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Spektrum kinderendokrinologischer Krankheitsbilder

Beispiele angeborener endokriner Erkrankungen
•Chromosomale Ursachen: Ullrich-Turner-Syndrom (45,X0), Klinefeltersyndrom (47,XXY)
•Genetische Ursachen: Schilddrüse, Nebenniere,Intersexualität (Störungen der Geschlechtsentwicklung)

Beispiele erworbener endokriner Erkrankungen
•Tumoren
•Diabetes mellitus Typ 1
•Folge einer Bestrahlung oder Chemotherapie (Leukämie)

•Kleinwuchs / Wachstumsstopp
•Ausbleiben der Pubertät
•Ständiges Wasserlassen
•Ständiges Trinken
•Leistungsminderung, Leistunsgknick
•Kopfschmerzen, Sehstörungen,
Erbrechen

Campus Kiel

Diabetes mellitus Typ 1
•15000 Kinder bis 14 Jahre in Deutschland
•Inzidenzrate steigend um 4,3 – 7,2% pro Jahr

Krebs
•1800 Neuerkrankungen pro Jahr an 
Krebs bis zum 15. Lebensjahr
•Überlebenswahrscheinlichkeit z.T. 
über 90%
•2010 wird 1 von 250 Menschen 
zwischen 15-45 Überlebender einer 
Krebserkrankung sein (Meitert et al. 2009, 
Monatschr Kinderheilkd 157:329-338)

Intersexualität
•1 von 4500-5000 Neugeborenen
•150 Neugeborene pro Jahr

*Schemazeichnung adaptiert von: www.neurosurgery.ufl.edu/

*
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Dimitri J.

Fast 17 Jahre alt
seit dem 3. Lebensjahr Wachstumsstörung
Schulabschluss in Russland
seit 2 Jahren in Deutschland
Bisher keine Diagnostik

Untersuchungsbefund:
138 cm 
Keine Pubertät
Knochenalter (= biologische Reife)
= 11 Jahre

Campus Kiel
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1. Krankheitsbeispiel: „Panhypopituitarismus“

Wachstumshormon ab 17 Jahre

Schilddrüsenhormon ab 17;4 Jahre

Hydrocortison 18;9 Jahre

Testosteron ab 18;9 Jahre

Knochenreife mit 20 Jahren: 14 Jahre

Campus Kiel

Geschätzte Prävalenz isolierter Wachstumshormonmangel bei Kindern 1:4000-1:10.000 (Dörr, Mohnike, Holterhus, Kies
(2009) Endokrinologie. In: Speer, Gahr (Hrsg.) Pädiatrie, 3. Auflage, Springer Verlag), Panhypopituitarismus seltener 
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1. Krankheitsbeispiel: „Panhypopituitarismus“
Ziele der Behandlung im Transitional Care Kontext

Kindheit Pubertät Adoleszenz Erwachsenenalter

Verhinderung von Addisonkrisen / Elektrolyt – und Flüssigkeitsimbalancen

Normale Pubertätsentwicklung

Normales Längenwachstum

Ungestörte psychosexuelle Entwicklung und Sexualität

Aufklärung, Krankheitsakzeptanz und psychosoziale Integration

Normale mentale und statomotorische Entwicklung

Erhalt der körperlichen und mentalen Leistungsfähigkeit

Fertilität

Campus Kiel
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„Kieler Modell“

Pädiatrische
Endokrinologie Internist / 

Endokrinologe

14          15          16          17          18          19  20
Alter (Jahre)

1 x monatliche Meetings der pädiatrischen und internistischen Endokrinologie-Teams

Sippell und Mönig et al. (Klinik für Allgemeine Pädiatrie und Allgemeine Innere Medizin, UK S-H, Campus Kiel)

Campus Kiel

Transfersprechstunde

*

*Foto adaptiert von: eurodsd.com
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2. Krankheitsbeispiel: „Adrenogenitales Syndrom (AGS)“

Cholesterol

Progesteron 17OH-Progesteron

21-Hydroxylase

CortisolAldosteron

Testosteron

46, XX 46, XY

Inzidenz klassisches AGS = 1:11.218 (Olgemöller et al. (2003) J Clin Endocrinol Metab 88:5790-5794) bzw. 
1:10.000 (European Society for Paediatric Endocrinology 2000-2001).

Campus Kiel
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Schwierigkeiten der lebenslangen
Hormonersatztherapie bei AGS

Überdosierung: 
Cushing Syndrom,
Kleinwuchs
Adipositas
Osteoporose
Bluthochdruck

Unterdosierung: Pubertas präcox, Virilisierung,
Hirsutismus, Akne, Kleinwuchs, Addisonkrise,
Zyklusstörungen, Fertilitätsstörung, Nebennieren-
tumoren, Hodentumoren

Adrenal Rest Tumor,
Oligoasthenoteratospermie

N.D., 5 Jahre, gestorben 
mit 7 Jahren

Z.n. protrahiertem 
hypoglykämischem

Krampfanfall bei Infekt 
(versäumte 

Dosisanpassung)

Campus Kiel
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Sexualmedizinische Aspekte bei AGS-Mädchen

Geschlechtszuweisung

Geschlechtsangleichende Operationen

Clayton et al. (2002) Consensus Statement on 21-Hydroxylase Deficiency from The Lawson Wilkins Pediatric Endocrine 
Society and The European Society for Paediatric Endocrinology, J Clin Endocrinol Metab. 87:4048-53
Lee et al. (2007) Consensus Statement on the management of intersex disorders. Pediatrics 118:488-500
Holterhus et al. (2009) Evidenzbasierte Leitlinie Störungen der Geschlechtsentwicklung (AWMF online)

Campus Kiel
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2. Krankheitsbeispiel: „Adrenogenitales Syndrom (AGS)“
Ziele der Behandlung im Transitional Care Kontext

Kindheit Pubertät Adoleszenz Erwachsenenalter

Verhinderung von Addisonkrisen / Salzverlustkrisen, Leistungsfähigkeit

Verhinderung der Pubertas präcox

Verhinderung der Maskulinisierung / Virilisierung

Normales Längenwachstum

Verhinderung der Adipositas

Ungestörte psychosexuelle Entwicklung und Sexualität

Aufklärung, Krankheitsakzeptanz und psychosoziale Integration 

Fertilität 

Campus Kiel
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„Kieler Modell“

Campus Kiel

Pädiatrische
Endokrinologie Internist / 

Endokrinologe

14          15          16          17          18          19  20
Alter (Jahre)

1 x monatliche Meetings der pädiatrischen und internistischen Endokrinologie-Teams

Sippell und Mönig et al. (Klinik für Allgemeine Pädiatrie und Allgemeine Innere Medizin, UK S-H, Campus Kiel)

Transfersprechstunde

*

*Foto adaptiert von: eurodsd.com
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3. Krankheitsbeispiel: „Störung der Geschlechtsentwicklung“

Kein Uterus

46, XY Karyotyp

Campus Kiel
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A Kulle, FG Riepe, PM Holterhus, Tandem-MS-Multisteroidlabor, Klinik für Allgemeine Pädiatrie, UK S-H,
Campus Kiel, gefördert durch BMBF, Netzwerke für seltene Erkrankungen: Netzwerk Intersexualität

10 – 39,2< 1Cortison

43,6 – 283,9< 1Cortisol

0,03 – 2,20,2111-Desoxy-
cortisol (S)

0,03 – 2,670,0317OH-
Progesteron

0,03 – 1,601,31Progesteron

0,03 – 1,161,611-Desoxy-
corticosteron 
(DOC)

0,03 – 10,7160Corticosteron
(B)

0,03 – 0,820,48Aldosteron

Normalbereich
(ng / ml)

Messwert 
(ng / ml)

Metabolit

►17-alpha Hydroxylasemangel, molekulare Diagnosesicherung

17-alpha-Hydroxylasemangel

Campus Kiel
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Aufklärung, Schulung, lebenslange Hormonersatztherapie
Glucocorticoidtherapie
Kopfschmerzen, Blutdruck, Leistungsfähigkeit

Cushing Syndrom
mit Striae rubrae et distensae
und massiver Gewichstszunahme
Überdosierung durch
Fehlrezeptierung im hausärztlichen
Umfeld
Methyprednisolon statt Hydrocortison

Sexualhormonsubstiution
Pubertätseinleitung

Campus Kiel



UNIVERSITÄTSKLINIKUM 
Schleswig-Holstein

3. Krankheitsbeispiel: „Störungen der Geschlechtsentwicklung“
Ziele der Behandlung im Transitional Care Kontext

Kindheit Pubertät Adoleszenz Erwachsenenalter

Blutdruck, Verhinderung von Addisonkrisen / Salzverlustkrisen, Leistungsfähigkeit

Normale Pubertätsentwicklung

Brustentwicklung, Mammaaugmentationsplastik, Vaginalplastik? 

Normales Längenwachstum

psychosexuelle Entwicklung und Sexualität

Krankheitsakzeptanz und psychosoziale Integration 

Entartungsrisiko Gonaden, Follow – up? / Gonadektomie 

Berufsausbildung

Campus Kiel

Interdisziplinäre Diagnostik und Aufklärung 
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Beispiele für Schwierigkeiten der Etablierung von
Transitional Care Modellen in der Pädiatrischen Endokrinologie

Wissenschaft
Versorgungsforschung zeitaufwändiger als molekulare Grundlagenforschung
Forschungsförderung grundlagenorientiert
Medizinisch wissenschaftliche Literatur grundlagenorientiert: 
PubMed 27.7.2009: „transitional care“ = 1.536 Einträge; „mutation“ = 528.485
Einträge 

Finanzierung der Krankenversorgung 
Vergütung wenig attraktiv / noch nicht auf Transitional Care eingestellt

GOP 04121 (450 Punkte) plus 40% FA-Aufschlag (180 Punkte) plus GOP 
04580 („Endoziffer“, 470 Punkte) = 1100 Punkte
somit etwa 35 Euro pro Quartal

Campus Kiel
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Informationsbroschüre für jugendliche Mädchen mit
Ullrich-Turner-Syndrom

Holterhus, Baus (Pädiatrische Endokrinologie), Mönig, Harbeck (Internistische Endokrinologie), Bock (Selbsthilfe, 
Ullrich-Turner-Syndrom Vereinigung Deutschland e.V.) (2009) Informationsbroschüre im Kontext Transitional Care bei 
Ullrich-Turner-Syndrom: „Für jugendliche Mädchen mit Ullrich Turner Syndrom (UTS)“

•45, X0 Karyotyp
•1 von 2500 Mädchen betroffen
•im Kindesalter v.a. Kleinwuchs, 
Pubertätseinleitung
•Herz, Gehör, Zoeliakie, Schilddrüse
•Mortalität 3-fach erhöht
(Minouk et al. 2008, J Clin Endocrinol Metab 93:4735-4742)

•Nur 3,5% von 568 Frauen 
strukturiertes Untersuchungs-
programm in der Transitionsphase
(Devernay et al. 2009, J Clin Endocrinol Metab; Epub ahead of print)

Campus Kiel
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Ausblick

Campus Kiel

Endokrinologie und Diabetologie als typisches Beispiel 

Weitere Beispiele vielfach lebenslanger,
chronischer Erkrankungen des Kindesalters:

Krebs
Rheuma
Herz
chronisch-entzündliche Darmerkrankungen
Nieren- und Lebererkrankungen

Sondergruppe: als Kind transplantierte Patienten
neurologisch erkrankte Patienten
Stoffwechselerkrankungen,
z.B. Phenylketonurie
pulmonale Erkrankungen,
z.B. Mukoviszidose
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z.B. Jugendliche beim Kinobesuch im Rahmen einer Diabetes mellitus Typ 1 Schulung

Vielen Dank für Ihre Aufmerksamkeit

Quelle Bild: Holterhus, Baus, Mönig, Harbeck, Bock (2009) Informationsbroschüre zum Thema Transitional Care bei UTS, „Für jugendliche Mädchen mit Ullrich Turner Syndrom (UTS)“




