Anforderungen zur Welterbildung in Padiatrischer
M etabolischer Medizin (PM M)

(Erarbeitet von H.G. Koch, P. Burgard, U. Wendel)

Die ,, Weiterbildungskommission“ der APS macht fur den Erwerb der Zusatzweiterbildung in
Spezieller Padiatrischer Stoffwechselmedizin in enger Anlehnung an die Vorgaben des EU-
Weiter bildungsprogrammesin Paediatric M etabolic Medicine die folgenden Vorschlage:

Zum Erwerb der Zusatzweiterbildung in Spezieller Padiatrischer Stoffwechselmedizin ist
grundsétzlich eine zweiteilige Weliterbildung erforderlich:

1.
2.

Eine 2-jahrige praktische Weiterbildung vor Ort in einem Weiterbildungszentrum
Die Teilnahme an strukturierten theoretischen Weiterbildungskursen im Umfang von 2 x
40 Stunden.

Anforderung an ein Welter bildungszentrum

1.

10.

Als Weiterbildungszentrum kann eine einzelne Einrichtung oder eine Gruppe von sich
erganzenden Einrichtungen fungieren, von denen mindestens eine als Einrichtung der
Maximalversorgung eingeordnet ein muss.

Ein Weiterbildungszentrum muss alle Kernmodule (s. unten) der Weiterbildung abdecken.

Ein Waelterbildungszentrum hat einen Leiter, der fur die Koordinierung der lokaen
Weiterbildungsmal3nahmen verantwortlich ist.

Jedes Weiterbildungszentrum muss mindestens 2 Ausbilder (Lehrer) in Pédiatrischer
Stoffwechselmedizin vorhalten.

Zusétzlich ist ein externer Ausbilder (Lehrer) als Tutor der Weliterbildung zu benennen.
Dieser hat eine Aufsichtsfunktion fir die ordnungsgemalie Weiterbildung.

Ein auf die biochemische und molekulargenetische Analytik spezieller padiatrischer
Stoffwechselmedizin ausgerichtetes Labor (Stoffwechsellabor) sowie mindestens eine
ausgebildete Fachkraft fur Diétetik und ein DiplomPsychologe miissen vorhanden sein.

Die Zusammenarbeit mit der pé&diatrischen Kardiologie, Neurologie, Nephrologie,
Gastroenterologie, Intensivmedizin sowie mit der Neonatologie muss gegeben sein.

Es muss die Kooperation mit den nicht-padiatrischen Abtellungen fir Ané&sthesie,
Radiologie und Bildgebung, Nuklearmedizin sowie Chirurgie gewahrleistet sein.

Eine Einbindung in wissenschaftliche Projekte auf dem Gebiet péadiatrischer
Stoffwechsel stérungen muss gegeben sein. Publikationsleistung wird erwartet.

Das Waeliterbildungszentrum muss sicherstellen, dass sich Weiterzubildende in den 2
Jahren ihrer Weiterbildung mit der ener vollen Anstellung entsprechenden
Wochenstundentétigkeit ~ ausschliedlich  den  Aufgaben  der  péadiatrischen
Stoffwechselmedizin widmen kdnnen.



11. Im Weiterbildungszentrum mutssen wochentliche Fortbildungsveranstaltungen auf dem
Gebiet der péadiatrischen Stoffwechselmedizin (Klinikfortbildungen, Seminare, Journal
Club) angeboten werden.

12. Im Waeterbildungszentrum missen aktuelle Lehrbicher und Monographien aus dem
Fachgebiet unmittelbar verfligbar sein und eine Bibliothek mit umfassender Literatur
sowie elektronischem Literaturservice (Medline etc.) muss leicht zugéanglich sein.

13. Die Anerkennung (Akkreditierung) als Weiterbildungszentrum erfolgt nach dessen
Bewerbung um Anerkennung bei der nationalen Fachgesellschaft - hier bel der APS in der
DGKIM - nach Annahme der Bewerbung und Visitation durch das Education and
Training Advisory Committee (ETAC). Der Anerkennungsprozess ist durch das ETAC
der SSIEM festgelegt.

Kernmodule der Weiterbildung sind:

Stérungen im Stoffwechsel der Aminosauren und organischen Sauren
Hyperammonamien und Harnstoffzyklusstérungen

K ohlenhydratstoffwechsel stérungen

Stérungen der Fettsaurenoxidation

Lysosmale Speicherkrankheiten

Storungen des Lipidstoffwechsels, Dydlipidamien

Peroxisomale Krankheiten

Kongenitale L aktazidosen

Anforderungen an die Ausbilder in PMM

Jedes Weiterbildungszentrum muss mindestens 2 Lehrer (Ausbilder) vorhaten, die sich
gegenseitig vertreten konnen. Der Leiter des Weiterbildungszentrums muss dber eine
mindestens 10-jahrige Erfahrung in der padiatrischen Stoffwechselmedizin verfligen, wobel
mindestens 60 % der Téatigkeit auf die Stoffwechselmedizin entfallen mufden. In Zukunft muf3
eine entsprechende Akkreditierung vorgewiesen werden. Eine Ubergangsregelung ist
vorgesehen. Zusétzliche Lehrer (mindestens 1 weiterer) sollen Gber eine mindestens 5-jdhrige
Erfahrung mit ebenfalls mindestens 60 % Téatigkeit in der padiatrischen Stoffwechselmedizin
verfligen. Die Ausbilder missen ihre derzeitige klinisch-wissenschaftlich aktive Téatigkeit in
der padiatrischen Stoffwechselmedizin durch Publikationen belegen.

Die Lehrer arbeiten mit den Weiterzubildenden auf der Basis der Weiterbildungsordnung
einen Katalog der zu ebringenden Lestungen (Pflichtenheft) aus. In  einem
Weiterbildungszentrum darf die Anzahl der Weiterzubildenden die Anzahl der Lehrer nicht
Uberschreiten. Ein externer Lehrer wird as Tutor der Weiterbildung benannt. Alle 3 Monate
erfolgt eine Besprechung des Weiterzubildenden mit den Lehrern beziglich der bereits
erbrachten und noch zu erbringenden Anforderungen. Wahrend der Weiterbildung ist die
Tétigkeit in der padiatrischen Stoffwechselmedizin in einem Arbeitsbericht (Logbuch) zu
dokumentieren. Dieser Arbeitsbericht beinhaltet die Epikrisen der selbstdndig betreuten
ambulanten und stationédren Patienten.



Anforderungen an die Weiter zubildenden

Voraussetzung fur die Aufnahme der Weiterbildung in PMM ist die abgeschlossene
Weiterbildung in der Padiatrie.

Pro Ausbildungsjahr ist die aktive Teilnahme an mindestens einer nationalen und einer
internationalen Fachtagung fur padiatrische Stoffwechselmedizin erforderlich. Die aktive
Teilnahme ist durch mindestens 2 Beitrége zu dokumentieren, die ebenfalls Bestandteil des
Arbeitsberichtes sind.

Die Waeiterbildung in péadiatrischer Stoffwechselmedizin wird begleitet von enem
theoretischen Weiterbildungskurs, das in Seminaren der APS angeboten wird. Hierbei sind 80
Stunden abzuleisten. Die Zertifikate, dieser Seminare sind ebenfalls Bestandteil des
Arbeitsberichts. Entsprechend dem Pflichtenheft sind Vortrége, Falkonferenzen, Seminare
,Studentenunterricht und die Verdffentlichung einer Originalarbeit in einer internationalen
Fachzeitschrift durchzufihren.

Theor etischer Welterbildungskurs

Die theoretische Weiterbildung wird in zwel Blocken abgehalten. Das volle Programm
wiederholt sich in zweijdhrigem Turnus. Die Tellnahme ist fir die Weiterzubildenden
obligatorisch. Am Ende jedes Blockes wird eine Prifung Uber die vermittelten Inhalte
durchgefuhrt. Prifer werden durch die APS eingesetzt. Die Kurse sind nach den durch das
Education and Training Advisory Committee (ETAC) der SSIEM publizierten Richtlinien zu
planen und von dem ETAC a's geeignet anzuerkennen.

Die Tellnehmerzahl ist auf 20 begrenzt. Bis zum Erreichen der Tellnehmer-Hochstzahl
koénnen auch solche Kollegen/innen auf ihre Bewerbung hin teilnehmen, die sich nicht in der
Weiterbildung befinden. Die Vergabe dieser Pléatze erfolgt entsprechend der Vorkenntnisse
und Eignung der Bewerber.

Die Inhalte der Weiterbildung sind auf der Homepage www.aps-med.de ver zeichnet.
Nachfolgend die Inhalte des theor etischen Weiter bildungskur ses

Qualifikation in Spezieller Padiatrischer Stoffwechselmedizin.
Inhalte des theor etischen Fortbildungskur ses (80 Stunden)

Teil 1. Allgemeine Grundlagen

1. Normale Physiologie und Biochemie einschlief3lich der alter sabhéngigen
Veranderungen im Kindesalter (einschlief3lich der préanatalen Periode)

Enzymologie (Enzymkatalyse, Enzymregulation); Gewebsspezifische Exprimierung Transportprozesse;
Prinzipien der Regulation

Stoffwechsel der Kohlenhydrate

Stoffwechsel der Lipide und Lipoproteine

Stoffwechsel der Aminoséuren



Grundlagen des Intermediérstoffwechsels einschliefdlich Blutzucker und Fastenantwort (Laktat, Ammoniak,
Aminosauren, Fettsauren) Katabolismus

Pyruvatstoffwechsel. Citratcyclus, oxidative Phosphorylierung und Atmungskette

Stoffwechsel der Purine und Pyrimidine

Stoffwechsel von Ham und Gallenfarbstoffen; Gallenséuren

Spurenelemente und Vitamine

Wasser und Elektrolythaushalt, Sduren-Basen-Haushalt

Z€lluldre Organellen und Strukturen

Organbezogene Biochemie und Physiologie sowie Pathobiochemie und
Pathophysiologie

Binde- und Stiitzgewebe

Endokrine Regulation

Nervengewebe und wichtige Aspekte des Hirnstoffwechsels einschlief3lich Neurotransmitter, Rolle der
Blut-Hirn-Schranke

Magen-Darm-Trakt und Leber

Nieren und Urin

Immunsystem

3. Erndhrung

Normaler Bedarf der Nahrstoffe (fir normales Wachstum und Entwicklung)

Kompartimentmodelle zur Darstellung der K érperzusammensetzung

Energiebilanz des Organismus

Besondere Ernahrungsformen

Prinzipien der Diétetik einschlief3lich der Konsequenzen der veranderten Nahrstoffauf nahme.K onsequenzen
der Unterernghrung und spezifischer Erndhrungsmangel

4. Grundkenntnisse der Genetik

Grundlagen der Vererbung

Prénatale Diagnostik und K onsequenzen

Genetische Beratung

M olekularbiol ogische Diagnostik - Techniken, klinische Bedeutung fir Therapie und Prognose

5. Normale Entwicklung

Wachstum (pranatal/postnatal)

Psychomotorische Entwicklung.

Intellektuelle und psychische Entwicklung, Sozialisationsverlauf
Messung von DQ, 1Q, Verhalten und neuropsychol ogische Funktionen

6. Psychosoziale Aspekte chronischer Stoffwechselkrankheiten

Das chronisch kranke Kind - Bedeutung fir Familie, Erziehung und psychosoziale Entwicklung
Diagnostik

Therapie, Unterstiitzende soziale Malinahmen

Probleme der Compliance

7. Stoffwechseldiagnostik im L abor

Darstellung der verschiedene Methoden— GC-M S, HPL C etc.
Bewertung (Reproduzierbarkeit, Richtigkeit, Sensitivitat, Spezifitat etc.)



Interne und externe Qualitétskontrolle (GLP)
Strahlenschutz

8. Statistik und Qualitétssicherung

Meta-Analysen

Statistische Analyseverfahren

Evidenzbasierte Medizin

Standards zu Beurteilung wissenschaftlicher Publikationen
Disease Mangement

Case Management

Richtlinien, Leitlinien, Empfehlungen

9.Therapieformen

Teil 2. Stoffwechsalkrankheiten: Spezielle Aspekte

Pharmakotherapie, Pharmakinetik, Pharmakodynamik
Elimination toxischer Substanzen (verschiedene Methoden)
Transplantations-Therapie

Gentherapie (Prinzipien)

. Bildgebende Verfahren in der Stoffwechselmedizin

Konventionelle Radiologie
Sonographie

NMR, MRS, CT, PET
Szintigraphie

. Ethik

Ethik in der klinischen Forschung
Prozess des informed consent

1. Neugebor enenscr eening

2. Diagnostik der ,, Nicht -Screening-Stoffwechselkranheiten®

Ethische und psychosozial e Aspekte
Organisation und Durchfiihrung
Préanalytik und Tracking

L abormethoden und Qualitétssicherung

Intermediarstoffwechsel des Neugeborenen (Katabolie als Voraussetzung fir die Diagnostik von

Stoffwechsel stérungen im Neugenborenenscreening)

Diagnostic pathways von der Blutabnahme bis zur konfirmierten Diagnose und Therapieentscheidung

Ausblick auf Screening von endokrinologischen Krankheiten

Klinische Erscheinungsbilder (attersabhangig)
L eitsymptome, Manifestationszeitpunkte



- Natural history, Fehlbildungen, etc.
- Diagnostische Algorithmen

3. Belastungstest und Gewebsbiopsien in der Diagnostik
von Stoffwechselkrankheiten

4. Der metabolische Notfall: Erkennung und
Behandlung von Stoffwechselentgleisungen

Erkennung, Diagnostik,
- Therapie, Interventionskaskaden
- Auswirkungen von Stress bei Stoffwechsel stérungen

5. Therapie

- Behandlungsprinzipien bei verschiedenen Krankheitsgruppen
- Therapeutisches Team und Setting

- Diagnoseertffnung

- Patientenschulung

- Bvidenzbasierte Patienteninformation

6. Umgang mit nicht-nor mativen Situationen bei Stoffwechselkrankheiten

- Narkose
- operative Eingriffe

7. Monitoring

- Biochemisches Monitoring

- Homemonitoring

- Anthropometrie

- Somatisches Monitoring

- Neurologisches Monitoring

- Bildgebendes Monitoring

- Intelligenz, Informationsverarbeitung, Verhalten
- Schule, Beruf, Familie

- Reproduktion

8. Aspekte von Diagnose und Management der einzelnen Stoffwechselkrankheiten

9. Krankheitsmanifestationen an den nicht -neuronalen Organen
Pathogenetische M echanismen

- Leber (inklusive Blutgerinnung)
- Herz

- Muskel

- Knochen

- Niere

- Auge

- Haut



- Knochenmark und Blut

10. M anifestationen am Gehirn / ZNS — Pathogenetische M echanismen

- Bildgebung

- Neuropsychologie

- Pathogenetische Modelle und Mechanismen bei den verschiedenen Krankheiten
- Mechanismen der Hirnschédigung, Neurodegeneration etc.

11. Stoffwechselkrankheiten im Erwachsenenalter
- Schwangerschaft

- Pranatale Therapie
- Spétfolgen

12. Spezielle Aspekte der Labordiagnostik von Stoffwechselmetaboliten

- Aminoséuren, Organische Sauren
- Purine, Lipide etc.



