PCH2-Studie:

"Nattrlicher Verlauf der Pontocerebellaren Hypoplasie Typ2"

Kurzbeschreibung :

Die ponto-cerebellare Hypoplasie (PCH-Syndrom) ist eine seltene vererbte
Erkrankung. Dabei sind Teile des Gehirns - Kleinhirn und Brlicke - zu klein angelegt.
Die Diagnose wird durch eine Bildgebung (MRT-Untersuchung, siehe lllustration) in
Kombination mit dem klinischem Krankheitsbild gestellt. Ein genetischer Nachweis ist
maoglich.

Es gibt bisher sehr wenige Beschreibungen des Krankheitsbildes — insbesondere
beziglich des klinischen Verlaufs. Das klinische Bild wurde bisher in der Literatur nur
sehr kursorisch dargestellt: schwere geistige Behinderung, progrediente
Mikrozephalie (fortschreitende Zunahme eines zu kleinen Kopfes), Dyskinesie
(auffallige Bewegungen), Schluckstérung und Epilepsie.

Kernspinbild eines PCH2 Kindes (links) im Vergleich zu einem normalen Kind (rechts).
Die diinnen Pfeile weisen auch die Briicke (Pons), die dicken auf den Kleinhirnwurm (Cerebellum);
beidesistbeim PCH2 Kind verschmachtigt, hypoplastisch—daher pontocerebellare Hypoplasie

Von der Selbsthilfegruppe der Eltern betroffener Kinder wurde die Bitte an uns
herangetragen, die Erkrankung detaillierter zu beschreiben. Die Elterninitiative
umfasst Familien von insgesamt 30 Patienten in Deutschland.

Die Studie ist fur weitere Betroffene offen.

Ziele dieser Studie sind: eine genaue Kklinische Beschreibung des naturlichen
Verlaufs mittels eines Fragebogens und eine genaue Ausmessung des Kleinhirns
und der Pons (Brucke) anhand der MRT-Bilder. Wir erhoffen uns davon ein besseres
Verstandnis des Krankheitsbildes und damit bessere Beratungsmaoglichkeiten fir
betroffene Familien
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