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

Bei den Dokumenten handelt es sich lediglich um Empfehlungen und nicht um offizielle medizinische
Leitlinien oder wissenschatftliche Abhandlungen. Sie beruhen auf (ibereinstimmenden Erkenntnissen von
medizinischen Fachkréften, 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 fir Nichtmediziner verstandlicher zu machen.

Das 2020 gegrindete PRISMS Clinic & Research Consortium verfolgt das Ziel, die Verfligharkeit klinischer
Leistungen fiir 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 fir weitere Informationen an PRISMS

(www.prisms.org).
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HINTERGRUND

Verstopfung ist ein Problem, tber das Betreuer von Menschen mit
besonderen medizinischen Bediirfnissen haufig berichten — hierzu
gehort auch das Smith-Magenis-Syndrom (SMS). Smith und Kollegen
identifizierten Verstopfung als ein h&aufiges medizinisches Symptom,
das in einer Studie bei 53 % aller Teilnehmer beobachtet wurde.
Weitere Untersuchungen im Rahmen der an den an den National
Institutes of Health durchgeftihrten biologischen Studie zu SMS (NIH-
Protokoll 01-HG-0109) deuten darauf hin, dass Verstopfungssymptome
haufiger vorkommen als bisher angenommen.? Die modifizierte
Pediatric Constipation Assessment Scale (PCAS), ein urspringlich fdr
eine padiatrische Population in der Onkologie entwickeltes und
validiertes Instrument 345 wurde verwendet, um die H&ufigkeit von
Verstopfung bei 43 Menschen mit SMS (20 aus den USA und 23 aus
Australien) zu beurteilen.? In dieser SMS-Studie wurde bei 79 % der
Teilnehmer in der medizinischen Vorgeschichte Verstopfung
dokumentiert. Die meisten Betroffenen hatten keinen normalen
Stuhlgang und berichteten (iber erhebliche, bei Verstopfung haufig
vorkommende Symptome im Zusammenhang mit der Darmentleerung,
z. B. harte Stiihle, erschwertes Abfiihren und Bl&hungen. Die
beschriebenen Symptome entsprachen den Stuhlformen, die von den
Betreuern anhand einer bildlichen Skala zur klinischen Beurteilung
angegebenen wurden (siehe Abbildung 1).248
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Slow Transit
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Fast Transit

Das Bristol-Stool-Formular (BSFS)

Type 1 0 .. .. L Separate hard lumps, like nuts
Constipated
Stool Consistency
Type 2 . Sausage-like, but lumpy
_ Like a sausage, but with cracks
Borderline Type 3 - in the su rfacg
Like a sausage or snake, smooth
Typeid d and soft
Normal
Stool Consistency
-e
Type 5 ™ “. Soft blobs with clear-cut edges
Tvoe 6 ” Fluffy pieces with ragged edges,
yP - a mushy stool
Diarrhea
Stool Consistency
Type 7 . Watery, no solid pieces

Abbildung 1. Skala des Bristol-Stool-Formulars. Diese mit Bildern versehene Skala veranschaulicht die Bandbreite der
Stuhlbildung, von Verstopfung tiber 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 %)2 ist hoher als die mittleren Quoten bei neurotypischen Kindern (bis
zu 30 % weltweit),29.10 Erwachsenen (bis zu 16 %) und Erwachsenen (iber 60 Jahren (33 %).° Die Haufigkeit
von Verstopfung bei Menschen mit geistiger Behinderung (GB) variiert je nachdem, wie die Studien
durchgefiihrt wurden, wobei die meisten in einer Spanne zwischen 33 % bis 50 % liegen.!* Noch héhere
Verstopfungsquoten sind bei nicht gehfahigen Menschen mit hochgradiger GB* und inshesondere bei in
Einrichtungen lebenden Menschen dokumentiert.12

SMS-relevante Faktoren bei Verstopfung

Mehrere Faktoren kénnen 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 willkiirlichen und
unwillktirlichen Muskelfunktion fiihren. Je nach Schweregrad kann die Hypotonie zusammen mit anderen
Faktoren zu Reflux und/oder Verstopfung fiihren. Weitere Informationen finden Sie unter AACPDM

quidelines.

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

+ Starkes Sabbern (Sialorrhd oder Hypersalivation) kann zu Flissigkeitsverlust und Dehydrierung fihren,
was wiederum zu Verstopfung beitragen kann.

+ Medikamente, die anticholinerge Nebenwirkungen haben und eine Austrocknung bewirken, kdnnen den
Stuhl verharten, so dass er schwer durch den Darm zu bewegen ist.

*  Weiche Nahrungsmittel, die Menschen mit SMS aufgrund von Schwierigkeiten beim Kauen haufig
bevorzugen, enthalten oft weniger Ballaststoffe und verlangsamen die Bewegung der angedauten
Nahrung durch den Darm bis zur Ausscheidung. Beispiele fiir Lebensmittel, die Verstopfung verursachen,
sind K&se und Bananen.

+ Eine unzureichende Fliissigkeitszufuhr kann zu Verstopfung flihren. Die Unféhigkeit des Betroffenen, Durst
zu &uRern, und/oder sensorische Defizite, die zu einem mangelnden Durstgefiihl fuhren, kdnnen hierzu
beitragen.

* Probleme bei der Spracherzeugung kénnen die Fahigkeit einschranken, verbal mitzuteilen, ob der
Stuhlgang schmerzt oder schwierig ist.

* Andere medizinische Probleme wie Schilddriisenunterfunktion, Diabetes und Fettleibigkeit kénnen die
Verstopfungsquote erhéhen.

+ Eine Stdrung des normalen Zirkadianrhythmus (Tag-Nacht-Rhythmus) kann den Darm erheblich stéren und
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In den von PRISMS verdffentlichten Leitlinien fur die medizinische Versorgung bei SMS (SMS Medical
Management Guidelines) (2018) wird bestétigt, dass die gastrodsophageale Refluxkrankheit (GERD) und
chronische Verstopfung zwei gastrointestinale (Magen-Darm-) Probleme sind, die bei SMS haufig auftreten.
Aus einer schweren Verstopfung und Enkopresis (unwillkirliches Einkoten) kann eine Uberlauf-Inkontinenz
entstehen.

Je l&nger sich der Stuhl im Dickdarm befindet, desto trockener wird er. Manchmal 16st eine Verstopfung eine
Entziindung aus, oder der Stuhl kann festsitzen, was zu Durchfall oder lockerem Stuhl fiihrt.2s Die Menge des
Stuhls (locker oder fest) ist oft gering, wéhrend trockener Stuhl oder festsitzender Stuhl weiter oben im Darm
bleibt (wie ein Pfropfen in einem Rohr).

Menschen mit regelmaRigem Stuhlgang sind in der Regel besser in der Lage, das Essen zu genieen und mit
weniger Unbehagen, bedingt durch einen (ibervollen Darm, durch den Tag zu gehen. Stimmungsprobleme
wie Angste oder Depressionen konnen zu Magen-Darm-Problemen wie etwa Verstopfung beitragen, und
umgekehrt kénnen Magen-Darm-Probleme auch zu Stimmungsschwankungen beitragen. Ein wichtiger Grund
fur die Behandlung und Prévention von Verstopfung ist auch, dass entsprechende Mal3nahmen die
Stimmungs- und Verhaltensregulierung unterstiitzen, also z. B. Angstzustanden, Launenhaftigkeit und
vermehrten Tobsuchtsanféllen entgegenwirken.16 Wenn der Stuhigang mit Unbehagen oder Schmerzen
verbunden ist, versuchen Menschen mit solchen Angsten den Stuhlgang manchmal zu vermeiden. Bei
Menschen, die ein Problem nicht durch Worte oder Zeichensprache ausdriicken kdnnen, kann es hilfreich
sein, ihre Verhaltensénderungen/Eskalationen zu beobachten, da diese zur Mitteilung von Notsituationen,
Unbehagen oder Angst vor dem Stuhlgang dienen knnen.

Das Ziel

Betreuern wird empfohlen, Bedenken hinsichtlich Verstopfung mit dem Haus- oder Kinderarzt zu besprechen
und die Frage zu klaren, ob eine Untersuchung durch einen Facharzt flir Magen-Darm-Erkrankungen hilfreich
sein konnte. Setzen Sie keine Medikamente ein und nehmen Sie keine Anderungen an der Erndhrung
vor, ohne vorher einen Arzt konsultiert zu haben.

Diagnostik und Uberweisung

Die Uberweisung an einen Facharzt fiir Magen-Darm-Erkrankungen hingt in der Regel davon ab, ob es sich
um ein anhaltendes Problem handelt, das mit weiteren Symptomen wie Ubelkeit, Bldhungen und/oder
Erbrechen einhergeht oder ob es schwerwiegend ist und auf die tiblichen Behandlungsstrategien nicht
anspricht. Ein Facharzt fiir Magen-Darm-Erkrankungen kann spezielle Untersuchungen anfordern, wenn die
Behandlung mit den ablichen 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 durchgefihrt
werden, wird der Radiologe manchmal feststellen, dass der Darm voll ist und sich eine Stauung gebildet hat.

Manchmal kann auch eine Réntgenaufnahme des Abdomens mit Flachdetektor dieses Problem aufzeigen.

Da diese Untersuchung schnell, einfach und kostengiinstig ist, wird sie bei Verdacht auf eine Kotstauung
manchmal als erstes angeordnet.
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Allgemeine Behandlungsstrategien

Zu den Strategien, die sich bei iber 40 Menschen mit SMS als hilfreich erwiesen haben, gehort eine erhdhte
Zufuhr von Flussigkeit, Obst und Ballaststoffen. Die kombinierte Zufuhr von Fliissigkeit, Obst und
Ballaststoffen wird mit weicherem und haufigerem Stuhlgang in Verbindung gebracht.2 Diese Erkenntnisse
legen nahe, dass Anderungen bei der Fliissigkeitszufuhr und Eméhrung fiir die Behandlung von
Verstopfung bei SMS hilfreich sein kénnen. Im Folgenden werden einfache Methoden zur Behandlung von
Verstopfung vorgeschlagen. Sprechen Sie mit dem Haus- oder Kinderarzt, bevor Sie die Erndhrung
umstellen oder Medikamente oder Nahrungserganzungsmittel einsetzen.

Anderung der Lebensweise

Ausreichend Flussigkeit, Ballaststoffe (Kleie und Flohsamenschalen sind zwei gute Beispiele fur leicht
zufuhrbare Ballaststoffe), Pflaumensaft und Yakimapflaumen-Paste (Rezept siehe Anhang 1) sind
natlrliche Stimulanzien auf Nahrmittelbasis, die nach Berichten einiger Familien wirksam sein knnen, wenn
die Verstopfung nicht chronisch oder schwerwiegend ist. Sorbitolhaltige StiRigkeiten wie z. B.
Gummib&rchen kdnnen als sehr mildes Stimulans wirken und gleichzeitig eine positive Assoziation im
Rahmen des Toilettentrainings bewirken.

Ubungen und Massagen des unteren Riickens oder des Bauchs kénnen bei leichter Verstopfung manchmal
hilfreich sein. Ein warmes, entspannendes Bad kann hilfreich sein, um Spannungen zu lésen und dadurch
den Stuhlgang anzuregen, der auch durch Angst gehemmt sein kann.

Eine regelméfige (gleichbleibende) Tageszetit flir einen ruhigen und entspannten Stuhlgang, idealerweise
nach einer Mahlzeit und dem Trinken von Wasser, ist von gro3er Wichtigkeit. Eine geeignete Korperhaltung
auf der Toilette, z. B. ein besonderer Hocker (, Toilettenhocker*), bei dem die Beine auf Hiifthdhe
angewinkelt sind, kann hilfreich sein.!* Beim Sitzen auf der Toilette kann eine einfache Beschéftigung wie
z. B. das Lesen oder Betrachten eines Bilderbuchs zur Entspannung beitragen.

Probiotika kdnnen die Notwendigkeit von Einlaufen verringern, haben sich aber bei der Behandlung von
Verstopfung nicht als fir sich alleine wirksam erwiesen.7 Probiotika sind in vielen Joghurts und Getrénken
erhéltlich, die der Erndhrung zugesetzt werden kdnnen.

Freiverkaufliche und verschreibungspflichtige Medikamente

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

Probiotika, wie z. B. das Milchsaurebakterium Lactobacillus rhamnosus, werden manchmal verschrieben

und von der Krankenversicherung bezahlt, unabhangig davon, ob das Préparat rezeptfrei oder
verschreibungspflichtig ist.
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Ein nattrliches Magnesiumzitratpréparat, in den USA CALM genannt, ist rezeptfrei erhaltlich. Es kommt
als Pulver, das sehr einfach dosiert werden kann, beginnend mit 1/4 Teel6ffel/Tag in Wasser, und bis zum
Wirkungseintritt erhoht werden kann.

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

Volumenbildende Abfiihrmittel sind Medikamente, die den Stuhl aufbléhen, indem sie die
Wassermenge im Stuhl erhéhen — diese diirfen bei einer Kotstauung nicht angewendet werden!
Beispiele hierfir sind Methylcellulosepulver, Fibercon oder Metamucil.

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

Stimulierende Abfuhrmittel helfen dem Darm, den Stuhl herauszudriicken. Beispiele hierfur sind
Bisacodyl! (Dulcolax) und Senna.

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

Lebertran und Mineraldl sind wegen des Risikos einer Lipidpneumonie zu vermeiden. !t

MalRnahmen zur Unterstlitzung der Stuhlentleerung

Zu den MalRnahmen, die bei der Darmentleerung helfen kdnnen, gehdren Zapfchen, Einlaufe 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 MalRnahmen 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, Gegensténde in ihr
Rektum einzufiihren. 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 dirfen nur auf Empfehlung
und unter Anleitung eines Arztes angewendet werden und erfordern haufig eine Uberwachung oder
Unterstutzung durch eine examinierte Pflegekraft.
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1 ANHANG 1

Rezept fur Yakimapflaumen-Paste
250 ml Wasser

120 g Senna-Teeblatter

450 g Rosinen

450 g Feigen

450 g Pflaumen

250 ml brauner Zucker

250 ml Zitronensaft

Wasser aufkochen, Senna-Tee hinzufiigen und 5 Minuten ziehen lassen, dann die Teeblatter abseihen. 500
ml Teewasser in einen Topf geben, alle Friichte hinzufligen und 5 Minuten kochen lassen. Vom Herd
nehmen. Braunen Zucker und Zitronensaft dazugeben. Alle Zutaten mit einem Stabmixer oder einer
Kiichenmaschine purieren. Im Gefrierschrank aufbewahren — die Paste gefriert nicht, sollte aber kalt gelagert

werden.

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

Auszug aus: Family Cookbook Project.

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