sie keine
Änderungen an der Ernährung vor, ohne vorher einen Arzt konsultiert zu haben.

Bei den Dokumenten handelt es sich lediglich um Empfehlungen und nicht um offizielle medizinische
Leitlinien oder wissenschaftliche Abhandlungen. Sie beruhen auf übereinstimmenden Erkenntnissen von
medizinischen Fachkräften, die beruflich mit SMS zu tun haben. Die Dokumente sind nicht in der gleichen
Weise formuliert, wie dies bei Artikeln in medizinischen Fachzeitschriften der Fall ist. Dies wurde absichtlich
so gehandhabt, um sie für Nichtmediziner verständlicher zu machen.

Das 2020 gegründete PRISMS Clinic & Research Consortium verfolgt das Ziel, die Verfügbarkeit klinischer
Leistungen für vom Smith-Magenis-Syndrom betroffene Familien zu verbessern und eine
Forschungsinfrastruktur aufzubauen, um die Entwicklung und Umsetzung neuer und verbesserter
Behandlungen voranzubringen. Bitte wenden Sie sich für weitere Informationen an PRISMS
(www.prisms.org).
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HINTERGRUND
Verstopfung ist ein Problem, über das Betreuer von Menschen mit

besonderen medizinischen Bedürfnissen häufig berichten – hierzu
gehört auch das Smith-Magenis-Syndrom (SMS). Smith und Kollegen
identifizierten Verstopfung als ein häufiges medizinisches Symptom,
das in einer Studie bei 53 % aller Teilnehmer beobachtet wurde.1

Weitere Untersuchungen im Rahmen der an den an den National
Institutes of Health durchgeführten biologischen Studie zu SMS (NIH-
Protokoll 01-HG-0109) deuten darauf hin, dass Verstopfungssymptome
häufiger vorkommen als bisher angenommen.2 Die modifizierte
Pediatric Constipation Assessment Scale (PCAS), ein ursprünglich für
eine pädiatrische Population in der Onkologie entwickeltes und
validiertes Instrument 3,4,5, wurde verwendet, um die Häufigkeit von
Verstopfung bei 43 Menschen mit SMS (20 aus den USA und 23 aus
Australien) zu beurteilen.2 In dieser SMS-Studie wurde bei 79 % der
Teilnehmer in der medizinischen Vorgeschichte Verstopfung
dokumentiert. Die meisten Betroffenen hatten keinen normalen
Stuhlgang und berichteten über erhebliche, bei Verstopfung häufig
vorkommende Symptome im Zusammenhang mit der Darmentleerung,
z. B. harte Stühle, erschwertes Abführen und Blähungen. Die
beschriebenen Symptome entsprachen den Stuhlformen, die von den
Betreuern anhand einer bildlichen Skala zur klinischen Beurteilung
angegebenen wurden (siehe Abbildung 1).24-8
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Das Bristol-Stool-Formular (BSFS)

Abbildung 1. Skala des Bristol-Stool-Formulars. Diese mit Bildern versehene Skala veranschaulicht die Bandbreite der
Stuhlbildung, von Verstopfung über normalen Stuhl bis hin zu Durchfall. Quelle: Auszug aus Lewis und Heaton, 1997, siehe Bristol
stool chart. (Deutsche Fassung: siehe https://de.wikipedia.org/wiki/Bristol-Stuhlformen-Skala.)
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Die Verstopfungsquote bei SMS (53-79 %)1,2 ist höher als die mittleren Quoten bei neurotypischen Kindern (bis
zu 30 % weltweit),1,9,10 Erwachsenen (bis zu 16 %) und Erwachsenen über 60 Jahren (33 %).9 Die Häufigkeit
von Verstopfung bei Menschen mit geistiger Behinderung (GB) variiert je nachdem, wie die Studien
durchgeführt wurden, wobei die meisten in einer Spanne zwischen 33 % bis 50 % liegen.11 Noch höhere
Verstopfungsquoten sind bei nicht gehfähigen Menschen mit hochgradiger GB11 und insbesondere bei in
Einrichtungen lebenden Menschen dokumentiert.12

SMS-relevante Faktoren bei Verstopfung
Mehrere Faktoren können beim SMS zur Entstehung einer Verstopfung beitragen. Diese Faktoren liegen nicht
bei allen Betroffenen vor, doch jeder einzelnen Faktor kann zu Verstopfung beitragen:

• Hypotonie (verminderter Muskeltonus) kann zu Problemen bei der Koordination der willkürlichen und
unwillkürlichen Muskelfunktion führen. Je nach Schweregrad kann die Hypotonie zusammen mit anderen
Faktoren zu Reflux und/oder Verstopfung führen. Weitere Informationen finden Sie unter AACPDM
guidelines.

• Ein Tethered Cord (Anhaftung des Rückenmarks am umliegenden Gewebe), wie es beim SMS auftreten
kann, kann sowohl den normalen Stuhlgang als auch das Toilettentraining erschweren.13

• Starkes Sabbern (Sialorrhö oder Hypersalivation) kann zu Flüssigkeitsverlust und Dehydrierung führen,
was wiederum zu Verstopfung beitragen kann.

• Medikamente, die anticholinerge Nebenwirkungen haben und eine Austrocknung bewirken, können den
Stuhl verhärten, so dass er schwer durch den Darm zu bewegen ist.

• Weiche Nahrungsmittel, die Menschen mit SMS aufgrund von Schwierigkeiten beim Kauen häufig
bevorzugen, enthalten oft weniger Ballaststoffe und verlangsamen die Bewegung der angedauten
Nahrung durch den Darm bis zur Ausscheidung. Beispiele für Lebensmittel, die Verstopfung verursachen,
sind Käse und Bananen.

• Eine unzureichende Flüssigkeitszufuhr kann zu Verstopfung führen. Die Unfähigkeit des Betroffenen, Durst
zu äußern, und/oder sensorische Defizite, die zu einem mangelnden Durstgefühl führen, können hierzu
beitragen.

• Probleme bei der Spracherzeugung können die Fähigkeit einschränken, verbal mitzuteilen, ob der
Stuhlgang schmerzt oder schwierig ist.

• Andere medizinische Probleme wie Schilddrüsenunterfunktion, Diabetes und Fettleibigkeit können die
Verstopfungsquote erhöhen.

• Eine Störung des normalen Zirkadianrhythmus (Tag-Nacht-Rhythmus) kann den Darm erheblich stören und
zu Problemen wie Verstopfung und Reizdarmsyndrom führen.14 Dies ist angesichts der gut
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In den von PRISMS veröffentlichten Leitlinien für die medizinische Versorgung bei SMS (SMS Medical
Management Guidelines) (2018) wird bestätigt, dass die gastroösophageale Refluxkrankheit (GERD) und
chronische Verstopfung zwei gastrointestinale (Magen-Darm-) Probleme sind, die bei SMS häufig auftreten.
Aus einer schweren Verstopfung und Enkopresis (unwillkürliches Einkoten) kann eine Überlauf-Inkontinenz
entstehen.

Je länger sich der Stuhl im Dickdarm befindet, desto trockener wird er. Manchmal löst eine Verstopfung eine
Entzündung aus, oder der Stuhl kann festsitzen, was zu Durchfall oder lockerem Stuhl führt.15 Die Menge des
Stuhls (locker oder fest) ist oft gering, während trockener Stuhl oder festsitzender Stuhl weiter oben im Darm
bleibt (wie ein Pfropfen in einem Rohr).

Menschen mit regelmäßigem Stuhlgang sind in der Regel besser in der Lage, das Essen zu genießen und mit
weniger Unbehagen, bedingt durch einen übervollen Darm, durch den Tag zu gehen. Stimmungsprobleme
wie Ängste oder Depressionen können zu Magen-Darm-Problemen wie etwa Verstopfung beitragen, und
umgekehrt können Magen-Darm-Probleme auch zu Stimmungsschwankungen beitragen. Ein wichtiger Grund
für die Behandlung und Prävention von Verstopfung ist auch, dass entsprechende Maßnahmen die
Stimmungs- und Verhaltensregulierung unterstützen, also z. B. Angstzuständen, Launenhaftigkeit und
vermehrten Tobsuchtsanfällen entgegenwirken.16 Wenn der Stuhlgang mit Unbehagen oder Schmerzen
verbunden ist, versuchen Menschen mit solchen Ängsten den Stuhlgang manchmal zu vermeiden. Bei
Menschen, die ein Problem nicht durch Worte oder Zeichensprache ausdrücken können, kann es hilfreich
sein, ihre Verhaltensänderungen/Eskalationen zu beobachten, da diese zur Mitteilung von Notsituationen,
Unbehagen oder Angst vor dem Stuhlgang dienen können.

Das Ziel
Betreuern wird empfohlen, Bedenken hinsichtlich Verstopfung mit dem Haus- oder Kinderarzt zu besprechen
und die Frage zu klären, ob eine Untersuchung durch einen Facharzt für Magen-Darm-Erkrankungen hilfreich
sein könnte. Setzen Sie keine Medikamente ein und nehmen Sie keine Änderungen an der Ernährung
vor, ohne vorher einen Arzt konsultiert zu haben.

Diagnostik und Überweisung
Die Überweisung an einen Facharzt für Magen-Darm-Erkrankungen hängt in der Regel davon ab, ob es sich
um ein anhaltendes Problem handelt, das mit weiteren Symptomen wie Übelkeit, Blähungen und/oder
Erbrechen einhergeht oder ob es schwerwiegend ist und auf die üblichen Behandlungsstrategien nicht
anspricht. Ein Facharzt für Magen-Darm-Erkrankungen kann spezielle Untersuchungen anfordern, wenn die
Behandlung mit den üblichen Medikamenten und Strategien nicht wirksam ist oder wenn das Problem
besonders schwerwiegend ist (Mayo-Leitlinien).

Wenn bildgebende Verfahren wie eine MRT- oder CT-Untersuchung aus einem anderen Grund durchgeführt
werden, wird der Radiologe manchmal feststellen, dass der Darm voll ist und sich eine Stauung gebildet hat.

Manchmal kann auch eine Röntgenaufnahme des Abdomens mit Flachdetektor dieses Problem aufzeigen.
Da diese Untersuchung schnell, einfach und kostengünstig ist, wird sie bei Verdacht auf eine Kotstauung
manchmal als erstes angeordnet.
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Allgemeine Behandlungsstrategien
Zu den Strategien, die sich bei über 40 Menschen mit SMS als hilfreich erwiesen haben, gehört eine erhöhte
Zufuhr von Flüssigkeit, Obst und Ballaststoffen. Die kombinierte Zufuhr von Flüssigkeit, Obst und
Ballaststoffen wird mit weicherem und häufigerem Stuhlgang in Verbindung gebracht.2 Diese Erkenntnisse
legen nahe, dass Änderungen bei der Flüssigkeitszufuhr und Ernährung für die Behandlung von
Verstopfung bei SMS hilfreich sein können. Im Folgenden werden einfache Methoden zur Behandlung von
Verstopfung vorgeschlagen. Sprechen Sie mit dem Haus- oder Kinderarzt, bevor Sie die Ernährung
umstellen oder Medikamente oder Nahrungsergänzungsmittel einsetzen.

Änderung der Lebensweise
Ausreichend Flüssigkeit, Ballaststoffe (Kleie und Flohsamenschalen sind zwei gute Beispiele für leicht
zuführbare Ballaststoffe), Pflaumensaft und Yakimapflaumen-Paste (Rezept siehe Anhang 1) sind
natürliche Stimulanzien auf Nährmittelbasis, die nach Berichten einiger Familien wirksam sein können, wenn
die Verstopfung nicht chronisch oder schwerwiegend ist. Sorbitolhaltige Süßigkeiten wie z. B.
Gummibärchen können als sehr mildes Stimulans wirken und gleichzeitig eine positive Assoziation im
Rahmen des Toilettentrainings bewirken.

Übungen und Massagen des unteren Rückens oder des Bauchs können bei leichter Verstopfung manchmal
hilfreich sein. Ein warmes, entspannendes Bad kann hilfreich sein, um Spannungen zu lösen und dadurch
den Stuhlgang anzuregen, der auch durch Angst gehemmt sein kann.

Eine regelmäßige (gleichbleibende) Tageszeit für einen ruhigen und entspannten Stuhlgang, idealerweise
nach einer Mahlzeit und dem Trinken von Wasser, ist von großer Wichtigkeit. Eine geeignete Körperhaltung
auf der Toilette, z. B. ein besonderer Hocker („Toilettenhocker“), bei dem die Beine auf Hüfthöhe
angewinkelt sind, kann hilfreich sein.11 Beim Sitzen auf der Toilette kann eine einfache Beschäftigung wie
z. B. das Lesen oder Betrachten eines Bilderbuchs zur Entspannung beitragen.

Probiotika können die Notwendigkeit von Einläufen verringern, haben sich aber bei der Behandlung von
Verstopfung nicht als für sich alleine wirksam erwiesen.17 Probiotika sind in vielen Joghurts und Getränken
erhältlich, die der Ernährung zugesetzt werden können.

Freiverkäufliche und verschreibungspflichtige Medikamente
Wenn Medikamente empfohlen werden, sollte die Dosierung von dem für die Betreuung des Kindes mit
SMS zuständigen Arzt festgelegt werden und sollte sich nach der von ihm vermuteten Verstopfungsursache
richten. Zur Erinnerung: Nehmen Sie keine Änderungen vor, ohne vorher einen Arzt konsultiert zu
haben.

Probiotika, wie z. B. das Milchsäurebakterium Lactobacillus rhamnosus, werden manchmal verschrieben
und von der Krankenversicherung bezahlt, unabhängig davon, ob das Präparat rezeptfrei oder
verschreibungspflichtig ist.
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Ein natürliches Magnesiumzitratpräparat, in den USA CALM genannt, ist rezeptfrei erhältlich. Es kommt
als Pulver, das sehr einfach dosiert werden kann, beginnend mit 1/4 Teelöffel/Tag in Wasser, und bis zum
Wirkungseintritt erhöht werden kann.

Osmotische Abführmittel sind Medikamente, die Wasser in den Darm ziehen. Beispiele hierfür sind
Lactulose, Polyethylenglykol (Miralax) und Sorbitol.

Volumenbildende Abführmittel sind Medikamente, die den Stuhl aufblähen, indem sie die
Wassermenge im Stuhl erhöhen – diese dürfen bei einer Kotstauung nicht angewendet werden!
Beispiele hierfür sind Methylcellulosepulver, Fibercon oder Metamucil.

Stuhlweichmacher (am besten zur Vorbeugung und nicht zur Aufweichung eines bereits harten Stuhls). Ein
Beispiel hierfür ist Docusat-Natrium (Handelsname in den USA: Colace).

Stimulierende Abführmittel helfen dem Darm, den Stuhl herauszudrücken. Beispiele hierfür sind
Bisacodyl (Dulcolax) und Senna.

Zu den verschreibungspflichtigen Medikamenten, die nur auf Empfehlung eines Arztes erhältlich sind ,
gehören Linaclotid (Linzess) und Lubiproston (Amitiza).

Lebertran und Mineralöl sind wegen des Risikos einer Lipidpneumonie zu vermeiden.11

Maßnahmen zur Unterstützung der Stuhlentleerung
Zu den Maßnahmen, die bei der Darmentleerung helfen können, gehören Zäpfchen, Einläufe und die
Entfernung des Stuhls mit dem Finger, die so genannte „manuelle Disimpaktion", bei der die Pflegekraft den
Stuhl mit dem Finger aus dem Enddarm entfernt. Diese Maßnahmen sind invasiver und sollten nur in
Betracht gezogen werden, wenn andere Methoden erfolglos bleiben, und nur auf Empfehlung eines Arztes
oder einer examinierten medizinischen Fachkraft. Bei SMS sollten invasive Methoden vermieden werden,
um rektale Verletzungen zu vermeiden. Menschen mit SMS neigen manchmal dazu, Gegenstände in ihr
Rektum einzuführen. Wenn sich der Stuhl jedoch staut und/oder sehr fest ist und auch durch Anspannen
nicht ausgeschieden werden kann, kann eine dieser Methoden notwendig sein, um einen Darmverschluss zu
verhindern, der zu einem chirurgischen Notfall werden kann. Solche Methoden dürfen nur auf Empfehlung
und unter Anleitung eines Arztes angewendet werden und erfordern häufig eine Überwachung oder
Unterstützung durch eine examinierte Pflegekraft.
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1 ANHANG 1

Rezept für Yakimapflaumen-Paste
250 ml Wasser

120 g Senna-Teeblätter

450 g Rosinen

450 g Feigen

450 g Pflaumen

250 ml brauner Zucker

250 ml Zitronensaft

Wasser aufkochen, Senna-Tee hinzufügen und 5 Minuten ziehen lassen, dann die Teeblätter abseihen. 500
ml Teewasser in einen Topf geben, alle Früchte hinzufügen und 5 Minuten kochen lassen. Vom Herd
nehmen. Braunen Zucker und Zitronensaft dazugeben. Alle Zutaten mit einem Stabmixer oder einer
Küchenmaschine pürieren. Im Gefrierschrank aufbewahren – die Paste gefriert nicht, sollte aber kalt gelagert
werden.

1 Esslöffel auf eine Scheibe Toastbrot streichen oder einen Tee daraus machen oder die Paste direkt vom
Löffel essen.

Auszug aus: Family Cookbook Project.

Weitere (englischsprachige) Rezepte siehe: Seattle Children's.
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