dern mi

in

Sandra Neumann

Friithforderung bei
Lippen-Kiefer-Gaumen-Segel-Fehlbildung
— Die Mdglichkeit der Pravention von Sprechauffalligkeiten -

9p 42Uy -z|nyasd@ojul ‘yalbow 31@b63u3 usbab sbeluap sop bunbiwyausn JaYdI[IyYds J861IBYIOA yoeu Jnu Jy Jaydibal usbunbnijeInan “u1displ ‘Beldap Jauyddiy-zinyds 3ybiiAdo) ‘|elaieln $93z3nyoasab yoijayoallagaydn



Urheberrechtlich geschiitztes Material. Copyright: Schulz-Kirchner Verlag, Idstein. Vervielfaltigungen jeglicher Art nur nach vorheriger schriftlicher Genehmigung des Verlags gegen Entgelt mdglich. info@schulz-kirchner.de

~FrihmaBnahmen allein auf medizinischem Gebiet
gentgen in den meisten Fallen nicht. Frihzeiti-
ge padagogische MaBnahmen mussen die ent-
wicklungsintensivste Zeit der ersten Lebensjahre
nutzen, daB es erst gar nicht zur Herausbildung
hochgradiger Sprachstérungen bei Spaltkindern
kommt."

(HOCHMUTH 1978, 167)
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Vorwort

Ich freue mich sehr, Ihnen hiermit schon die 3. erganzte Auflage des Buches
L~Fruhférderung bei Kindern mit LKGS-Fehlbildung" vorstellen zu dlrfen.

Ich freue mich auch besonders darlber, dass dieses kleine ,Randgebiet"
der Sprachtherapie endlich seine Wichtigkeit darlegen konnte und in The-
rapeutenkreisen auf immer groéBeres Interesse stéBt. Durch die fur ,LKGSF
komplex' durchgeflihrten Evaluationsstudien wurde deutlich, dass sich die
frihe Betreuung von Kindern mit LKGSF im Alter von 0-3 Jahren in Praxen
schon verstarkt etabliert hat. Das ist ein toller Fortschritt! Daflir méchte ich
mich bei Ihnen als Leser im Namen von allen Kindern mit LKGS-Fehlbildung
herzlich bedanken!

Als Vertreterin meines Fachbereiches der Sprachheilpadagogik moéchte ich
natlrlich viele Sprachtherapeuten in der Praxis und in den Kliniken dazu er-
mutigen, die Wichtigkeit und absolute Notwendigkeit der Frihbetreuung von
Kindern mit LKGS-Fehlbildung auch flr sich zu erkennen und das Stérungsbild
der Kinder nicht nur auf die ,Hypernasalitat" zu reduzieren, sondern sich ak-
tiv in das interprofessionelle Behandlungsteam als gleichberechtigte Partner
einzubringen. Ich denke, dass dazu schon der erste Schritt getan ist und dies
in ein paar Jahren gelingen wird ...

Zu Zwecken der Vereinfachung wurde im Buch generell der Begriff des
Sprachtherapeuten verwendet, worunter alle Berufsgruppen der Sprachheil-
padagogen, Logopaden, klinischen Linguisten und Sprach-, Sprech-, Stimm-,
Atem- und Schlucktherapeuten mit eingeschlossen werden sollen.

Einen herzlichen Dank méchte ich auf diesem Wege noch einmal allen Selbst-
hilfevereinigungen bzw. -gruppen zu LKGSF in Deutschland, Osterreich und
der Schweiz aussprechen, welche mich so intensiv unterstitzen und mit In-
formationen versorgen!

Dr. Sandra Neumann



Urheberrechtlich geschiitztes Material. Copyright: Schulz-Kirchner Verlag, Idstein. Vervielfaltigungen jeglicher Art nur nach vorheriger schriftlicher Genehmigung des Verlags gegen Entgelt mdglich. info@schulz-kirchner.de

1 Lippen-Kiefer-Gaumen-Segel-
Nasen-Fehlbildungen:
Forschungsstand und Erscheinungsbild

Die Begriffe der Hasenscharte und des Wolfsrachens flr Lippen-Kiefer- und/
oder Gaumen-Segel-Fehlbildungen entstanden im Altertum bzw. im Mittelal-
ter aus dem Bild der gespaltenen Lippe eines Hasen und des groBen Rachens
eines Wolfes (UHLEMANN 1990, 25).

Diese Begrifflichkeiten haben sich leider bis heute im Volksmund erhalten und
werden im normalen Sprachgebrauch immer noch verwendet. Aufgrund dieses
Tatbestandes und der allgemeinen Unwissenheit unserer Gesellschaft Uber die
genauen Entstehungsursachen von LKGS-Fehlbildungen sollen traditionelle
Vorstellungen und die darin enthaltene Symbolik an den Anfang des Buches
gestellt werden.

1.1 Traditionelle Vorstellungen der Entstehung

Im Gegensatz zu anderen Tieren hatten Hase und Wolf in den altertimlichen
Mythologien eine herausragende symbolische Bedeutung.

Der Wolf wurde einerseits als direkter charakterlicher Vergleich zu dem Men-
schen mit einer Gaumenspalte gesetzt, wobei auch sein AuBeres als Beschrei-
bung benutzt wurde. Die Bezeichnung des Wolfsrachens als Synonym fir eine
Gaumen-Fehlbildung begriindet sich aus dem weit gedéffneten und ,abgrund-
tiefen' Rachen des Wolfes, welcher in traditioneller Uberlieferung als bdse,
gefraBig, tlckisch und ein wenig dumm dargestellt wird. Weiterhin glaubte
man, dass eine Begegnung zwischen einer Schwangeren und einem Wolf zu
einer Fehlbildung des Kindes flhre.

Der Hase besaB3 im Altertum die mythologische Bedeutung als Liebes- und
Fruchtbarkeitssymbol. In der christlichen Kultur wurde diese Vorstellung dann
abgeldst von der negativen Assoziation des Hasen mit einer unkeuschen Le-
bensfiihrung aufgrund seines charakteristischen Paarungsverhaltens (Ramm-
ler). Allerdings Ubernahm der Hase gleichzeitig die Rolle des Symbols flir das
christliche Osterfest, was durch sein bildliches Eierlegen eine gedankliche Ver-
bindung zu Fruchtbarkeit, Sexualitat, Schwangerschaft und Geburt assoziiert.
Das unerwartete ZusammenstoBen eines Hasen mit einem Menschen wurde in
der antiken wie auch in der christlichen Kultur als ein folgenschweres Unter-
fangen angesehen, als ein nahes Zeichen gdéttlichen Zornes. Kindliche Fehlbil-
dungen waren Ausdruck eines solchen Zornes, der sich gegen die betroffene
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Familie oder nur gegen die Mutter des Kindes richtete. Eine Hasenscharte
entstand nach traditionellen Uberlieferungen auch dann, wenn sich die Mutter
des fehlgebildeten Kindes sexuell mit einem Hasen eingelassen habe, in der
Schwangerschaft Hasenfleisch gegessen oder sich in schwangerem Zustand
vor einem Hasen erschrocken habe. Die Verursachung der Fehlbildung wurde
in zunehmendem MaBe der Frau angelastet. Ihr amoralisches und slindiges
Verhalten sollte eine Schuld und Strafe nach sich ziehen (UHLEMANN 1990,
25ff).

1.2 Atiologie und Prophylaxe

Auch heute stellt sich bei den betroffenen Eltern und ihrem sozialen Umfeld
die Frage nach der Schuld an der Spaltbildung, nach der Ursache und nach
den Verhinderungsmaoglichkeiten.

Die genauen Entstehungsursachen der Lippen-Kiefer-Gaumen-Fehlbildung sind
bis heute noch nicht vollstandig erforscht und besonders im Einzelfall noch un-
geklart. Generell wird aber heute davon ausgegangen, dass Fehlbildungen mul-
tifaktoriell bedingt sind, dass also sowohl endogene als auch verschiedene exo-
gene Faktoren an der Entstehung einer Spalte beteiligt sein kbnnen (UHLEMANN
1990, 18). Bis 20% sollen erbliche Faktoren, bis 10% Chromosomenanoma-
lien und bis 70% auBere Ursachen die Fehlbildung mit auslésen (KOCH 1984,
7).

m Genetische Ursachen

Lippen-, Kiefer- und Gaumen-Segel-Fehlbildungen einerseits sowie solitare
Gaumen-Segel-Fehlbildungen andererseits unterscheiden sich nicht nur in
ihrem &uBeren Erscheinungsbild voneinander, sondern heben sich auch ge-
notypisch voneinander ab. Dies bedeutet, dass Fehlbildungen des Gaumens
keine Mikroformen von LKGS-Fehlbildungen sind, sondern weitgehend eine
genetische Einheit bilden. Diese Hypothese erhartet sich durch die Tatsache,
dass solitdre Gaumen-Fehlbildungen im Vergleich zu LKGS-Fehlbildungen insge-
samt seltener vorkommen, als Symptom bei Syndromen aber ungleich haufiger
auftreten. Bei beiden Fehlbildungstypen ist nach FOGH-ANDERSON (1942, in:
NEUMANN 1996, 21) aber die Vererbung als wichtigster atiologischer Faktor in
der kausalen Genese anzusehen. Nach Untersuchungen von Krankengut aus
Rostock und der Berliner Charité betragt die Familiaritat bei einer Gaumen-
Fehlbildung circa 21%, bei dem Auftreten einer LKGS-Fehlbildung ist sie mit
circa 12% fast um die Halfte verringert. Die Erblichkeit liegt mit ungefahr
46% in der mutterlichen Seite der Familie, tritt allerdings als phanotypisches

10
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Merkmal bei der Mutter selbst ungleich seltener auf als bei all ihren Verwand-
ten (18% zu 28%). Dies bedeutet, dass ein autosomal-rezessiver Erbgang
vorliegt. Wenn schon bei dem Vater oder der Mutter eine LKGS-Fehlbildung
aufgetreten ist, liegt die Wahrscheinlichkeit der Vererbung auf ihr Kind mit
26% bei einem bemerkenswert hohen Anteil (NEUMANN 1996, 21ff).

Das Risiko einer Vererbung ist am héchsten bei der mannlichen Nachkommen-
schaft betroffener Frauen. Interessanterweise findet sich in ,Spalttragerfamilien’
eine Haufigkeit von 28% an Mikrosymptomen der LKGS-Fehlbildungen, wie
Lippen- oder Kieferkerbe, Verdopplung, Fehlanlage oder Formanomalie eines
oberen seitlichen Schneidezahns, submukdse Gaumen-Segel-Fehlbildung und
Uvula bifida (NEUMANN 1996, 34). Dagegen liegt ihr Anteil in der Normal-
bevbdlkerung bei verschwindend geringen 3%. Insgesamt lasst sich sagen,
dass die Mehrzahl aller LKGS-Fehlbildungen sporadisch ohne hinreichende
familienanamnestische Hinweise auf eine genetische Grundlage auftritt. Die
wissenschaftlichen Angaben zur Familiaritat lassen eine Spannbreite von 5,5%
bis 57% zu, durchschnittlich wird jedoch ein Mittel von 20-30% angenommen
(NEUMANN 1996, 29f).

m Exogene Faktoren

Zu den exogenen Einfllssen, die eine Spaltbildung beglinstigen oder ausldsen
kdnnen, gehdren nach UHLEMANN (1990, 18)

1. Usus von pharmazeutischen Praparaten wie Kortison und Thalidomide
2. Infektionskrankheiten

3. Gebrauch von Substanzen wie Nikotin, Alkohol oder Drogen und

4. Mangelerndhrung

in den ersten Wochen der Schwangerschaft.

WULFF (1990, 122) erkennt als exogene Faktoren

1. ,Virusinfektionen und stoffwechselpathologische Einwirkungen,

2. Abtreibungsversuche in den ersten beiden Schwangerschaftsmonaten,
3. Anomalien des Fortpflanzungsapparates und Anamie,

4. toxische Stoffe sowie ionisierende Strahlen®

zur Beglnstigung von LKGS-Fehlbildungen an.

Alle genannten auBeren Einflisse werden als Ausléser einer disruptiven Stérung
gesehen (s. Abb. 1). Unter einer Disruption wird eine Entwicklungsstérung
infolge einer Unterbrechung der normalen Entwicklung durch die Einwirkung
exogener Faktoren verstanden. Disruptionen sind nicht genetisch bedingt,
d.h., die primare Anlage ist normal. Tritt aber ein Ereignis ein, z.B. teratogene
Noxen, eine Infektion oder ein Trauma, wird die weitere Entwicklung gestort.

11
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Die Disruption flhrt im Allgemeinen zu Fehlbildungen bzw. morphologischen
Defekten und wird in dlterer Literatur mit dem Begriff der sekundaren Fehlbil-
dung gleichgesetzt. Sekundare Fehlbildungen haben ohne Einwirkung derselben
exogenen Faktoren kein Wiederholungsrisiko (SOHN/HOLZGREVE 1995, 468).

m Normale Entwicklung

j ________ _‘

Disruption

Normale Entwicklung & Disruption, nach NEUMANN 1996, 65

Eine wissenschaftlich weitverbreitete Theorie geht allerdings von einer ,additi-
ven Polygenie mit Schwellenwerteffekt' aus. Gemeint ist damit die Kombination
von einer erblich bedingten Disposition und von Umweltfaktoren. , Die Erblich-
keit ist dabei an mehrere Gene (<Polygenie>) gebunden, deren Schadigung
zusammen (<additiv>) wirksam wird. Das Vorhandensein dieser erblichen
Neigung setzt die Schadensschwelle fir Umwelteinfllisse, die ohne erbliche
Voraussetzungen nicht unbedingt schadlich sein missen, herab (Schwellen-
werteffekt)." (Honigmann 1998, 27).

m Prophylaxe

Eltern von Kindern mit LKGS-Fehlbildung haben bei weiterem Kinderwunsch
die Moglichkeit einer aktiven Fehlbildungsprophylaxe. Mit dieser Prophylaxe
kann im Idealfall nattrlich nur der normale Entwicklungsverlauf positiv beein-
flusst werden, eine familidare genotypische Disposition zur LKGS-Fehlbildung
wird unverandert erhalten bleiben (PFEIFER 1981, 15). Trotzdem kd&nnen
die werdenden Mdutter Erfolg versprechend , vor schadigenden peristatischen
Einflissen geschitzt werden, so daB die Schwelle zur Merkmalsausformung
exogen nicht oder nur unwesentlich herabgesetzt wird." (NEUMANN 1996, 34).
Im Rahmen einer geplanten Schwangerschaft sollte die Mutter in den ersten
drei Monaten alle Risiken sowie schadliche und ungtinstige Umwelteinfliisse ver-
meiden (KOCH 1984 a, 7). Einer unausgewogenen Ernahrung ist vorzubeugen
und eine erhdhte Infektionsgefahr zu vermeiden (WOLFGANG-ROSENTHAL-
GES./H.2, 12f).

Nach eingehender Untersuchung und Beratung durch den Facharzt kdnnen
Polyvitaminpraparate, sauerstoffaktivierende Medikamente oder Mittel mit
einem hohen Vitamin B-Anteil, nach KOCH (1984 a, 7) B1, B6, B12-Dragées,
in den kritischen Embryonalwochen verabreicht werden. Alle PraventivmaB-

12



Urheberrechtlich geschiitztes Material. Copyright: Schulz-Kirchner Verlag, Idstein. Vervielfaltigungen jeglicher Art nur nach vorheriger schriftlicher Genehmigung des Verlags gegen Entgelt mdglich. info@schulz-kirchner.de

nahmen zielen demnach darauf ab, das Sauerstoffangebot zu verbessern und
den Stoffwechsel zu optimieren (NEUMANN 1996, 35). Weiterhin wurden gute
prophylaktische Ergebnisse bei LKGS-Fehlbildungen durch Folsaure bei einer
Gabe von 0,4mg/pro Tag festgestellt. NEUMANN halt die Gabe von Thiamin in
den ersten 14 Schwangerschaftswochen als BehandlungsmaBnahme flr sinn-
voll, weist aber bei allen prophylaktischen Beeinflussungen darauf hin, dass
sie im Rahmen vernunftiger wissenschaftlicher Studien durchgeflhrt werden
sollten. Insgesamt sei ,jede prophylaktische MaBnahme, die zur Vermeidung
oder Herabsetzung auBerer Reize wahrend der teratogenetischen Terminati-
onsperiode beitragt, [...] gerechtfertigt." (NEUMANN 1996, 35).

1.3 Embryologie

Die Entstehung der LKGS- bzw. solitarer Segel-Gaumen-Fehlbildungen ist aus
der embryonalen Gesichtsentwicklung ableitbar und fallt unter den Begriff der
Embryopathien. Um deren Genese verstehen zu kénnen, soll zunachst kurz
auf die normal verlaufende Gesichts- und Gaumenentwicklung eingegangen
werden.

Die Entwicklung der Nasen-Lippen-Kieferpartie beginnt etwa in der vierten
Embryonalwoche. Um das Stomodeum (Mundbucht) herum bilden sich durch
das Wachstum des Mesenchyms Erhebungen, aus denen sich Ober- und
Unterkieferwulste und der Stirnfortsatz mit seinen lateralen bzw. medialen
Nasenwllsten formen.

Riech- gy .__— Stirnfortsatz . medialer Na-
plakode \ (A A /' senwulst
O_ber- (I‘ -
klerer- Y GEReR : Riech-
wulst \& i Auge - grube

b A P . -
Unter- \ S-Tranen- L
kiefer- § o - J nasen- lateraler
wulst I e furche Nasenwulst

A Stomodeum ~ B

Frontalansicht des Gesichtes. A. Bei einem 5 Wochen alten Embryo. B. Bei einem
6 Wochen alten Embryo. Die Nasenwiilste grenzen sich allmahlich vom Oberkiefer-
wulst durch tiefe Furchen ab. Aus: SADLER 1998, 342

Auf beiden Seiten des Stirnfortsatzes liegt jeweils eine Riechplakode, die in
der finften Embryonalwoche den Boden der Riechgrube bildet, nachdem sie
von den schnell wachsenden Nasenwilsten umgeben wurde.

Zum selben Zeitpunkt wachsen die Oberkieferwiulste vor. Anfangs sind sie noch

13
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von den Nasenwdlsten durch Furchen getrennt, es bildet sich jedoch schnell
eine verbindende Epithelmauer, die aber kurz nach ihrer Entstehung durch
einwachsendes Mesenchym wieder aufgelost wird. In den folgenden zwei Wo-
chen wird das Aussehen des Gesichts stark verandert, indem die Oberkiefer-
wilste dreidimensional in Richtung der Mittellinie wachsen und die medialen
Nasenwdllste mitdricken. Mesoderm aus angrenzenden Wdilsten wandert in
die noch bestehenden Furchen ein und lasst die medialen Nasenwdllste mit
den beiden Oberkieferwllsten seitlich verschmelzen. Aus dieser Vereinigung
entsteht die Oberlippe.

m lateraler

Nasenwulst
medialer
Nasenwulst

Oberkiefer-
wulst

Unterkiefer-
wulst

furche Philtrum

Frontalansicht des Gesichtes. A. Bei einem 7 Wochen alten Embryo. B. In der 10.
Woche. Die Oberkieferwiilste verschmelzen wieder mit den Nasenwiilsten. Die
Furchen fiillen sich langsam mit Mesenchym. Aus: SADLER 1998, 343

In den tieferen Abschnitten verbinden sich die medialen Nasenwilste mit-
einander. Aus diesen miteinander verschmolzenen Wilsten entwickelt sich
das Segment des Zwischenkiefers. Es setzt sich zusammen aus der Vorlip-
pe (Pralabium), die das Philtrum der Oberlippe bildet; dem Zwischenkiefer,
in dem vier Schneidezahne sitzen und dem Fortsatz zur Nasenscheidewand
(LANGMAN 1989, 368).

Der sekundare Gaumen entwickelt sich aus zwei Abschnitten der Oberkiefer-
wilste, den Gaumenplatten, die in der sechsten Embryonalwoche entstehen.
Nach der Abwartsverlagerung des Mundbodens mit der Zunge in der siebten
Woche richten sich diese Gaumenplatten auf und vereinigen sich horizontal
auf der Mittellinie.

Weiter vorne verschmilzt der sekundare Gaumen mit dem Zwischenkiefer.
Die Verschmelzung beginnt um die 8. Woche zwischen den Alveolarfortsat-
zen des Zwischenkiefers mit dem rechten und linken Oberkieferfortsatz. Die
Verschmelzung setzt sich bis zur 12. Woche reiBverschlussartig vom Foramen
incisivum bis zur Uvulaspitze fort. Zeitgleich dazu wachst das Nasenseptum
nach unten und verschmilzt ebenfalls mit den Gaumenplatten unter Trennung
der Nasenhaupthohle und Abtrennung der Mundhéhle (vgl. LANGMAN 1989,
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366ff). AbschlieBend beginnt die Verkndcherung des harten Gaumens. Die
hinteren Abschnitte der Gaumenfortsatze bilden den weichen Gaumen und das
Zapfchen (Uvula), indem aus den Kiemenbégen einwandernde Myoblasten die
Gaumenmuskeln bilden. Der weiche Gaumen stellt eine Schleimhaut-Muskel-
Sehnen-Platte (Aponeurose) dar.

m Pathogenese der verschiedenen Fehlbildungen

Grundsatzlich werden in der Pathogenese vordere Lippen- und Kiefer- sowie
hintere Gaumen-Segel-Fehlbildungen unterschieden. Dabei kann das Foramen
incisivum als Grenzlinie betrachtet werden. Bei Fehlbildungen im Bereich des
primaren Gaumens (LK-Fehlbildung) liegt der kritische Zeitraum ihrer Entste-
hung zwischen der flinften und siebten Embryonalwoche. Allerdings ist die
formale Genese dieser Fehlbildungen noch nicht restlos geklart. Es gibt zwei
Erklarungsansatze zu ihrer Entstehung:

a) Lippen- und Kiefer-Fehlbildungen bilden sich primar, das heiBt sie ,beruhen
auf einer ungenigenden Mesodermeinwanderung und einem echten Ge-
websabbau im Bereich der Furchen zwischen den medialen Nasenwdlsten
und den Oberkieferwulsten.” (LANGMAN 1989, 371). Die Verschmelzung
der Nasen- und Oberkieferwllste bleibt also aus und Fehlbildungen ma-
nifestieren sich.

b) Vordere Spaltbildungen entstehen sekunddr, indem die epitheale Ver-
schmelzungsnaht nach ihrer Bildung wieder einreiBt. Wenn das Mesen-
chym die Epithelmauer nicht rechtzeitig durchdringt, zerreiB3t sie infolge
der Wirkung der Zentrifugalkrafte, die im wachsenden Gesicht auftreten.
Das Epithel selbst ist nicht imstande, dieser Zugwirkung zu widerstehen
(BURIAN 1963, 90).

Die Mehrzahl aller Gaumen-Fehlbildungen entsteht primar und stellt eine echte
Hemmungs-Fehlbildung dar. Die Vereinigung des hinteren Gaumens mit dem
Vordergaumen beginnt in der achten Embryonalwoche und schreitet bis zur 12.
Woche von vorne nach hinten fort. Kommt es durch endogene oder exogene
Storfaktoren (Kap. 1.2) zu einer Hemmung der Vereinigung der Gaumenplatten,
bildet sich entweder keine oder eine nur unvollstandige Nahtstelle. Je spater
eine solche Hemmung einsetzt, umso weniger ist der gesamte sekundare
Gaumen von einer Spaltbildung betroffen. Die Fehlbildung ist somit vielleicht
nur im Bereich des weichen Gaumens anzutreffen.

Die Verwachsung der Nasenscheidewand/Vomer mit den Gaumenplatten von
vorne nach hinten kann ebenfalls unterbleiben oder in unterschiedlichem Aus-
mafB zum Verwachsen der Gaumenplatten erfolgen.
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