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Retinoblastom (Kurzinformation)

1.

Krankheitsbild

Das Retinoblastom ist eine seltene Krebserkrankung des Auges. Es entsteht in der Netzhaut
(Retina) und kommt fast ausschlieRlich im Kindesalter vor. Man unterscheidet eine erbliche und eine
nicht-erbliche Form der Erkrankung. Im ersten Fall besteht eine Veranlagung fur die Entwicklung
dieser Krebsart, im zweiten Fall entsteht der Krebs spontan, das heil3t durch eine neu aufgetretene
Veranderung einer Netzhautzelle.

Ein Retinoblastom kann ein oder beide Augen betreffen. Meist erkrankt nur ein Auge (einseitiges
oder unilaterales Retinoblastom); bei etwa einem Drittel der Kinder befallt die Krankheit beide
Augen (beidseitiges oder bilaterales Retinoblastom). Ist Letzteres der Fall, so ist dies so gut wie
immer ein Hinweis auf ein erbliches Retinoblastom. Einseitige Retinoblastome hingegen sind meist
nicht erblich. Die Tumoren kdnnen sich entweder nur an einer Stelle im Auge (unifokal) oder an
mehreren Stellen (multifokal) bilden.

Retinoblastome wachsen in der Regel schnell. Sie kdnnen sich innerhalb des Augapfels und,
ausgehend von dort, auch in die Augenhoéhle und entlang des Sehnervs in das Zentralnervensystem
(ZNS) ausbreiten, in fortgeschrittenen Fallen auch Gber den Blut- und/oder Lymphweg in andere
Organe. Wenn die Erkrankung unbehandelt bleibt, verlauft sie fast immer tédlich. Nur in seltenen
Fallen (1-2 %) bildet sich der Tumor von selbst zuriick; man spricht dann von einer spontanen
Regression.

Haufigkeit

Das Retinoblastom ist der haufigste im Auge auftretende (intraokulare) bdsartige Tumor im
Kindesalter. In Deutschland erkranken pro Jahr etwa 40 Kinder unter 15 Jahren neu an
dieser Krebsform. Das bedeutet, dass auf etwa 18.000 lebend geborene Kinder ein Kind mit
einem Retinoblastom kommt. Insgesamt gesehen sind Retinoblastome allerdings selten: Sie
machen nach Angaben des Deutschen Kinderkrebsregisters (Mainz) etwa 2 % aller bdsartigen
Erkrankungen im Kindes- und Jugendalter aus.

Das Retinoblastom tritt in der Regel bei Sduglingen und Kleinkindern auf, das hei’t, es entsteht
praktisch immer vor dem fiinften Lebensjahr. Etwa 80 % der erkrankten Kinder sind jiinger als vier
Jahre. Jenseits des sechsten Lebensjahres entwickeln sich Retinoblastome extrem selten.

Ursachen

Ursache fur die Entstehung eines Retinoblastoms sind zwei genetische Veranderungen
(Mutationen) in den Vorlauferzellen der Netzhaut, den so genannten Retinoblasten. Solche
Veranderungen kénnen spontan in einzelnen Netzhautzellen auftreten. Sie kdnnen aber auch in
den Keimzellen (und somit auch in allen Kérperzellen) vorhanden sein und sind dann vererbbar.
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Bei der Mehrheit der Patienten — etwa 60 % — handelt es sich um eine nicht-erbliche Form
des Retinoblastoms, das heil’t, die Mutationen entstehen isoliert neu (sporadisch) und befinden
sich ausschlieBlich in den Tumorzellen. Etwa 40 % der Retinoblastome sind hingegen erblich.
In ungefahr einem Viertel dieser Félle — also bei insgesamt 10 - 15 % aller Patienten — sind
bereits weitere Erkrankungen in der Familie bekannt (man spricht dann auch von einem familiaren
Retinoblastom); bei allen anderen erblichen Retinoblastomen entsteht die Krankheit neu.

Unabhangig davon, ob es sich um ein erbliches oder ein nicht-erbliches Retinoblastom handelt,
stets liegen die genetischen Veranderungen im so genannten Retinoblastomgen, das sich
auf Chromosom 13 befindet. Da jedes Chromosom doppelt vorhanden ist, gibt es auch zwei
Retinoblastomgen-Allele in jeder Zelle. Nur wenn beide Allele verandert sind, kann sich ein Tumor
entwickeln.

Einzelheiten zur genetischen Einteilung der Retinoblastome und der Haufigkeit ihres Auftretens
sowie zu ihrer Entstehung finden Sie in unserem Text "Vererbung / Genetik des Retinoblastoms".

Krankheitszeichen

Sehr kleine Retinoblastome bereiten in der Regel keine Beschwerden; die Erkrankung verlauft oft
lange Zeit ohne Krankheitszeichen (Symptome). Beschwerden treten meist erst dann auf, wenn der
Tumor gréRer ist oder in andere Teile des Auges einwachst. Dann kann es zur Beeintrachtigung des
Sehvermdgens oder gar zur Erblindung kommen. Durch die unterschiedliche Sehscharfeleistung
der beiden Augen kann ein Schielen auftreten. Dies ist bei etwa 25 bis 30 % der Patienten der Fall.

Das haufigste Erstsymptom bei Uber zwei Drittel der erkrankten Kinder ist allerdings das weilRe
Aufleuchten der Pupille (Leukokorie) bei bestimmten Lichtverhaltnissen, zum Beispiel beim
Fotografieren — im Gegensatz zu einer rot aufleuchtenden oder einer schwarzen Pupille beim
gesunden Auge. Diese weil3e Pupille, auch als Katzenauge bezeichnet, ist ein Hinweis auf ein
ausgedehntes Tumorwachstum hinter der Linse. Seltener fallen Kinder durch ein schmerzendes,
gerotetes oder geschwollenes Auge auf, das auf einem erhéhten Augeninnendruck beruht.

Auf folgende Warnzeichen sollten Sie bei lhrem Kind achten:

» Eine weildlich-gelbe Farbung einer oder beider Pupillen (Leukokorie)
» Schielen oder Abnahme der Sehscharfe/Sehstérung
* Roétung oder Schwellung des Auges; Augenschmerzen

Das Auftreten eines oder mehrerer dieser Krankheitszeichen muss nicht bedeuten, dass ein
Retinoblastom oder eine andere Tumorerkrankung vorliegt. Einige dieser Symptome kénnen auch
vergleichsweise harmlose Ursachen haben, die mit einem Tumor nichts zu tun haben. Dennoch
ist es ratsam, so bald wie moglich einen Arzt zu konsultieren, um die Ursache zu klaren. Liegt
tatsachlich ein Retinoblastom (oder eine andere bosartige Erkrankung) vor, so ist eine rechtzeitige
Diagnose die beste Voraussetzung fir eine erfolgreiche Behandlung der Krankheit.


http://wwww.kinderkrebsinfo.de/siteDict?goTo=e96550
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Kinder aus Familien mit erblich bedingt erh6htem Krankheitsrisiko miissen — auch ohne Vorliegen
von Beschwerden oder Symptomen — regelmaflig augenarztlich untersucht werden, damit
ein Retinoblastom im Frihstadium erkannt wird und entsprechende Behandlungsmalnahmen
rechtzeitig eingeleitet werden kénnen.

Diagnose

Findet der (Kinder-)Arzt durch Krankheitsgeschichte (Anamnese) und kérperliche Untersuchung
Hinweise auf ein Retinoblastom, wird er den Patienten in ein Krankenhaus Uberweisen, das
auf diese Form der Krebserkrankung spezialisiert ist (augenarztliche oder kinderonkologische
Behandlungseinrichtung).

Denn bei Verdacht auf ein Retinoblastom sind verschiedene Untersuchungen notwendig, zunachst
um die Diagnose zu sichern, dann aber auch um festzustellen, um welche Form des Retinoblastoms
es sich handelt (erblich oder nicht-erblich) und wie weit sich die Erkrankung ausgebreitet hat.

Die  wichtigste  Untersuchung zum  Nachweis eines Retinoblastoms ist die
Augenspiegeluntersuchung (ophthalmoskopische Untersuchung). Dabei wird mit Hilfe von
Augenspiegeln und einer starken Lichtquelle der Augenhintergrund betrachtet. Wird tatsachlich
ein Retinoblastom festgestellt, so sind weitere Untersuchungen notwendig, um die genaue
Tumorausbreitung zu erfassen. Zu den wichtigsten Untersuchungsmethoden gehdren die
Ultraschalluntersuchung (Sonographie) und die Magnetresonanztomographie (MRT). Zusatzlich
wird eine kinderarztliche Untersuchung durchgefihrt.

In seltenen Fallen, beispielsweise bei extrem fortgeschrittener Erkrankung und/oder vor
einer Chemotherapie, koénnen weitere Untersuchungen hinzukommen (zum Beispiel eine
Réntgenuntersuchung des Brustkorbs, eine Untersuchung der Gehirn-Rickenmarks-Flissigkeit
(Lumbalpunktion), des Knochenmarks (Knochenmarkpunktion) und/oder der Knochen (Skelett-
Szintigraphie).

Die Diagnostik beschrankt sich nicht nur auf das erkrankte Kind. Da eine erbliche Form des
Retinoblastoms vorliegen kann, sind auch eine augenarztliche Untersuchung der Geschwister
und der Eltern sowie eine molekulargenetische Analyse von Blutproben (Gentest) notwendig, um
Vererbungsrisiken zu klaren.

Wenn alle notwendigen Untersuchungen abgeschlossen sind, kann das Behandlungsteam mit
Ihnen gemeinsam entscheiden, welche Behandlungsmafinahmen Ihrem Kind am besten helfen.

Behandlung

Zur Behandlung von Patienten mit einem Retinoblastom stehen als Behandlungsformen
die Operation, die Bestrahlung (Brachytherapie oder perkutane Strahlentherapie), die
Lasertherapie, die Kryotherapie und die Chemotherapie zur Verfigung.

Welche Verfahren angewandt werden, hangt in erster Linie davon ab, ob ein oder beide Augen
vom Tumor betroffen sind, wie weit die Erkrankung zum Zeitpunkt der Diagnose fortgeschritten
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ist (Krankheitsstadium) und ob fiir ein oder beide Augen nach der Therapie noch Sehfahigkeit zu
erwarten ist. Auch das Alter des Kindes wird bei der Behandlungsplanung berucksichtigt.

Ziel jeder Therapie ist die vollstandige Zerstoérung beziehungsweise Entfernung des Tumors und
damit die Heilung der Krebserkrankung. Der Erhalt des Lebens steht dabei grundsatzlich tiber dem
Erhalt des Sehvermdgens.

Prinzipiell sind zwei Behandlungsstrategien moglich:
» die operative Entfernung des Tumors durch Entfernen des Auges (Enukleation)
» eine Augapfel-erhaltende Therapie mittels Strahlen-, Laser-, Kryo- und/oder Chemotherapie

Eine Augapfel erhaltende Therapie kommt in der Regel nur dann in Frage, wenn das
Retinoblastom friihzeitig erkannt wird. Sie hat das Ziel, den Tumor zu inaktivieren und gleichzeitig
das Sehvermdgen zu erhalten, ohne dass dabei ein Lebensrisiko eingegangen wird. Ist die
Krankheit bereits fortgeschritten, ist die Entfernung des Auges meist unumganglich. Sind
Tochtergeschwiilste (Metastasen) vorhanden, wird zusatzlich zur Operation eine Chemotherapie
und/oder Strahlentherapie durchgefiihrt.

6.1. Behandlung von Patienten mit einseitigem
Retinoblastom

Liegt ein einseitiges Retinoblastom vor, so ist die Entfernung des erkrankten Auges
(Enukleation) die haufigste und auch die sicherste Behandlungsmethode, da bei einem
funktionstlichtigen Partnerauge die Risiken anderer Behandlungsstrategien vermieden werden
kénnen. Bei nicht-erblichen Retinoblastomen kann mit dieser Behandlung eine vollstandige Heilung
erreicht werden.

Wenn der Tumor noch klein ist, kann in manchen Fallen auch eine Augapfel-erhaltende
Therapie in Frage kommen: Bei sehr kleinen Tumoren ist eine augenerhaltende Therapien mit
Hilfe der Laserkoagulation, Kryotherapie oder einer lokalen Strahlentherapie, der so genannten
Brachytherapie, moglich. Patienten mit gréBeren Tumoren kdnnen mit einer systemischen
Chemotherapie oder einer intraarteriellen Chemotherapie behandelt werden (siehe unten). Die
augenerhaltende Behandlung ist jedoch nur sinnvoll, wenn neben der Kontrolle des Tumors auch
ein ausreichendes Sehvermdgen erhalten bleibt.

Einseitige Retinoblastome werden allerdings in der Regel erst sehr spat, also in fortgeschrittenen
Krankheitsstadien erkannt; das betroffene Auge ist dann haufig schon erblindet. Die Entfernung
des Auges bedeutet in diesem Fall fir das Kind keine veranderte Wahrnehmung oder schlechtere
Orientierung.

Kann der Tumor durch die Operation vollstédndig entfernt werden, ist im Anschluss keine weitere
Behandlung erforderlich. Zeigt die feingewebliche Untersuchung des entfernten Auges jedoch,
dass der Tumor sehr ausgedehnt war oder die Organgrenze bereits Uberschritten hatte, so erfolgt
nach der Enukleation eine Chemotherapie, um eventuell im Korper verbliebene Tumorzellen
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oder kleine Metastasen zu vernichten. Nur selten ist zusatzlich eine perkutane Strahlentherapie
erforderlich.

6.2. Behandlung von Patienten mit beidseitigem
Retinoblastom

Ist Ihr Kind an einem beidseitigen (bilateralen) Retinoblastom erkrankt, so sind die Arzte bemiiht,
durch eine individuelle Kombination der zur Verfligung stehenden Therapieverfahren den Tumor
vollstandig unter Kontrolle zu bringen und dabei gleichzeitig die Sehfunktion an zumindest einem
Auge zu erhalten.

Therapie der Wahl ist zunachst eine lokale Behandlung. Einzelne kleine Retinoblastome lassen
sich mit lokalen Therapieformen (Laserkoagulation, Kryotherapie oder Brachytherapie) sicher
zerstoren. Allerdings ist oft eine wiederholte Anwendung erforderlich. Sind die Tumoren fur eine
solche Behandlung bereits zu grof3, kann in einigen Fallen eine Chemotherapie mit dem Ziel
der Tumorverkleinerung (Chemoreduktion) durchgefiihrt werden, um anschlief3end eine lokale
Behandlung (also eine Laser-, Kryo- oder Brachytherapie) moglich zu machen.

Haufig ist in einem der beiden Augen die Erkrankung allerdings so weit fortgeschritten, dass der
Erhalt des Augapfels nicht sinnvoll erscheint und daher eine Enukleation erfolgt.

In Féllen, in denen fir die Behandlung des besseren Auges eine Chemotherapie in Betracht
gezogen wird, kann manchmal mit der Enukleation des starker betroffenen Auges zunachst
gewartet werden. Denn durch die Therapie kann es zu einer starken Tumorriickbildung kommen, so
dass dann doch noch eine Augapfel-erhaltende Behandlung mdéglich wird. Wenn das schlechtere
Auge jedoch bereits erblindet ist oder eine Infiltration des vorderen Augensegments oder des
Sehnervs besteht, gibt es keine Alternative zur Enukleation.

Schreitet auch im zweiten, zunachst besseren Auge die Erkrankung fort (Tumorbefall des Sehnervs
oder der Aderhaut; Glaskorperaussaat), so bleibt oft als einzige Augapfel-erhaltende Therapie
die perkutane Bestrahlung. Diese erfolgt auch wieder nur unter der Voraussetzung, dass ein
ausreichendes Sehvermdgen erhalten bleibt. Ist dies nicht der Fall, so muss auch das zweite Auge
entfernt werden, um das Leben des Kindes nicht zu gefahrden.

Da das Risiko, einen Zweittumor zu entwickeln, nach einer Strahlentherapie deutlich erhoht
ist, ist man heute bestrebt, wenn moglich auf eine perkutane Strahlentherapie zu verzichten,
insbesondere im ersten Lebensjahr. Allerdings bleibt die Wirksamkeit der perkutanen Bestrahlung
bei dem sehr strahlenempfindlichen Retinoblastom unbestritten.

6.3. Intra-arterielle Chemotherapie

Mit dem Ziel, die Notwendigkeit einer Augapfelentfernung oder einer perkutanen Strahlentherapie
weiter zu verringern und, wenn mdglich, auch die Nebenwirkungen einer intravenésen, also den
gesamten Korper betreffenden (systemischen) Chemotherapie zu vermeiden oder zu reduzieren,
werden seit einiger Zeit neue Behandlungsmethoden entwickelt und erprobt.
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Bei der intra-arteriellen Chemotherapie wird ein Zytostatikum (zum Beispiel Melphalan) ganz
gezielt Uber eine Augenarterie in das Auge gegeben wird. Es wird dazu ein Katheter in die
Leistenarterie eingeflihrt und am Herzen vorbei bis den Bereich der Augenarterie des betroffenen
Auges vorgeschoben. Das verabreichte Medikament verteilt sich von dort aus im nachgeordneten
Gefalisystem und damit auch in den Tumorgefalien des Retinoblastoms.

Studien und Register

Da das Retinoblastom eine sehr seltene Krankheit ist (in Deutschland und Osterreich erkranken
jahrlich circa 44 Kinder pro Jahr), existieren bisher nur wenige Daten, die als Grundlage fur
eine risikoadaptierte (also eine an das jeweilige Riickfallrisiko des Patienten angepasste) und
evidenzbasierte (das heil’t, eine statistisch gesicherte) Auswahl der im Einzelfall am besten
geeigneten Therapieverfahren dienen konnten.

Anders als bei anderen bdsartigen Krebserkrankungen, die im Kindes- und Jugendalter auftreten
konnen, gibt es fir Patienten mit einem Retinoblastom bislang keine kontrollierten, standardisierten
Therapievorgaben, zum Beispiel im Rahmen einer Therapieoptimierungsstudie. Aus diesem Grund
wurde Ende 2013 das klinische Register RB-Registry erdffnet. Es soll mehrere Jahre lang Daten
zur Epidemiologie und zum Krankheitsverlauf des Retinoblastoms erfassen mit dem Ziel, die
Kenntnisse Uber die Erkrankung und ihr Ansprechen auf verschiedene Therapien zu verbessern.

In das Retinoblastomregister kdnnen deutschland- und dsterreichweit alle Kinder und Jugendlichen
unter 18 Jahren aufgenommen werden, bei denen erstmalig ein Retinoblastom und/oder eine RB1-
Mutation in der Keimbahn diagnostiziert wurde und die noch nicht keine Vorbehandlung erhalten
haben. Die Zentrale des Registers befindet sich an der Universitatskinderklinik Essen unter der
Leitung von PD Dr. med. Petra Temming.

Fir Patienten mit einem erblichen Retinoblastom gibt es darliber hinaus die Moglichkeit,
an einer europaischen Studie teilzunehmen, die das Auftreten von Zweitumoren nach
Retinoblastomerkrankung untersucht (Studie ,,Screening auf Zweittumoren bei Kindern mit
erblichem Retinoblastom®). Im Rahmen dieser Screening-Studie wird einmal jahrlich eine
Magnetresonanztomographie (MRT) des Kopfes durchgefiihrt. Aufnahmekriterien fir die Studie
sind: erbliches Retinoblastom, eine vorausgegangene Bestrahlung und ein Alter zwischen 8 und
18 Jahren.

Prognose

Uber 95 % der Kinder mit Retinoblastom kénnen heute dank moderner Diagnose- und
Behandlungsverfahren langfristig von ihrer Erkrankung geheilt werden. Kinder mit einem
einseitigen Retinoblastom haben ein gesundes Auge ohne Beeintrachtigung des Sehvermdgens
und kdnnen ein ganz normales Leben fuihren. Auch bei der Mehrzahl der Kinder mit beidseitigem
Retinoblastom bleibt mindestens ein Auge mit einer ausreichenden Restsehschéarfe erhalten.
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Die Prognose fiir den einzelnen Patienten hangt in besonderem Malke davon ab, wie weit
die Krankheit zum Zeitpunkt der Diagnose fortgeschritten ist (Krankheitsstadium) und ob ein
erbliches oder nicht-erbliches Retinoblastom vorliegt:

Retinoblastome, die zum Zeitpunkt der Diagnose auf das Auge — oder die Augen — beschrankt sind
(intraokulares Retinoblastom), kdnnen besser behandelt werden als Erkrankungen, die in ihrem
Wachstum weiter fortgeschritten sind; sie gehen daher prinzipiell mit einer giinstigeren Prognose
einher.

Patienten mit einem erblichen Retinoblastom haben eine insgesamt unglinstigere Gesamtprognose
als Patienten mit der nicht-erblichen Form. Das hangt damit zusammen, dass bei der erblichen
Erkrankung, unabhangig von der Behandlung, ein genetisch bedingt erhdhtes Risiko besteht, an
einem zweiten bdsartigen Tumor (zum Beispiel einem Weichteiltumor oder einem Osteosarkom)
zu erkranken. Dieses Risiko nimmt weiter zu, wenn im Rahmen der Behandlung eine Bestrahlung
des Augapfels erfolgt.

Etwa 5 % der Kinder mit einem erblichen, zunachst einseitigen Retinoblastom entwickeln innerhalb
von eineinhalb Jahren nach der Ersterkrankung ein Retinoblastom auf der Gegenseite.
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Glossar

Allel Als Allel bezeichnet man die verschiedenen Auspragungen eines
Gens auf den paarweise vorhandenen, weitgehend identischen
(homologen) Chromosomen. Die zwei Allele eines Gens befinden
sich jeweils an der gleichen Stelle (Genort) der homologen
Chromosomen; eines stammt vom Vater, eines von der Mutter;
ein Elternteil gibt also jeweils nur eines seiner beiden Allele an
ein Kind weiter.

Anamnese Krankengeschichte, Entwicklung von Krankheitszeichen; im
arztlichen Anamnesegesprach mit dem Kranken werden Art,
Beginn und Verlauf der (aktuellen) Beschwerden sowie eventuelle
Risikofaktoren (z.B. Erbkrankheiten) erfragt.

Bestrahlung kontrollierte Anwendung ionisierender Strahlen zur Behandlung
von boésartigen Erkrankungen

Brachytherapie Behandlung von Tumoren mit ionisierender Strahlung auf kurze
Entfernung; dabei wird in der Regel ein Strahlentrager (lod-
oder Ruthenium-Applikator) durch einen operativen Eingriff in den
Bereich des Tumors eingebracht und dort so lange belassen, bis
die gewlinschte Strahlendosis erreicht ist. Da die Strahlung nur
in Richtung des Tumors abgegeben wird, ist eine weitgehende
Schonung des benachbarten Gewebes mdglich.

Chemotherapie hier: Einsatz von Medikamenten (Chemotherapeutika,
Zytostatika) zur spezifischen Hemmung von Tumorzellen im
Organismus;

Chromosom Chromosomen sind die Trager des Erbgutes, also der

genetischen Information einer Zelle; sie bestehen vor allem aus
DNA und Eiweif3en und sind Bestandteile des Zellkerns. Gestalt
und Zahl sind artspezifisch. Der Mensch besitzt pro Kérperzelle
46 Chromosomen (23 Chromosomenpaare).

Diagnostik Methoden / MaRnahmen zur Erkennung eines
Krankheitsgeschehens

Epidemiologie Fachgebiet in der Medizin, das sich mit der Erforschung des
Vorkommens, der Haufigkeit, der Ursachen und der Ausbreitung
von Krankheiten in der Bevolkerung oder in bestimmten
Bevolkerungsgruppen befasst

genetisch die (Ebene der) Vererbung bzw. Gene betreffend; vererbt
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intravends bedeutet "in eine Vene hinein" oder "in einer Vene"; hier:
z.B. Verabreichung eines Medikaments oder einer Flissigkeit /
Suspension in die Vene durch eine Injektion, Infusion oder
Transfusion;

Katheter réhren- oder schlauchférmiges, starres oder biegsames
Instrument zum Einfihren in Hohlorgane, Gefale oder
bestimmte Korperhdhlen (z.B. Blase), z.B. zwecks Untersuchung,
Spiilung, Drainage, Probengewinnung, Uberwachung von
Koérperfunktionen oder zur Verabreichung von Medikamenten

Keimbahn Bezeichnung fir jene (Abfolge von) Zellen, die im Dienste der
direkten Weitergabe der Erbsubstanz stehen, d.h. aus denen
im Laufe der Individualentwicklung die Keimzellen (Eizellen und
Spermien) entstehen. Die Keimbahn beginnt mit der befruchteten
Zelle (Zygote) und fihrt Gber die Bildung von Urkeimzellen zur
Bildung der fur die Fortpflanzung zustéandigen Geschlechtsdrisen
(Keimdrisen) und letztlich die Keimzellen. Hingegen werden
jene Zelllinien, die von der Keimbahn abzweigen und sich zu
Korperzellen entwickeln, als Soma bezeichnet.

Keimzellen reife Zellen, die zur geschlechtlichen Befruchtung fahig sind
(Eizellen bei der Frau, Samenzellen beim Mann)

Knochenmarkpunktion Entnahme von Knochenmarkgewebe zur Untersuchung der
Zellen; bei der Punktion werden mit Hilfe einer diinnen Hohinadel
wenige Milliliter flissiges Knochenmark aus Beckenknochen oder
Brustbein in eine Spritze gezogen. Die Punktion erfolgt bei gr6-
Reren Kindern unter ortlicher Betaubung; eventuell wird zusatz-
lich ein Beruhigungsmittel verabreicht (Sedierung). Bei kleineren
Kindern kann unter Umstanden eine kurze Narkose zweckmaRig
sein.

koérperliche Untersuchung wichtiger Bestandteil diagnostischer Untersuchungen; beinhaltet
u.a. das Abtasten und Abhdren bestimmter Kérperorgane sowie
das Testen von Reflexen, um Hinweise auf die Art bzw. den
Verlauf einer Erkrankung zu erhalten.

Kryotherapie hier: Behandlung eines Tumors (z.B. Retinoblastom) unter
Einsatz von niedrigen Temperaturen; der Tumor wird dabei
mehrfach durchgefroren, die kalteempfindlichen Tumorzellen
dadurch zerstort.

Laserkoagulation Einschmelzung von Gewebe durch die Hitzewirkung eines
Laserstrahls; wird bei der Entfernung von Gewebeteilen und bei
der Verddung von Gefalten angewandt
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Lasertherapie Einschmelzung von Gewebe durch die Hitzewirkung des
Laserstrahls; wird bei der Entfernung von Gewebeteilen und bei
der Verédung von Gefallen angewandt

Lumbalpunktion Einstich in den Wirbelkanal im Bereich der Lendenwirbelsaule,
z.B. zur Entnahme von Gehirn-Riickenmark-Flissigkeit (Liquor)
oder zwecks Verabreichung von Medikamenten (so genannte
intrathekale Behandlung); bei einer Krebserkrankung kann
eine Entnahme und Untersuchung von Liquor dem Nachweis
bosartiger Zellen dienen; bei erhdhtem Hirndruck aufgrund
eines ZNS-Tumors dient die Liquorentnahme ggf. auch einer
Druckentlastung.

Magnetresonanztomographie  bildgebendes  Verfahren; sehr  genaue, strahlenfreie
Untersuchungsmethode zur Darstellung von Strukturen im
Inneren des Korpers; mit Hilfe magnetischer Felder werden
Schnittbilder des Korpers erzeugt, die meist eine sehr
gute Beurteilung der Organe und vieler Organveranderungen
ermdglichen.

Metastase hier: Tochtergeschwulst, Tumorabsiedlung; Tumor, der durch
Verschleppung von Tumorzellen aus einem anderen Bereich
des Korpers entstanden ist; insbesondere bei bdsartigen
Geschwulsten (Krebs)

molekulargenetisch Struktur, Bildung, Entwicklung, Funktion und Wechselwirkungen
von Zellen und Zellbausteinen (z.B. Nukleinsduren, Proteine)
auf molekularer Ebene betreffend; im Mittelpunkt stehen die
Analyse der in den Nukleinsauren (DNA und RNA) gespeicherten
Erbinformation und deren Verarbeitung im Rahmen der
Proteinsynthese sowie die Genregulation.

Mutation Veréanderung des genetischen Materials; sie kann ohne
erkennbare duflere Ursache entstehen (so genannte
Spontanmutation) oder durch auere Einflisse hervorgerufen
werden (induzierte Mutation). Zu den &uReren Einflissen
zahlen z. B. ionisierende Strahlen oder bestimmte chemische
Substanzen (s. auch Mutagene). Sind Koérperzellen betroffen,
spricht man von einer somatischen Mutation, sind Keimzellen
betroffen, von einer generativen Mutation. Somatische
Mutationen sind nicht vererbbar, wahrend generative Mutationen
zu erblichen Schadigungen des Gentragers fuhren kénnen.
Je nach Ausmall der Veranderung (einzelne oder mehrere
Gene, groflere Chromosomenabschnitte oder komplette
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Chromosomen) unterscheidet man Punkt- und Blockmutationen
sowie numerische und strukturelle Chromosomenaberrationen.

Operation chirurgischer Eingriff am oder im Korper eines Patienten zwecks
Behandlung, seltener auch im Rahmen der Diagnostik; der
chirurgische Eingriff erfolgt mit Hilfe spezieller Instrumente, im
Allgemeinen unter Narkose.

Osteosarkom Haufigster Knochentumor im Kindes- und Jugendalter; tritt
v.a. in der zweiten Lebensdekade wahrend der pubertaren
Wachstumsphase auf

perkutane Strahlentherapie Bestrahlung von aufen durch die Haut auf die zu bestrahlende
Region
Prognose Vorhersage,  Voraussicht auf den  Krankheitsverlauf,

Heilungsaussicht

Retinoblastomgen Tumorsupressorgen mit dem Namen Rb1, das sich auf
dem langen Arm des Chromosoms 13 befindet und durch
genetische Veranderung (Mutation) die Entwicklung des
bdsartigen Netzhauttumors (Retinoblastom) verursacht

Réntgenuntersuchung bildgebendes Verfahren, das durch Anwendung von
Roéntgenstrahlen Organe bzw. Organteile sichtbar macht.

Screening Friherkennungsuntersuchungen kénnen in  Form eines
Screenings durchgefiihrt werden. Der Begriff ,Screening®
kommt aus dem Englischen und bedeutet so viel wie
+Filteruntersuchung®. Ein Screening soll Vorstufen, Friihstadien
und Risikofaktoren einer Erkrankung feststellen. Die derzeitige
gesetzliche Vorsorge in Deutschland umfasst bei den
Krebserkrankungen Brust, Darm, Haut, Gebarmutterhals
und Prostata. Alle Neugeborenen werden in das
Neugeborenen-Screening eingeschlossen, das angeborenen
Stoffwechselerkrankungen und Hormonstérungen friihzeitig
entdecken hilft.

Sehnerv erster Abschnitt der Sehbahn, die von der Augen-Netzhaut
(Retina) ausgeht und bis in das Sehzentrum der GroRhirnrinde
fuhrt. Der Sehnerv besteht aus den Fortsatzen (Axonen) der
Nervenzellen der Netzhaut und enthalt damit insgesamt rund eine
Million Nervenfasern. Der durchschnittlich 4,5 cm lange Sehnerv
I&sst sich in drei Teile gliedern: einen im Augapfel, einen in der
Augenhohle und einen im Schadel gelegenen Teil.

Skelett-Szintigraphie bildgebendes, nuklearmedizinisches Verfahren, das in der
Krebsheilkunde hauptsachlich dem Nachweis oder Ausschluss
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von Knochenmetastasen dient. Bei der Untersuchung wird
radioaktives Technetium (99Tc) eingesetzt, das an eine
Phosphatverbindung gebunden ist. Da Phosphat ein natirlicher
Bestandteil der Grundsubstanz von Knochen ist, reichert sich die
radioaktive Verbindung besonders dort vermehrt an-, wo ein er-
hohter Knochenstoffwechsel stattfindet. Eine Spezialkamera ortet
die verdachtigen Bereiche.

Symptom Krankheitszeichen

Therapieoptimierungsstudie kontrollierte klinische Studie, die der optimalen Behandlung
der Patienten und gleichzeitig der Verbesserung und
Weiterentwicklung der Behandlungsmoglichkeiten dient. Die
Therapieoptimierung ist dabei nicht nur auf eine
Verbesserung der Heilungsaussichten, sondern auch auf
eine Begrenzung behandlungsbedingter Nebenwirkungen und
Spatfolgen ausgerichtet.

Ultraschall bildgebendes Verfahren zur Untersuchung von Organen; es
werden dabei Ultraschallwellen durch die Haut in den Korper
eingestrahlt. An Gewebs- und Organgrenzen werden die
Schallwellen zurtickgeworfen (reflektiert), von einem Empfanger
(Schallkopf) aufgenommen und mit Hilfe eines Computers in
entsprechende Bilder umgewandelt.

Weichteiltumor Vielzahl sehr verschiedener boésartiger Erkrankungen, die von
Weichgeweben — zum Beispiel Binde-, Fett- und Muskelgewebe
oder Gewebe der peripheren Nerven — ausgehen; sie machen
knapp 7 % der bdsartigen Erkrankungen im Kindes- und
Jugendalter aus. Haufigstes Weichteilsarkom bei Kindern und
Jugendlichen ist das Rhabdomyosarkom.

Zentralnervensystem umfasst Gehirn und Rickenmark und wird vom so
genannten peripheren Nervensystem abgegrenzt; als zentrales
Integrations-, Koordinations- und Regulationsorgan dient es der
Verarbeitung von duf3eren Sinneseindriicken sowie von Reizen,
die vom Organismus selbst produziert werden.
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