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Wenn eine definierte Erkrankung we-
niger als 5 von 10.000 Personen betrifft,
gilt sie als selten. Es existieren mehr als
6000 verschiedene seltene Erkrankungen.
Kinder und Jugendliche sind besonders
hiufig betroffen, da viele dieser Krank-
heiten schon im frithen Lebensalter kli-
nisch auffallig werden. So leiden 60 %
aller pddiatrischen Patienten, die an ei-
nem beliebigen Tag in der Kinderklinik
der Charité stationdr versorgt werden,
an einer seltenen Erkrankung [4]. De-
ren Anteil steigt auf 82 %, wenn nur Kin-
dermitlebensbedrohlichen oder -limitie-
renden Erkrankungen betrachtet werden

[4]. Das heifit, viele Kinder mit seltenen

Erkrankungen werden an diesen friih-

zeitig versterben. Auf der padiatrischen

Palliativstation der Vestischen Kinder-

und Jugendklinik — Universitiat Witten/

Herdeckehaben mehrals90 % der Patien-

ten eine seltene Erkrankung. Schmerzen

miissen hier immer in ihrem bio-psy-
cho-sozial-spirituellen Kontext betrach-
tet werden.

Schmerz spielt bei seltenen Erkran-
kungen eine wichtige Rolle,

a) entweder als ein leidvolles Krankheits-
symptom der Grunderkrankung, wie
im CME-Beitrag von Emmert und
Kollegen dargestellt (https://doi.org/
10.1007/s00482-020-00487-5),

b) im Rahmen medizinischer Eingriffe,

c) als krankheitsdefinierendes Symptom
(-seltene Schmerzerkrankungen®)
oder

d) bei einer durch die Grunderkrankung
ausgelGsten chronischen Schmerzsto-
rung (ICD10: F45.41, meist einherge-
hend mit noziplastischem Schmerz).
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Selten ist haufig! Schmerzen und
Schmerzbehandlung bei seltenen

Erkrankungen

Schmerz ist insbesondere dann ein fiih-
rendes leidvolles Krankheitssymptom bei
seltenen Erkrankungen, wenn diese mit
massiven Gewebsverletzungen und Ent-
ziindungen einhergehen. Prototypisch
hierfur steht die Epidermolysis bullosa
(EB), eine seltene, hereditire, blasen-
bildenden Erkrankung [9]. Schmerz
entsteht durch neu auftretende Blasen
- vor allem, wenn sie superinfizieren
- und den tiglichen oft stundenlangen
Verbandswechsel. Martin et al. kommen
in einem aktuellen Review iiber Epi-
dermolysis bullosa zu der Aussage: ,,The
strongest conclusion to be drawn from this
review is that pain is a key theme for many
people affected by EBS, und sie fahren fort:
We recommend that pain management
is a priority within clinical management
and research aimed at improving the psy-
chosocial well-being of people with EB*
[9].

Bei den seltenen Schmerzerkrankun-
gen Erythromelalgie, ,paroxysmal ex-
treme pain disorder®, den seltenen pri-
miren Kopfschmerzerkrankungen wie
Clusterkopfschmerz, paroxysmale He-
mikranie und SUNCT-Syndrom oder
dem komplex regionalen Schmerzsyn-
drom (CRPS) sind der Schmerz, seine
Charakteristik, sein zeitlicher Verlauf,
mogliche Trigger und Begleitphdnomene
krankheitsdefinierend. Es ist gut, dass es
in Deutschland Fachzentren fiir seltene
Erkrankungen gibt, die sich der Pati-
enten mit diesen oft duflerst schwer zu
behandelnden seltenen Schmerzerkran-
kungen annehmen [1]. Der Gemeinsame
Bundesausschuss hat hierfiir am 5. De-

zember 2019 die rechtliche Grundlage
geschaffen [5].

Gar nicht so selten begegnen uns am
Deutschen Kinderschmerzzentrum Pa-
tienten, die eine aktuell gut behandelte,
wenig krankheitsaktive seltene Erkran-
kung haben, aber trotz fehlender Krank-
heitsaktivitit eine hohe schmerzbedingte
Funktionseinschrinkung aufweisen - und
zwar sowohl sozial als auch emotional.
Diese Patienten erfiillen oft die Diagno-
sekriterien einer chronischen Schmerzsto-
rung nach F45.41 [2]. Ausgangspunkt der
chronischen Schmerzstorung sind die
seltene Erkrankung und die damit ein-
hergehenden psychischen Belastungen
sowie chronische Schmerzerfahrungen.
Gerade auch bei Patienten mit einer
Himophilie, wie sie im Beitrag von
Emmert und Mitarbeitern beschrieben
werden, haben Schmerzforscher wieder-
holt eine signifikant abgesenkte mecha-
nische Schmerzschwelle nachgewiesen
[6]. Solche peripheren und zentralen
Schmerzsensibilisierungen sind auch fiir
Kinder mit CRPS mittels funktionel-
lem MRT gezeigt worden. Die Patienten
wiesen trotz erfolgreicher Behandlung
eine erhohte zentrale neuronale Kon-
nektivitdit sowie abgesenkte Schmerz-
schwellen auf [8]. Der Goldstandard der
Schmerzbehandlung dieser Patienten ist
die (teil)stationdre multimodale interdis-
ziplindre Schmerztherapie, wie sie von
der Ad-hoc-Kommission der Deutschen
Schmerzgesellschaft beschrieben wurde

[3].
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Besondere Situationen: Kinder
mit seltenen Erkrankungen und
ihre Schmerztherapie

Kinder mit seltenen Erkrankungen stel-

len eine besondere Herausforderung dar.

Mehrere Projekte des Innovationsfonds

widmen sich aktuelle dieser Problematik.

Die Projekte:

1. ,ZSE-DUO - Duale Lotsenstruktur
zur Abkldrung unklarer Diagnosen in
Zentren fiir Seltene Erkrankungen’;

2. ,TRANSLATE-NAMSE - Verbesse-
rung der Versorgung von Menschen
mit seltenen Erkrankungen durch
Umsetzung von im nationalen Ak-
tionsplan (NAMSE) konsentierten
Maf$nahmen® sowie

3. ,CARE-FAM-NET - Kinder mit selte-
nen Erkrankungen, deren Geschwister
und Eltern“

haben das Ziel, die Versorgung dieser
Patienten zu verbessern.

Schmerztherapie ist oft wichtiger Teil
der dort definierten reguldren Behand-
lung, wobei insbesondere die fehlende
Erforschung und Zulassung von Analge-
tika ein Problem darstellt, welches auch
Emmert und Kollegen in jhrem CME-
Beitrag anreiflen. Die Zulassung von Co-
Analgetika und Analgetika im Kindes-
und Jugendalter muss nicht nur das Al-
tersspektrum fokussieren, sondern auch
die Grunderkrankung oder zu behan-
delnde Symptomatik. So kann ein Medi-
kament fiir die antikonvulsive Behand-
lung im Kindesalter zugelassen sein, aber
nicht fiir die Schmerztherapie, was bei
der Aufkldrung und Anwendungbedacht
werden muss. Anders als viele Arztinnen
und Arzte vermuten, ist Amitriptylin im
Kindes- und Jugendalter fiir keine Indi-
kation zugelassen.

Viele schwere seltene Erkrankungen
miinden schon frith in einer Zersto-
rung des zentralen Nervensystems mit
dem Kklinischen Bild einer schwers-
ten Mehrfachbehinderung. Eine verba-
le Kommunikation ist dann oft nicht
mehr moglich. Die Schmerzeinschit-
zung erfolgt tiber Fremdbeobachtung,
beispielsweise durch die standardisier-
te Fremdeinschitzung mittels Pediatric
Pain Profile [7]. Bei diesen Patienten
basiert die Behandlung des Symptoms
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»unruhe mit schmerztypischem Verhal-
ten leider nicht auf wissenschaftlichen
Daten, sondern auf Erfahrungswissen
der Beteiligten, sodass bei demselben
Klinischen Bild Experten zu vielen un-
terschiedlichen Empfehlungen kommen
[10]. Insbesondere fiir diese extrem
vulnerable Gruppe von Menschen mit
seltenen Erkrankungen und schwerster
Mehrfachbehinderung bedarf es konzer-
tierter Forschungsanstrengungen.

Es ist der Verdienst der Autoren
um D. Emmert (https://doi.org/10.1007/
$00482-020-00487-5), dass sie sich dem
wichtigen Thema der Schmerztherapie
bei seltenen Erkrankungen zugewandt
haben.
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