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THEMA SUJET

Cystische Fibrose - die Betreuung vom Kind
zum Erwachsenen

Mucoviscidose - accompagner l'enfant jusqu'à l'âge adulte

PETER SUTER, STEFANIE SCH M I D

In der Adoleszenz verschlechtert sich oft erstmals

der Gesundheitszustand von CF-Betroffenen.

Trotz der Umbrüche ist es gerade in dieser Zeit

wichtig, die Therapie korrekt weiterzuführen.

Die Cystische Fibrose (CF) gehört zu den seltenen Krank¬

heiten. Mit einer Inzidenz von zirka 1:3600 ist sie jedoch
eine der häufigsten Erbkrankheiten. Krankheitsverlauf und

Prognose sind abhängig von Mutationstyp, Art und Ausprägung

des Defektes und anderen, zum Teil noch nicht bekannten

Faktoren. Der Gendefekt betrifft die Zellmembran. Das

defekte Eiweiss heisst CFTR (Cystic Fibrosis Transmembran

Regulator) und stört die Regulation von Chlorid (Ch) und
Natrium (Na+) zwischen dem Zellinnern und der Umgebung.
Primär sind vom defekten CFTR alle exokrinen Drüsen im Körper

betroffen. Die Viskosität der exokrinen Sekrete ist erhöht,

hauptsächlich gastrointestinal und pulmonal. Die Einnahme

von Verdauungsenzymen kann die exokrine Funktion des
Pankreas grösstenteils kompensieren. Für den Schweregrad der

Krankheit sind die pulmonalen Komplikationen bestimmend
und oft auch lebenslimitierend. Die mukoziliäre Clearance ist

stark reduziert, es kommt zu rezidivierenden pulmonalen
Infekten, die zunehmend das Lungengewebe zerstören. Betroffen

sind auch die oberen Atemwege mit chronischer Sinusitis,

die Leber mit Leberzirrhose und portaler Hypertension sowie
die Fortpflanzungsorgane bei Mann und Frau [1].

Die Therapie ist hauptsächlich symptomatisch

In der Schweiz leben rund 1000 CF-Betroffene, die Hälfte

davon Erwachsene. Die Lebenserwartung liegt heute bei fast
50 Jahren. Ursprünglich war die Erkrankung fast nur auf die

Pädiatrie beschränkt. Heute sind durch verbesserte
Behandlungsmöglichkeiten auch die Pneumologen, Gastroenterologen,

Endokrinologen und Physiotherapeuten aus der
Erwachsenen-Medizin gefordert.

In der Schweiz betreuen Ärzte die Betroffenen in CF-Zen-

tren für Kinder und Erwachsene. Die Behandlung dieser
komplexen Erkrankung gehört in die Hände von CF-Spezialisten

aus Medizin, Physiotherapie, Pflege und Ernährungsberatung.

La santé des patient-e*s atteint*e*s de mucoviscidose

se détériore souvent pour la première fois à

l'adolescence. Malgré ces bouleversements, il est

très important, surtout pendant cette période,

de poursuivre correctement le traitement.

La mucoviscidose fait partie des maladies rares. Pourtant,

avec une incidence d'environ 1:3600, c'est l'une des

maladies héréditaires les plus courantes. L'évolution de la

maladie et son pronostic dépendent du type de mutation, du

type et de la gravité du défaut génétique ainsi que d'autres

facteurs, dont certains ne sont pas encore connus. Le défaut

génétique affecte la membrane cellulaire. La protéine
défectueuse est appelée CFTR (pour cystic fibrosis transmembran

regulator); elle interfère avec la régulation du chlorure (CL) et
du sodium (Na+) entre l'intérieur des cellules et l'environnement.

Le CFTR défectueux affecte principalement toutes les

glandes exocrines du corps. Les sécrétions exocrines,
principalement gastro-intestinales et pulmonaires, ont une viscosité

accrue. La prise d'enzymes digestives peut largement

Cystic Fibrosis
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The location of the CTFR gene on chromosome 7

(CTFR Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator}
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Die Therapie ist bei den meisten Mutationen symptomatisch.

Sie umfasst die Substitution von Verdauungsenzymen,
hochkalorische und ergänzende Ernährung, Inhalation von
Medikamenten zur Verflüssigung des zähen Bronchialsekrets,

Antibiotikakuren zur Behandlung der pulmonalen
Infekte und Techniken zur effizienten Sekretmobilisation. Im

weiteren Krankheitsverlauf können Insulin zur Behandlung
des CF-assoziierten Diabetes erforderlich werden und auch

Organtransplantationen (siehe Kasten).

Seit wenigen Jahren stehen für gewisse Mutationen
erstmals Medikamente zur Verfügung, die in der Lage sind, den

Defekt des CFTR-Kanals partiell zu reparieren [1],

Physiotherapeutische Behandlung im Kindesalter

Die physiotherapeutische Behandlung setzt sich aus drei

Pfeilern zusammen: Anleitung zur Inhalation, CF-spezifische
Techniken zur Sekretmobilisation und muskuloskelettale
Aspekte [2, 3]. Die Physiotherapie beginnt nach Diagnosestellung

und ist sowohl alters- als auch symptomabhängig. Zentral

ist die Edukation der Betroffenen, ihrer Eltern oder der

betreuenden Personen. Nur so gelingt es, von Anfang an eine

hohe Adhärenz zur zeitintensiven und lebenslangen Therapie

zu erreichen.
In den ersten Lebensjahren müssen die Eltern die volle

Therapieverantwortung übernehmen und adhärent sein. Die

CF-spezialisierte Kinderphysiotherapeutin schult sie im

alltäglichen Handling mit dem Säugling, in der Durchführung
der Therapie (Inhalation und Sekretmobilisation) und gibt

Hygieneempfehlungen ab. Die Eltern müssen auch lernen,

Symptome zu erkennen und richtig einzuschätzen.

Im Kleinkindalter können bereits erste Aufgaben an das

Kind übergeben und zunehmend aktive Atemtherapie wie
Pustespiele eingesetzt werden. Die Physiotherapeutin
kontrolliert die motorische Entwicklung und fördert gemeinsam
mit den Eltern die Aktivität im Alltag und die Freude an der

Bewegung.

©

Im Kleinkindalter können bereits erste Aufgaben an das Kind übergeben

werden, zum Beispiel Pustespiele. I Dès la petite enfance, les
premières tâches peuvent être confiées à l'enfant, par exemple des jeux
avec le souffle.

In den ersten Lebensjahren müssen die Eltern die volle Therapieverantwortung

übernehmen und adhärent sein. I Durant les premières
années de la vie, les parents doivent assumer l'entière responsabilité
du traitement et y adhérer.

compenser la fonction exocrine du pancréas. Les complications

pulmonaires déterminent la gravité de la maladie et
réduisent souvent l'espérance de vie. La clairance mucociliaire

est fortement réduite, des infections pulmonaires récurrentes

surviennent, détruisant toujours plus le tissu pulmonaire. Les

voies respiratoires supérieures (sinusite chronique), le foie

(cirrhose du foie, hypertension portale) ainsi que les organes
reproducteurs des hommes et des femmes sont également
touchés [1 ].

Le traitement est principalement symptomatique

Environ 1000 personnes atteintes de mucoviscidose vivent

en Suisse, dont la moitié sont des adultes. Aujourd'hui,
l'espérance de vie est de près de 50 ans. À l'origine, la maladie

se limitait pratiquement exclusivement à la pédiatrie.
Aujourd'hui, en raison de l'amélioration des options thérapeutiques,

les pneumologues, gastro-entérologues, endocrinologues

et physiothérapeutes issus de la médecine pour adultes

doivent également être impliqués.
En Suisse, les médecins soignent les patients dans des

centres de mucoviscidose pour enfants et adultes. Le traitement

de cette maladie complexe appartient aux spécialistes
de la mucoviscidose en médecine, en physiothérapie, en

soins infirmiers et en diététique.
Pour la plupart des mutations, le traitement est

symptomatique. Elle comprend la substitution d'enzymes digestives,
une alimentation complémentaire riche en calories, l'inhalation

de médicaments pour liquéfier la sécrétion bronchique

visqueuse, des cures antibiotiques pour traiter les infections

pulmonaires et des techniques pour une mobilisation
efficace des sécrétions. Au fur et à mesure de la progression de

la maladie, l'insuline peut s'avérer nécessaire pour traiter le

diabète associé à la mucoviscidose, ainsi que des greffes
d'organes (voir encadré).

Depuis quelques années, des médicaments pour réparer

partiellement le défaut du canal CFTR sont disponibles pour
certaines mutations [1].
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Im Schulalter wird das Kind in Teilschritten zur Selbständigkeit

geführt: Das Kind kann beispielsweise alleine die

Inhalation vorbereiten oder selber die sekretmobilisierenden
Techniken durchführen. Die Eltern stehen unterstützend zur

Seite. Ebenso vermittelt die Physiotherapeutin alters- und

entwicklungsgerecht Wissen zur Krankheit und fördert so
das Verständnis, um die Adhärenz zu steigern. Je besser dieser

Prozess im Schulalter gelingt, desto einfacher gestaltet
sich die Phase der Pubertät und der Ablösung des Jugendlichen

zum eigenverantwortlichen Erwachsenen.

Physiotherapie während der Adoleszenz

In der Pubertät gewinnt zunehmend die Peergruppe an

Bedeutung. Die Jugendlichen übernehmen die Werte, Interessen

und Verhaltensweisen der Peergruppe. Diese können

denjenigen der Familie auch gegenüberstehen. Aussehen
und Akzeptanz durch das gleiche und das andere Geschlecht

werden zu wesentlichen Faktoren für das Selbstwertgefühl.
Bei all diesen äusseren Einflüssen und Veränderungen ist es

oftmals schwierig, die Motivation und Adhärenz der Betroffenen

zur selbständigen Therapie aufrechtzuerhalten. Die
Adhärenz respektive Non-Adhärenz zur Therapie ist individuell

und variiert von gering bis sehr gut. Komplexe Therapieschemen,

bevorzugte Therapieform, wechselnde Symptome,
fehlende Zeit, Jahreszeit sowie Schule oder Ferien hemmen
oder fördern die Adhärenz. [4, 5].

In diesem Lebensabschnitt ist es besonders wichtig, dass

die Betroffenen die eigenen Krankheitssymptome sowie ihre

Bedürfnisse und Grenzen erkennen und die notwendigen
Massnahmen selbständig und korrekt durchführen können.

In der Pubertät treten aufgrund der hormonellen Veränderung,

besonders beim weiblichen Geschlecht, häufig erste

gesundheitliche Verschlechterungen auf [6]. Zu diesem
Zeitpunkt setzen sich die Betroffenen meist intensiv mit ihrer

Krankheit und den Folgen auseinander. Themen wie Ausbildung,

Partnerschaft, Leben und Tod rücken in den Fokus.

Eine offene und ehrliche Kommunikation des

Behandlungsteams ist wichtig. Die Physiotherapeutin ist gefordert,
einerseits Empathie zu zeigen, andererseits ist es gerade

jetzt bedeutend, am Behandlungsplan möglichst festzuhalten,

die fachlich korrekte Therapie weiterzuführen und als

Coach die Betroffenen zu begleiten. Hilfreich können dabei

Beratungsansätze wie die motivierende Gesprächsführung
sein [7],

Transition: viel Unsicherheit, aber auch Chance

Mit Übertritt von der Kinder- in die Erwachsenen-Klinik sind

einschneidende Ablösungs- und Reifeprozesse verbunden.
Es heisst Abschied nehmen und neu anfangen.

Die Transition ist als zielgerichteter, geplanter Prozess

definiert, der sich nach den Bedürfnissen von jungen Erwachsenen

beim Wechsel von der Pädiatrie zur Erwachsenenmedizin

richtet [6]. Die Transition verursacht häufig Stress und

Unsicherheit für die jungen Erwachsenen und ihre Eltern. Die

Traitement physiothérapeutique de l'enfant

Le traitement physiothérapeutique repose sur trois piliers:

une instruction pour l'inhalation, des techniques propres à la

mucoviscidose pour la mobilisation des sécrétions et des

aspects musculo-squelettiques [2, 3]. La physiothérapie

commence après le diagnostic et dépend à la fois de l'âge et

des symptômes. L'éducation des personnes concernées, de

leurs parents ou des personnes qui s'occupent d'eux est
essentielle. C'est la seule façon d'atteindre dès le début un

niveau d'adhésion élevé à un traitement qui prend beaucoup
de temps et qui dure toute la vie.

Durant les premières années de la vie, les parents doivent

assumer l'entière responsabilité du traitement et y adhérer.

Le physiothérapeute pédiatrique spécialisé en mucoviscidose

les forme à la manipulation quotidienne du nourrisson,
à la mise en œuvre du traitement (inhalation et mobilisation

des sécrétions) et leur donne des recommandations relatives
à l'hygiène. Les parents doivent également apprendre à

reconnaître les symptômes et à les évaluer correctement.
Dès la petite enfance, les premières tâches peuvent être

confiées à l'enfant et un traitement respiratoire de plus en

plus actif, incluant par exemple des jeux avec le souffle, peut
être mis en place. Les physiothérapeutes contrôlent le

développement moteur et favorisent avec les parents l'activité

dans la vie quotidienne et le plaisir de bouger.

Die Jugendlichen sollen ihre Krankheitssymptome erkennen und
selbständig korrekt die Sekretmobilisation durchführen können. I Les

adolescent e s doivent pouvoir reconnaître les symptômes de leur
maladie et être capables de réaliser seul e s et de manière correcte les

techniques de mobilisation des sécrétions.

À l'âge scolaire, l'enfant est progressivement conduit à devenir

autonome: par exemple, il peut préparer lui-même l'inhalation

ou effectuer lui-même les techniques de mobilisation

des sécrétions. Les parents lui apportent leur soutien. Pour

sa part, le physiothérapeute lui transmet les connaissances

nécessaires sur la maladie en fonction de son âge et de son

développement; cela favorise ainsi la compréhension de la

maladie afin d'accroître l'adhésion de l'enfant. Plus ce processus

réussit à l'âge scolaire, plus la phase de la puberté et la

transition de l'adolescence à l'âge adulte responsable en sont

simplifiées.
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