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Anleitung

Optimales Lernvergnugen

Um alle Bonusfunktionen dieses Buches/E-Books sowie die
Medizinwissen-Lernapp nutzen zu konnen, sind es nur
wenige Schritte:

1. Scannen Sie den Code mit Ihrem e
Smartphone, einem mobilen Gerat E ].LE

oder einer Kamera im QR-Code- -*f/ﬁcAﬂ |'_-?h
Modus auf Ihrem Laptop/Tablet oder “'-: r : L]

PC. Schauen Sie sich in Ruhe das E‘: N

Erklarvideo an.
o Erklarvideo

Falls Sie den Code nicht scannen konnen oder
wollen, konnen Sie uns auch einen Kaufbeleg
per E-Mail an: info@sybille-disse.de senden und
wir schicken Ihnen den Downloadlink fiir die
Bonusmaterialien sowie das Video.
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2. Scannen Sie auBerdem den Code fiir das Bonusmaterial
am Ende dieses Buches. Damit gelangen Sie direkt in den
Downloadordner!

3. Holen Sie sich den begleitenden Onlinekurs kostenfrei
bei Elopage (der Code sowie die Anleitung dafiir befindet
sich im Downloadordner).

E—— - .

4. Laden Sie sich die Medizinwissen-App bei Apple oder
Google Play. Melden Sie sich dort mit den Zugangsdaten
an, die Sie bei der Anmeldung zum Onlinekurs eingegeben
haben.

Mit der Medizinwissen-App haben Sie dann
auch in Zukunft alles zum Lernen dabei.

Egal wo Sie lernen mochten!

>



Prolog

Entwicklungsanomalien sind Abweichungen von der
normalen Entwicklung eines Organs oder einer Struktur, die
bereits vor der Geburt auftreten. Sie konnen zu Fehlbildun-
gen, Funktionsstorungen oder Erkrankungen fiihren, die das
Leben und die Gesundheit der Betroffenen beeintrachtigen.

Die Internationale Klassifikation der Krankheiten (ICD-11)
bietet einen einheitlichen Rahmen fiir die Diagnose und
Klassifikation dieser Zustande, basierend auf den neuesten
wissenschaftlichen Erkenntnissen.

In diesem Buch erfahren Sie alles, was Sie Ulber Entwick-
lungsanomalien wissen missen, von den Ursachen und
Mechanismen Uber die klinischen Merkmale und Komplika-
tionen bis hin zu den Praventions- und Behandlungsmog-
lichkeiten. Das Buch richtet sich an Gesundheitsberufe aller
Fachrichtungen, die mit Entwicklungsanomalien konfrontiert
sind oder sich dafiir interessieren.
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Es ist ein wertvolles Nachschlagewerk fiir Arzte, Pflege-
krafte, Therapeuten, Genetiker, Psychologen und Padago-
gen, die ihr Wissen vertiefen und ihre Praxis verbessern
wollen.



Strukturelle Entwicklungsanomalien, die primar
ein Korperteil betreffen

/- Multiple Entwicklungsanomalien oder -syndrome

Entwicklungsanomalien —__ Chromosomenanomalien, ausgenommen
Genmutationen

Zustande mit Storungen der
Intelligenzentwicklung als relevantes klinisches
Merkmal



Kapitel 1

Strukturelle Entwicklungsanomalien, die primar
ein Korperteil betreffen

Strukturelle Entwicklungsanomalien sind Deformitaten einer
anatomischen Struktur, die sich vor der Geburt herausge-
bildet haben. Sie konnen primar ein Korperteil betreffen
oder mehrere Korperteile zusammenhangend. Die ICD-11
enthalt eine Reihe von Codes, die verschiedene Arten von
strukturellen Entwicklungsanomalien beschreiben. Hier sind
einige Beispiele:

Strukturelle Entwicklungsanomalien des Nervensystems
sind Storungen in der Bildung oder Funktion des Gehirns,
des Rlickenmarks oder der peripheren Nerven. Sie konnen
zu kognitiven, motorischen, sensorischen oder psychischen
Beeintrachtigungen fiihren. Ein Beispiel ist die Anenzepha-
lie, bei der ein Teil des Schadels und des Gehirns fehlt.

Strukturelle Entwicklungsfehlbildungen des Auges, Augen-
lids oder Tranenapparats sind Storungen in der Form oder



Kapitel 1 = 7

GroBRe des Augapfels, der Hornhaut, der Linse, der Iris, der
Netzhaut oder anderer Teile des Auges. Sie konnen zu
Sehstorungen oder Blindheit fiihren. Ein Beispiel ist das
Mikrophthalmus-Syndrom, bei dem die Augen sehr klein
sind.

Strukturelle  Entwicklungsanomalien des Ohrs sind
Storungen in der Bildung oder Funktion des AuBBen-, Mittel-
oder Innenohrs. Sie konnen zu Horverlust oder Gleichge-
wichtsstorungen fiihren. Ein Beispiel ist die Mikrotie, bei
der das Ohr unterentwickelt oder abwesend ist.

Strukturelle Entwicklungsanomalien des Gesichts, des
Munds oder der Zahne sind Storungen in der Form oder
Anzahl der Gesichtsknochen, der Lippen, des Gaumens, der
Zunge, der Zahne oder anderer Teile des Gesichts. Sie
konnen zu Schwierigkeiten beim Sprechen, Essen oder
Atmen flihren. Ein Beispiel ist die Lippen-Kiefer-Gaumen-
spalte, bei der eine Offnung zwischen Lippe und Gaumen
besteht.

Strukturelle Entwicklungsanomalien des Halses sind
Storungen in der Bildung oder Funktion der Schilddrise,
der Thymusdriise, des Kehlkopfs oder anderer Teile des
Halses. Sie konnen zu hormonellen, immunologischen oder
stimmlichen Problemen fiihren. Ein Beispiel ist das DiGe-
orge-Syndrom, bei dem die Thymusdriise fehlt oder unter-
entwickelt ist.

Strukturelle Entwicklungsanomalien des Atemwegssystems
sind Storungen in der Bildung oder Funktion der Lunge, der
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Luftrohre, der Bronchien oder anderer Teile des Atemwegs-
systems. Sie konnen zu Atemnot oder Infektionen fiihren.
Ein Beispiel ist die Lungenhypoplasie, bei der eine oder
beide Lungen unterentwickelt sind.

Strukturelle Entwicklungsanomalien des Kreislaufsystems
sind Storungen in der Bildung oder Funktion des Herzens,
der BlutgefaBe oder anderer Teile des Kreislaufsystems. Sie
konnen zu Herzfehlern, Bluthochdruck oder Blutgerinnungs-
storungen fiihren. Ein Beispiel ist die Fallot-Tetralogie, bei
der vier Herzfehler gleichzeitig auftreten.

Strukturelle Entwicklungsanomalien des Zwerchfells, der
Bauchwand oder der Nabelschnur sind Storungen in der
Bildung oder Funktion des Zwerchfells, das die Brust- von
der Bauchhohle trennt, der Bauchwand, die den Bauchraum
umschlieBt, oder der Nabelschnur, die den Fotus mit der
Plazenta verbindet. Sie konnen zu Hernien, Organverlage-
rungen oder Blutungen flihren. Ein Beispiel ist das Gastro-
schisis-Syndrom, bei dem ein Teil des Darms aufB3erhalb des
Bauchraums liegt.

Strukturelle Entwicklungsanomalien des Verdauungstrakts
sind Storungen in der Bildung oder Funktion der Speise-
rohre, des Magens, des Diinndarms, des Dickdarms, des
Mastdarms oder anderer Teile des Verdauungstrakts. Sie
konnen zu Schluckbeschwerden, Erbrechen, Durchfall,
Verstopfung oder Blutungen fiihren. Ein Beispiel ist die
Osophagusatresie, bei der die Speiserdhre nicht durch-
gangig ist.



Kapitel 1 = 9

Strukturelle Entwicklungsanomalien der Leber, der Gallen-
wege, des Pankreas oder der Milz sind Storungen in der
Bildung oder Funktion der Leber, die fiir die Entgiftung und
den Stoffwechsel zustandig ist, der Gallenwege, die die
Galle transportieren, des Pankreas, das Verdauungsenzyme
und Hormone produziert, oder der Milz, die fir die Immun-
abwehr und den Abbau von Blutzellen zustandig ist. Sie
konnen zu Gelbsucht, Bauchschmerzen, Diabetes oder
Infektionen fiihren. Ein Beispiel ist die bilidre Atresie, bei
der die Gallenwege fehlen oder blockiert sind.

Strukturelle Entwicklungsanomalien des Harnsystems sind
Storungen in der Bildung oder Funktion der Nieren, der
Harnleiter, der Harnblase oder der Harnrohre. Sie kdnnen zu
Nierenversagen, Harnwegsinfektionen oder Harninkontinenz
fuhren. Ein Beispiel ist die Nierenagenesie, bei der eine
oder beide Nieren fehlen.

Strukturelle Entwicklungsanomalien des weiblichen Genital-
systems sind Storungen in der Bildung oder Funktion der
Eierstocke, der Eileiter, der Gebarmutter, des Gebarmutter-
halses, der Vagina oder der Vulva. Sie kénnen zu Unfrucht-
barkeit, Menstruationsstorungen oder Genitalfehlbildungen
fihren. Ein Beispiel ist das Mayer-Rokitansky-Kiister-
Hauser-Syndrom, bei dem die Gebarmutter und die Vagina
fehlen oder unterentwickelt sind.

Strukturelle Entwicklungsanomalien des mannlichen Geni-
talsystems sind Storungen in der Bildung oder Funktion der
Hoden, der Nebenhoden, der Samenleiter, der Prostata, des
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Penis oder des Skrotums. Sie konnen zu Unfruchtbarkeit,
Erektionsstorungen oder Genitalfehlbildungen fiihren. Ein
Beispiel ist die Hypospadie, bei der die Harnréhrenoffnung
an einer falschen Stelle am Penis liegt.

Strukturelle Entwicklungsanomalien der Mamma sind
Storungen in der Bildung oder Funktion der Brustdriisen
oder Brustwarzen. Sie konnen zu Stillproblemen oder Brust-
krebs fiihren. Ein Beispiel ist die Polythelie, bei der mehr
als zwei Brustwarzen vorhanden sind.

Strukturelle Entwicklungsanomalien des Skeletts sind
Storungen in der Bildung oder Funktion der Knochen,
Gelenke oder Muskeln. Sie konnen zu Wachstumsstorungen,
Fehlstellungen oder Bewegungseinschrankungen fiihren.
Ein Beispiel ist die Achondroplasie, bei der die Knochen
nicht richtig wachsen.

Strukturelle  Entwicklungsanomalien der Haut sind
Storungen in der Bildung oder Funktion der Haut oder ihrer
Anhangsgebilde wie Haare, Nagel oder SchweiB3driisen. Sie
konnen zu Hautausschlagen, Haarausfall oder Schwei3sto-
rungen fiihren. Ein Beispiel ist die Ichthyose vulgaris, bei
der die Haut trocken und schuppig ist.

Strukturelle Entwicklungsanomalien der Nebennierenrinden
sind Storungen, die die Hormonproduktion oder -regulation
der Nebennieren beeinflussen. Sie konnen zu endokrinen,
metabolischen oder reproduktiven Problemen flihren.
Beispiele sind die kongenitale Nebennierenhyperplasie, das
adrenogenitale Syndrom und die Adrenoleukodystrophie.



