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Arztbrief

Sehr geehrter Herr Steiner,

wir berichten Ihnen Uber Matteo Pasquale Mennonna, geboren am 08.05.2016, wohnhaft in 86899 Landsberg a.
Lech, Benediktenwandstr. 22, der sich am 21.03.2022 in unserer padiatrischen hdmatoonkologischen Ambulanz
vorstellte.

Diagnosen

Kongenitale, enzymopenische Methdmoglobinamie
mit compound heterozygoter Mutation des Cytochrom b5-Reduktase-Gens
- Globale Entwicklungsverzégerung und Mikrozephalie, am ehesten im Rahmen der Grunderkrankung

Aktuell: Hamatologische Kontrolle im Vorfeld der Schiel-OP und Zirkumzision im Dr. von Haunerschen Kinderspital
Minchen

Anamnese

Bei Matteo wurde postpartal aufgrund einer nicht-sauerstoffsensitiven Zyanose eine Methdmoglobinamie
diagnostiziert. Die humangenetische Untersuchung ergab eine compound heterozygote Mutation im Cytochrom
b5-Reduktase Gen. Es handelt sich dabei um Punktmutationen, die bislang in der Literatur nicht beschrieben
wurden. Aufgrund des Klinischen Bildes und der erniedrigt gemessenen NADH-Methamoglobin-Reduktase ist die
Diagnose einer kongenitalen enzymopenischen Methdmoglobindmie gesichert, die Zuordnung zu einem
bestimmten Subtyp der Erkrankung auf Grundlage des genetischen Befundes aber nicht moglich. Einzelne
Subtypen der kongenitalen Methamoglobindmie gehen mit einer Entwicklungsverzégerung und Mikrozephalie
einher, wie sie auch bei Matteo besteht. Somit sind die neurologischen Auffalligkeiten bei Matteo mit der
Grunderkrankung kongruent.

Postpartal betrug der Methdmoglobinanteil bis zu 22%, unter der Therapie mit Vitamin C 3 x 100 mg p.o. lagen die
Werte in den letzten Jahren kontinuierlich um die 8%.

Matteo besucht eine heilpadagogische Tagesstatte (HPT) und erhalt dort Logopédie, Physiotherapie sowie
Ergotherapie. Die Einschulung soll in die Fritz-Felsenstein-Schule erfolgen.

Aktuell ist im Dr. von Haunerschen Kinderspital in Minchen eine Schiel-Operation, kombiniert mit einer
Zirkumzision, geplant. Im Vorfeld erfolgte deshalb eine erneute hamatologische Kontrolluntersuchung.

Kérperliche Untersuchung

Gewicht 16,85 kg, GréRe 108,7 cm, Blutdruck 107/71 mmHg, Puls 79/min.

Muskulare Hypotonie, sichtbar eher diskret, beim Gangbild (unsicher, "watschelnd") und und am Mund
(unzureichender Mundschluss, leichtes Speicheln). Spricht einzelne Worte/Laute ("Mama", "Papa”, "Nana"), bei
Untersuchung sehr offen und zugewandt, lacht viel. Haut ohne Effloreszenzen. Cor und Pulmo ohne
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pathologischen Befund. Trommelfelle und Mundschleimhaut reizlos. Bauch weich, kein Druckschmerz, keine
Resistenzen. Keine pathologischen Lymphknoten. Muskeleigenreflexe seitengleich auslosbar.

Laborwerte

Bezeichnung Ref.-Bereich Einheit 21.3.22 21.3.22 21.3.22

09:30 09:37 09:45
P Natrium (ISE) 136 - 145 mmol/l 138
S Natrium kapillar 135 - 145 mmol/l 138 137
P Kalium (ISE) 3.5-5.1 mmol/l 3.93
S Kalium kapillar 3.3-46 mmol/l 5.30t 3.90
P Calcium 22-27 mmol/l 2.43
S ionisiertes Calcium 112 -1.37 mmol/l 13 1.3
P Magnesium mmol/l 0.93
S Chlorid kapilldr 95 - 105 mmol/l 104 103
P Phosphat 0.97 -1.94 mmol/! 1.34
P Kreatinin (Jaffé) 0.31-0.47 mg/dl 0.32
P Cystatin C 05-1.0 mg/l 0.73
Cystatin-GFR >90 ml/min/1,73 141

m2

P Harnséure 1.8-56.5 mg/dl 2.82
P Bilirubin gesamt 0-1.2 mg/dl 0.20
P Bilirubin direkt 0-03 mg/dl 0.10
P Bilirubin kapillar mg/dI 16 1.1
P GPT (ALAT) 5-39 u/l 18
P LDH 0-250 u/ 234
P GGT 0-60 u/ 8
P Alk. Phosphatase 142 - 335 U/l 212
P Cholinesterase 5320 - 12920 U/l 10592
S Lipase 13-60 U/ 17
P Creatinkinase 25-177 u/ 108
P Myoglobin 23-72 Mg/l 24
P hs Troponin T 0-14 pg/mi 4
P CRP 0-05 mg/di <0.06
P Albumin 35-52 gll 46.7
P Lactat kapillar 04-20 mmol/| 1.20 0.90
P Glukose mg/dl *g0
S Glukose kapillar 65 - 100 mg/dl 115t 110t
S Eisen 25-115 pg/dl 94
CO Hb 04-6 % 0.14
Met Hb 02-1.0 % 9.5t
pH 7.37-745 7.41 7.38
pCO2 35-46 mmHg 35.8 39.8
BaseniiberschuBl -2-+3 mmol/I -1.60 -1.50
Bicarbonat 21-26 mmol/l 22.0 22.9
Gesamt CO2 23-28 mmol/| 23.1 241
pO2 71-104 mmHg 77.8 54.2.
02-Sittigung 95.0-98.5 % 95.2 86.0.
Leukozyten 50-15.0 /nl 525
Erythrozyten 3.7-58 /pl 4.87
Hamoglobin 110 - 143 gll 131
Hamatokrit 31-41 % 40.0
MCV 72 -88 fl 82.1
MCH 23 - 31 pg 26.9

MCHC 320 - 360 gll 328
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Bezeichnung Ref.-Bereich Einheit 21.3.22 21.3.22 21.3.22
09:30 09:37 09:45

Thrombozyten 220 - 530 lhl 255

RDW 11.6-14.4 % 13.2

Neutrophile 32-68 % 40.1

Lymphozyten 35-75 % 50.1

Monozyten 1-5 % 6.5t

Eosinophile 2-10 % 2.7

Basophile 0-1 % 0.60

Differenzierte Zellen *100

P Haptoglobin 30 - 200 mg/d| 69.0

P Transferrin 200 - 360 mg/dl 276

S Transferrin-Sattigung 7-44 % 241

P Ferritin 4-67 ng/mi 25

P TSH (Cobas) 0.54 -4.53 muU/I 3.07

S freies T4 (Cobas) 11.0-225 pmol/l 14.5

Retikulozyten 05-2.0 % 1.00

Epikrise

Bei der aktuellen Kontrolluntersuchung lag der Methamoglobinwert mit 9,5 % etwas héher als zuletzt, aber immer
noch unter dem Ziel-Methamoglobinwert von 10%. Fur die anstehende Operation wirden wir foigende Mafnahmen
empfehlen (konsentiert auch mit Professor Cario, Universitatsklinikum Ulm):

- Engmaschige, peri- und postoperative Uberwachung mit regelmaRiger Messung des Methamoglobinwertes

- Bereits geplant durch die Kollegen in Miinchen ist die postoperative Betreuung auf der Kinderintensivpflegestation
(KIPS)

- Vermeidung oxidierender bzw. Methdmoglobin-induzierender Substanzen bzw. Medikamente (im
anasthesiologischen Setting u.a. Lokalanasthetika, Prilocain, Benzocain, Lidocain, Lachgas, Metroclopramid,
Nitroglycerin, Natrium-Nitroprussid

- Keine Verwendung von lokalanésthetikahaltigen Salben (z.B. EMLA) im Vorfeld einer Tropfanlage

- Methylenblau als Notfallmedikament, Dosierung 1 (-2) mg/kg/ i.v. als Kurzinfusion tber 5 Minuten
(Methylenblau ist kontraindiziert bei Patienten mit Glucose-6-Phopshat Dehydrogenase Mangel, ein solcher liegt
bei Matteo nicht vor)

- Fortfiihren der Therapie mit Vitamin C 3x 100 mg, eine Erhéhung perioperativ erscheint aus unserer Sicht nicht
sinnvoll

- ggf. kann zuséatzlich die Gabe von Riboflavin erwogen werden
(leider keine konkrete Dosisempfehlung méglich, die Einzelfallberichte vorwiegend bei Erwachsenen berichten
von 1 x 5 mg bis zu 3 x 20 mg Riboflavin p.o.)

Matteo macht aktuell Fortschritte und entwickelt sich. Die Therapie mit Vitamin C 3 x 100 mg sollte fortgefuhrt
werden und mindestens einmal jahrlich der Methamoglobinwert bestimmt werden. Bei Werten Gber 10% sollte die
Vitamin C-Dosis erhtht werden. Die Mitbetreuung Matteos in unserer hdmatoonkologischen Ambulanz bieten wir
weiter gerne an.

Fur Ruckfragen, auch im Rahmen der OP-Vorbereitung, stehen wir jederzeit unter oben genannten Kontaktdaten
zur Verfugung.

Mit Dank und freundlichen GriiRen
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Faksimile - Untersehrift Faksimile - Untorschrift

Prof. Dr. Dr. M. C. Friihwald Dr. J. Holzapfel
Direktor der Klinik Funktionsoberarzt
Empfanger:

Andreas Steiner, Altottinger Str. 3, 86899 Landsberg am Lech

Nachrichtlich an:

Kinderonkologie im Haus

Familie Mennonna, Benediktenwandstr. 22, 86899 Landsberg a. Lech

Von Haunerschen Kinderspital, Kinderintensivpflegestation (KIPS), 80337 Minchen



