Fortbildung

Down-Syndrom

Bestandsaufnahme gut 150 Jahre nach
der Erstbeschreibung

Thomas Hoppen

Das Down-Syndrom ist die haufigste genetische Besonderheit, die mit
geistiger Beeintrachtigung assoziiert auftritt und durch eine Vielzahl
weiterer klinischer Befunde gekennzeichnet ist. Nachfolgend wird der

derzeitige Kenntnisstand reflektiert.

eltweit tritt das Down-Syn-
drom (DS) bei etwa 1 von 800
Geburten auf. In Deutschland

leben schitzungsweise 50.000 Menschen
mit Trisomie 21, in den USA iiber
200.000. Die Erstbeschreibung des Syn-
droms im Jahr 1866 geht auf den engli-
schen Arzt John Langdon Down zuriick
[1]. Mehr als 90 Jahre spater wurde die
chromosomale Ursache beschrieben [2]
und die Erkrankung als Down-Syndrom
bezeichnet [3].

Charakteristisch fiir DS sind betréacht-
liche phanotypische Unterschiede zwi-
schen den einzelnen Patienten. So ist die
intellektuelle Beeintrichtigung meist
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* Kinder mit Down-Syndrom
- meist liber hohe soziale In: enz
und Integrationsfahigkeit. h !

moderat, kann aber auch sehr variieren,
wihrend soziale Intelligenz, Empathie
und soziale Integrationsfihigkeit oft
sehr hoch sind. Diese Ubersicht beruht
zum Teil auf einem Review von Profes-
sor Marilyn J. Bull, Direktorin des
Down-Syndrom-Programms an der Di-
vision of Developmental Pediatrics am
Riley Hospital for Children, Indiana
University Health, Indianapolis [4].

Genetik

Die Ursache des DS ist eine dritte Kopie
des Chromosoms 21, die Trisomie 21.
Die 200-300 Gene auf Chromosom 21
sowie epigenetische Faktoren wurden

ligen

als Mitverursacher der klinischen Merk-
male des Syndroms identifiziert. Poly-
morphismen, etwa des Down-Syndrom-
Zelladhasionsmolekiils (DSCAM) oder
des  Amyloid-Vorlduferprotein-Gens,
tragen zur Variation der klinischen Ma-
nifestationen bei.

Die Trisomie 21 entsteht entweder
durch Non-Disjunction wahrend der
Meiose, die zum Vorliegen von 47 Chro-
mosomen fiithrt, oder durch Transloka-
tion eines zusitzlichen Chromosoms 21
auf ein anderes Chromosom. Die klini-
schen Merkmale unterscheiden sich zwi-
schen den beiden Ursachen der Trisomie
21 nicht. Auch Mosaike sowie die parti-
elle Trisomie 21 konnen auftreten, sind
aber gewdhnlich mit weniger klinischen
Merkmalen der DS assoziiert [4, 5].

Pranataldiagnostik
Die genetische Analyse des Karyotyps
nach Amniozentese oder Chorionzot-
tenbiopsie detektiert DS mit einer Ge-
nauigkeit von 99 % und ist fiir eine defi-
nitive Diagnose erforderlich. Kliniker
sollten sich dariiber im Klaren sein, dass
Informationen, die vor der Geburt oder
zum Zeitpunkt der Entbindung iiber
eine vermutete DS-Diagnose ausge-
tauscht werden, einen tiefgreifenden
Einfluss auf die Eltern haben und ihre
Entscheidungsfindung beziiglich der
Fortsetzung der Schwangerschaft oder
zusitzlicher prinataler diagnostischer
Untersuchungen unterstiitzen konnte.
Die Informationen miissen einfiihl-
sam, so bald wie mdglich, in einem pas-
senden Rahmen und méglichst in An-
wesenheit unterstiitzender Familienmit-
glieder oder Freunde vermittelt werden.
Die Eltern sollten genaue und aktuelle
Informationen erhalten, einschliefllich
eines Uberblicks iiber das DS und die
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Option von Unterstiitzungsgruppen.
Die Uberlebenschancen und die Ge-
sundheit einiger Miitter und Kinder
kénnen durch eine Entbindung in einem
auf die Betreuung von Miittern und Fe-
ten spezialisierten Zentrum verbessert
werden [4].

Die Entwicklung des zellfreien pra-
natalen Screenings und die parallele Se-
quenzierung der zellfreien DNA (cfD-
NA) aus dem miitterlichen Plasma ha-
ben die pranatale Diagnose von DS ver-
andert. Diese Art des nicht invasiven
prénatalen Screenings hat den Einsatz
invasiver Tests (d. h. Amniozentese oder
Chorionzottenbiopsie) reduziert, auch
wenn es regionale und kulturelle Unter-
schiede in den Raten des nicht invasiven
Screenings gibt. Die hohe Spezifitit der
cfDNA fiir den Nachweis von DS
(99,7 %) ist wertvoll, wenn ein Elternteil
Triger einer Translokation ist oder fiir
eine Frau mit erh6htem Risiko fiir einen
betroffenen Fetus.

Die Eltern sollten zum Zeitpunkt der
pranatalen Diagnose der DS informiert
werden, dass eine Beurteilung des Fetus
auf potenziell behandelbare Herz- und
Magen-Darm-Fehler méglich ist. Sie ent-
scheiden sich mit grofSerer Wahrschein-
lichkeit fiir die Durchfithrung diagnos-
tischer Tests (cfDNA), wenn die pra-
natale Ultraschalluntersuchung angebo-
rene Anomalien aufgezeigt hat [4, 5].

Postnatale Diagnostik

Die korperliche Untersuchung ist die
erste genaue diagnostische Beurteilung.
Ein erfahrener Kliniker wird den Kor-
perhabitus und die physiognomischen
Merkmale erkennen, die oft mit einer

Muskelhypotonie einhergehen und die
Diagnose eines DS nahelegen. Typisch
fiir das Krankheitsbild sind vor allem
auch ein flacher Nasenriicken, eine
Nackenfalte, eine Klinodaktylie des klei-
nen Fingers, die Vierfingerfurche sowie
(lateral) hochgezogene Lidspalten.

Genetische Untersuchung

Bei postnatalem Verdacht auf DS ist ein
Karyogramm der geeignetste Gentest
und fiir eine genetische Beratung uner-
lasslich. Wenn die Bestitigung der Dia-
gnose fiir Entscheidungen ber die
klinische Behandlung dringend erfor-
derlich ist, kann das Ergebnis der Fluo-
reszenz-in-situ-Hybridisierung (FISH)
von Chromosom 21 in der Regel inner-
halb eines Tages vorliegen. Auf die Dia-
gnose der Trisomie 21 mittels FISH folgt
ein Karyogramm, um zu bestimmen, ob
die Ursache der Trisomie eine Trans-
lokation oder eine Non-Disjunction ist.
Fiir Eltern, die bereits ein Kind mit DS
haben, hingt das Risiko, ein weiteres
Kind mit diesem Syndrom zu bekom-
men, vom miitterlichen Alter, vom Ka-
ryotyp und der Art der Translokation -
sofern vorhanden - ab [4, 5].

Assoziierte Befunde und
Interventionen

Viele Krankheiten treten bei Personen
mit DS hdufiger auf als in der Allgemein-
bevolkerung und beeintriachtigen Ge-
sundheit, Entwicklung und Funktion.
Einige dieser Erkrankungen erfordern
eine sofortige Intervention bei der Ge-
burt, wihrend andere einer lebens-
langen Uberwachung bediirfen (Tab. 1)
(4, 5, 6, 7, 8]. Eine Vielzahl von AWME-
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Abb. 1: Echokardiografie bei einem weiblichen Neugeborenen mit DS friih postnatal mit
Nachweis eines perimembranésen Ventrikel-Septum-Defekts
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Leitlinien liegt zu diesen Krankheitsbil-
dern vor [9, 10].

Kardiale Komplikationen

Ein verbessertes Management angebore-
ner Herzerkrankungen (Abb. 1) hat
dazu beigetragen, die Lebenserwartung
von Patienten mit DS von 30 Jahren im
Jahr 1973 auf 60 Jahre im Jahr 2002 zu
erhohen. Pulmonal-arterielle Hyper-
tonie, mit oder ohne angeborene Herz-
erkrankung, tritt bei 1,2-5,2% der Per-
sonen mit DS auf.

Auch wenn Sauglinge anfanglich nicht
von diesen Komplikationen betroffen
sind, kénnen sie in der Kindheit oder
auch spater noch symptomatisch werden.
Die Uberwachung der pulmonal-arteri-
ellen Hypertonie wiahrend der gesamten
Kindheit ist deshalb wichtig, zumal diese
Erkrankung wiederum mit anderen bei
Patienten mit DS héufigen Erkrankun-
gen einhergeht, einschliefllich der obst-
ruktiven Atemwegserkrankung (obst-
ruktive Schlafapnoe), dem gastro-6so-
phagealen Reflux und der Adipositas.

Atemwegs-, Lungen-, Augen- und
Horstérungen

Das Atemwegsmanagement stellt bei
Patienten mit DS eine Herausforderung
dar, aufgrund kleinerer Atemwege, einer
Mikrognathie, relativer Makroglossie,
durch komplette Trachealringe verur-
sachte Trachealstenose, Hypotonie und
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Abb. 2: Rontgenbild des Thorax
(a.p.-Projektion) eines Dreijahrigen mit DS
mit rezidivierenden pulmonalen Infekten
und obstruktiven Bronchitiden nach zuvor
inhalativ und medikamentds behandelter
pulmonaler Hypertonie und PDA-Ver-
schluss (Clip)
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Tab. 1: Inzidenz assoziierter Befunde bei Down-Syndrom (mod. n. [4])

Befund

Angeborene Herzerkrankungen
Atrioventrikulare Septumdefekte
Ventrikuldre Septumdefekte
Vorhofseptumdefekt (ASD II)
Fallot-Tetralogie

Persistierender Ductus arteriosus
Pulmonale Hypertension

Infektionen, besonders respiratorische,
u.a. aufgrund von Immundefizienzen

Hordefizite

Konduktive Formen

Sensorische Formen

Gemischte Formen

Hamatologische und onkologische Erkrankungen

Transiente abnorme Myelopoese

Leukdamien und Tumore

Anédmie oder Eisenmangel

Schlafstorungen
Schilddriisenprobleme
Angeborene Hypothyreose

Hypothyreose und Hashimoto-Thyreoiditis im
Erwachsenenalter

Dysphagie

Neurologische Entwicklungsstorungen
Krampfanfalle

Partielle Krampfanfalle

Infantile Spasmen
Desintegrative Stérung
Moyamoya-Erkrankung
Demenz

Autismus

Zoliakie

Gastrointestinale Anomalien
Juvenile idiopathische Arthritis
Orthopédische Probleme

Visuelle Probleme

Inzidenz (%)

44 (einschlieBlich Totgeburten)
45

35

9

4

7

1,2-5,2

Todesfalle aufgrund einer Infektion: < 40

84
2,7
78

< 10 (Sistiert spontan, ist aber assoziiert mit
einem 20-30 %igen Risiko fiir eine AML)

2-3 (DS-Patienten sind vor den meisten soliden
Tumoren geschiitzt, einzig Hodenkrebs tritt bei
ihnen haufiger auf als in der Allgemeinbe-
volkerung)

Andmie: 2,6; Eisenmangel: 10,5 (maskiert durch
eine Makrozystose und einen erhéhten MCH-
Wert)

65

55

5-8
2-13

< 40. Lebensjahr: < 5; mit 65 Jahren: 68-80
7-16

54

6

<1

>70

85

AML = akute myeloische Leukdmie, MCH = mittleres korpuskuldres Himoglobin
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aufgrund obstruktiver Atemwegserkran-
kung (Abb. 2). Infolgedessen sind Atem-
wegserkrankungen hiufige Krankheits-
und Todesursachen bei Kindern und
Erwachsenen mit DS. In mehreren Fall-
serien und Kohortenstudien wurde ein
erhohtes Risiko eines lebensbedrohlichen
Krankheitsverlaufs von COVID-19 bei
DS-Patienten beobachtet [11].

Soziale Integration und Habilitation
sind wichtig, um auf den intellektuellen
Fahigkeiten eines Kindes mit DS aufzu-
bauen und den Grad der Unabhingig-
keit zu beurteilen, den ein Kind oder Er-
wachsener erreichen kann. Diese Ergeb-
nisse hdngen von der Optimierung von
Sprache und Kommunikation ab. Hor-
schdden, die im Laufe der Zeit schwan-
ken konnen, sind bei DS haufig (Tab. 1),
die Sprachentwicklung wiederum hiangt
von einem guten Horvermogen ab. Ein
normales oder fast normales Horvermo-
gen kann durch otolaryngologische und
audiologische Interventionen erreicht
werden. Ophthalmologische Probleme
treten bei Kindern mit DS in 85% der
Fille auf.

Wachstum und Gewicht
Gewichtszunahme und Wachstum ge-
ben Hinweise auf den allgemeinen
Gesundheitszustand von Patienten mit
DS. Syndromspezifische Diagramme
fir Gewicht, Grofle und Kopfumfang
kénnen zur Verlaufsiitberwachung ver-
wendet werden. Eine Adipositas, die bei
25% der Kinder und mindestens 50 %
der Erwachsenen mit DS auftritt, er-
schwert schon bestehende Probleme zu-
sdtzlich, darunter obstruktive Schlaf-
apnoe, Diabetes und kardiopulmonale
Erkrankungen. Die Uberwachung der
Gewichtszunahme ermoglicht eine
frithzeitige Erkennung und Interventi-
on, um gesunde Ess- und Bewegungs-
muster zu férdern.

Hamatologische und onkologische
Erkrankungen

Hiamatologische Anomalien kommen
bei Patienten mit DS hiufig vor und 4u-
Bern sich als voriibergehende abnorme
Myelopoese (frither als ,voriibergehende
myeloproliferative Storung“ bezeichnet)
im Sduglingsalter, Eisenmangel in der
Kindheit sowie eine erhohte Inzidenz
von Leukdmie.

Pédiatrie  2021;33 (1)



Die transiente abnorme Myelopoese,
eine Form der myeloischen Prileukdmie,
tritt bei bis zu 10% der Neugeborenen
mit DS auf und ist auf Mutationen im
GATA1-Gen zuriickzufiihren. Die Er-
krankung, die vorwiegend bei Neugebo-
renen und fast immer vor dem Alter von
5 Jahren auftritt, klingt in der Regel
spontan ab, doch wird eine Friitherken-
nung und Uberwachung durch pidiat-
rische Hamatologen empfohlen, da das
Leukdmierisiko bei Patienten mit tran-
sienter abnormaler Myelopoese 20-30 %
betragt.

Bei 2-3% aller DS-Patienten entwi-
ckelt sich eine Leukdmie unabhangig von
der transienten abnormalen Myelopoese,
insbesondere eine akute myeloische Leu-
kamie (FAB-M7-AML), die auf aktuelle
Therapien sehr gut anspricht, sowie eine
akute lymphoblastische Leukdmie, die
bei Kindern mit DS unwesentlich
schlechtere Behandlungsergebnisse er-
zielt als bei Kindern ohne DS. Epidemio-
logische Studien deuten darauf hin, dass
das DS einen allgemeinen Schutz vor der
Entwicklung solider Tumoren bieten
konnte. Allerdings tritt Hodenkrebs bei
Personen mit DS haufiger auf als in
altersgleichen Populationen.

Eisenmangel kommt bei Personen
mit DS ebenso hiufig vor wie in der All-
gemeinbevolkerung, aber die damit
einhergehende Mikrozytose kann
durch eine bereits vorliegende Makro-
zytose und ein erh6htes mittleres Kor-
puskularvolumen maskiert werden,
was bei 45-66 % der Kinder mit DS fest-
gestellt wurde. Es wird empfohlen, bei
Kindern mit DS unter anderem auf Fer-
ritin und Transferrinsittigung zu
testen, um die Notwendigkeit einer Be-
handlung des Eisenmangels zu beurtei-
len und seine potenziellen Auswirkun-
gen auf die kognitive und motorische
Entwicklung sowie auf den Schlaf zu
minimieren.

Autoimmune Erkrankungen

Autoimmunerkrankungen - einschlief3-
lich der Hashimoto-Thyreoiditis, Typ-
1-Diabetes, Alopezie, Zoliakie, juvenile
idiopathische Arthritis und Vitiligo -
treten bei Personen mit DS im Vergleich
zu altersgleichen Kohorten unverhilt-
nisméflig hdufig auf. Die friithzeitige
Erkennung und Behandlung solcher
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Erkrankungen kann Komplikationen
tiber die gesamte Lebensspanne hinweg
minimieren.

In Staaten, in denen das Neugebore-
nen-Schilddriisenscreening nur den
Thyroxinspiegel im Blut erfasst, sollte
bei Sduglingen mit DS auch der Thyreo-
tropinspiegel gemessen werden, um eine
Hypothyreose zu erkennen. Personen
mit DS sollten bei der Geburt, in der frii-
hen Kindheit, jahrlich wiahrend des gan-
zen Lebens und immer dann auf Schild-
driisenstorungen getestet werden, wenn
suggestive Symptome wie trockene Haut,
Obstipation, Verdnderung der Wachs-
tumskurve und unerklirliche Gewichts-
zunahme auftreten. Die Inzidenz von
Schilddriisenanomalien, einschliefllich
persistierender Hypothyreose und der
Hashimoto-Krankheit, liegt bei Perso-
nen mit DS im Alter von 45 Jahren bei
etwa 50 %.

Zoliakie tritt bei Personen mit DS
ebenfalls héaufiger auf als in der Allge-
meinbevélkerung. Eine Vielzahl von
gastrointestinalen Symptomen und Ver-
haltensanderungen wurden der Zoliakie
zugeschrieben, eine Behandlung ist bei
asymptomatischen Personen zwecks
Tumorprévention durchaus indiziert.

Erkrankungen des
Bewegungsapparats
Skelettsyndrome kommen beim DS héu-
fig vor und umfassen Hiift- und Patella-
dislokation sowie ein Pes planovalgus.
Die atlanto-axiale Instabilitit ist eine be-
sonders gefahrliche Komplikation des
DS, da sie zu einer zervikalen Mark-
raumkompression fithren kann. Die Er-
krankung ldsst sich nicht zuverldssig
frith erkennen und bildgebende Studien
korrelieren nicht gut mit dem Risiko ei-
ner Myelopathie. Die Fritherkennung
hingt besonders von der neurologischen
Untersuchung und dem Erkennen von
Ganginderungen, neuen Schwierigkei-
ten bei der Benutzung der Hande, Bla-
sen- und Darmstérungen sowie einer
Verringerung der Gesamtaktivitét ab.
Eine Evaluierung und chirurgische In-
tervention durch einen Neurochirurgen
oder Orthopédden, der in der Behand-
lung der atlanto-axialen Instabilitit er-
fahren ist, wird empfohlen.

Auch degenerative Erkrankungen der
Halswirbelsdule, einschliefSlich Spondy-

lose und zervikale spondylotische Mye-
lopathie, konnen sich entwickeln; diese
treten bei Erwachsenen mit DS typi-
scherweise frither auf als bei Erwachse-
nen ohne DS.

Entwicklungsstérungen
Bekannt sind bei DS neurologische Ent-
wicklungsprobleme, einschlieSlich eines
eingeschrinkten sozialen Bewusstseins,
verminderte motorische Koordination
sowie ein erhchtes Vorkommen von Au-
tismus-Spektrum-Stérungen, psychiat-
rischen Problemen und spéter im Leben
Demenz. Das genaue Vorkommen dieser
Erkrankungen ist in der DS-Population
schwierig zu bestimmen. Auf individu-
eller Basis sollte die Bewertung alterna-
tiver Ursachen der intellektuellen Ver-
schlechterung unter anderem Schild-
driisenfunktionsstorungen, gestorte
Atmung im Schlaf, Zéliakie, Depressio-
nen, Psychosen und Aggressionen um-
fassen. Die Haufigkeit von Autismus bei
Personen mit DS schwankt in verschie-
denen Studien von 7-16 % - auch wegen
unterschiedlicher Kriterien fiir die Dia-
gnose. Der Therapiebeginn von Kindern
mit DS, die Symptome von Autismus
aufweisen, verzogert sich oft.
Krampfanfille treten bei Personen
mit DS o6fter auf (Inzidenz 8 %) als in der
Allgemeinbevolkerung. In der frithen
Kindheit sind Spasmen mit einer Inzi-
denz von 2-5 % héufig. Das Alter, in dem
kindliche Spasmen zum ersten Mal auf-
treten, die Zeit bis zum Beginn der Be-
handlung sowie die Zeit bis zum An-
sprechen auf die Behandlung sind bei
Kindern mit und ohne DS dhnlich, aber
bei Kindern mit DS ist die Wahrschein-
lichkeit spéterer epileptischer Anfille
geringer. Elementare, partiell komplexe
und tonisch-klonische Anfille treten bei
alteren Personen mit DS hiufiger auf als
bei dlteren Personen in der Allgemein-
bevolkerung. Die Ursache fiir die erhoh-
te Anfallshaufigkeit bei Personen mit DS
ist bislang nicht gut verstanden.

Ungewohnliche und seltene
Storungen

Eine ungewohnliche neurologische Ent-
wicklungsstérung bei Personen mit DS
ist die ,desintegrative Stérung®. Sie
manifestiert sich als autismusdhnliche
Regression und Demenz, die in einem
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Einige niitzliche Adressen/Informationsquellen

_ DS-Info Center in Lauf bei Nurnberg (Uberregional): Fortbildungsmaoglichkeiten fiir
Eltern sowie Jugendliche und Erwachsene mit DS, Literatur zum Thema (Broschiiren,
vierteljahrlich erscheinende Zeitschrift), DS-Sprechstunde und persénliche Beratung

— Impuls 21 eV." (www.impuls-21.de) im Ruhrgebiet: DS-Sprechstunde, sehr gute Fort-
bildungsmadglichkeiten (u.a. ,GUK", ,friihes Lesen”, das Mathematikprogramm ,Yes
we can”, Seminare). Neben selbst betroffenen Eltern sind alle Referenten in der Regel
Fachkrifte (Arzte, Forderschullehrer, Therapeuten).

— Ein Film, der auch eine Antwort auf die Frage zu geben versucht, ob ein Leben mit DS
,Leid” bedeutet: https://youtu.be/Ju-q40OnBtNU

_ DS-Ambulanzen/DS-Sprechstunden in Deutschland: www.ds-infocenter.de

_ Deutsches Down-Syndrom InfoCenter: www.ds-infocenter.de

_ Deutsche Stiftung fiir Menschen mit Downsyndrom: www.downsyndrom-stiftung.de

— Menschen mit Down-Syndrom, Eltern & Freunde e.V.: www.trisomie21.de

— Arbeitskreis Down-Syndrom Deutschland e.V.: www.down-syndrom.org

— Down-Syndrom Netzwerk Deutschland e.V.: down-syndrom-netzwerk.de

hoheren Alter als bei Autismus sonst {ib-
lich auftritt (mittleres Alter bei Aus-
bruch 11-14 Jahre). Patienten leiden an
Katatonie, Depressionen, Wahnvorstel-
lungen, Stereotypen, verminderter Ei-
genpflege, Fliisterattacken und vermin-
derten schulischen Fahigkeiten. Die
Behandlung umfasst unterstiitzende
Pflege, Medikation mit Benzodiazepi-
nen, gegebenenfalls auch spezifische In-
terventionen und Immuntherapie.

Die Moyamoya-Krankheit ist eine sel-
tene vaskuldre Anomalie mit einer er-
hohten Inzidenz bei Patienten mit DS.
Sie ist auf eine Stenose der supraclinoi-
dalen Anteile der Arteria carotis interna
zuriickzufithren. Kinder weisen eine al-
ternierende Hemiplegie oder ein fixier-
tes, einseitiges, schlaganfallartiges Defi-
zit auf, wihrend Erwachsene haufiger
eine Hirnblutung entwickeln. Eine in-
terventionelle oder operative zerebrale
Revaskularisation erfolgt in spezialisier-
ten Zentren.

Interventionen und
Verhaltensmanagement

Geistige Beeintrachtigung und damit
zusammenhéingende Probleme erfor-
dern Interventionen, um fiir Personen
mit DS ein sinnvolles und gliickliches
Leben zu gewiéhrleisten. Die Einbezie-
hung der Familie und die Zusammen-
arbeit mit den Betreuern tragen wesent-
lich zum Ergebnis bei.

Geeignet sind frithzeitige Interventio-
nen, die auf den Starken von Sduglingen
und Kleinkindern aufbauen - etwa
durch Frithforderstellen, DS-Ambulan-
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zen/Sprechstunden, Sprachfriithférder-
programme wie ,,Gebardenunterstiitzte
Kommunikation“ und ,,Frithes Lesen®.
Die Kinder sollten in ein individualisier-
tes Bildungsprogramm in einer mog-
lichst wenig restriktiven Umgebung ein-
geschult werden. Etliche Studien und
Hinweise belegen, dass sich Kinder mit
DS in inklusiver Betreuung besonders
gut entwickeln. Die sich anschlieflende
Bewiltigung des Ubergangs von diesen
Programmen ins Erwachsenenalter gilt
als wesentlich fiir ein zufriedenstellen-
des Leben mit DS.

Das Verhaltensmanagement ist teil-
weise eine Herausforderung fiir die El-
tern oder Betreuer. Zu beachten ist aber,
dass Menschen mit DS auch bereits im
Kindesalter meist {iber ein hohes Maf3
an sozialer Intelligenz, Empathie und
sozialem Einfithlungsvermogen verfii-
gen. Vereinzelt konnen Kleinkinder mit
besseren rezeptiven als expressiven
Kommunikationsfihigkeiten zu Wut-
ausbriichen aufgrund von Frustration
neigen. Nichtbefolgung und Umbherirren
sind weitere Probleme bei einzelnen
Kindern.

Beratung und Verhaltensunterstiit-
zung haben sich fiir Familien als sehr
niitzlich erwiesen. Kinder mit DS profi-
tieren von der angewandten Verhaltens-
analyse, einer Methode zur Entwicklung
eines angemessenen Verhaltens. Jedoch
verlangen Schulen und Versicherungen
oft die Diagnose Autismus, um Zugang
zu dieser Intervention zu erhalten. Me-
dikamente zur Behandlung von ADHS
und psychiatrischen Storungen kénnen

bei Kindern mit DS wirksam sein, wenn
die diagnostischen Kriterien dafiir klar
vorliegen. Die Kinder reagieren jedoch
oftmals empfindlich auf ihre Nebenwir-
kungen und sprechen bereits auf niedri-
gere Dosen an. Deshalb sollte die Medi-
kation nur langsam erhoht werden. Sehr
forderlich sind Selbsthilfevereine und
Elterngruppen fiir den Austausch von
spezifischem Wissen und als sozio-emo-
tionale Unterstiitzung.

Komplementare und integrative
Interventionen

Die Anwendung der integrativen Medi-
zin ist mit einer Inzidenz von bis zu 38 %
in Familien mit Kindern mit DS weit
verbreitet. Betreuern wird empfohlen,
die Familien daher gezielt nach der Ver-
wendung von nicht verschreibungs-
pflichtigen Medikamenten und Nah-
rungserginzungsmitteln zu fragen.
Megavitamine, Sicca-Zell-Injektionen,
Antioxidanzien und Griintee-Extrakte
werden gerne zur Behandlung von DS
vorgeschlagen - iiberwiegend ohne
Nutzen, jedoch mit potenziellen Gefah-
ren. Medikamente wie Piracetam und
Fluoxetin werden zur Behandlung kog-
nitiver Aspekte von DS beworben, aber
eine Wirkung ist nicht belegt. Fluoxetin
kann jedoch eine effektive Intervention
bei bestimmten Verhaltensdiagnosen
sein.

Transition zum Erwachsenenalter
und Teilhabe

Die Beteiligung am Gemeinschaftsleben
istimmer wichtiger geworden, da Perso-
nen mit DS langer iiberleben und einen
hoheren Grad an Unabhingigkeit er-
reichen als frither. Eine Erziehung, die
die Integration mit unbeeintréichtigten
gleichaltrigen Schiilern einschlief3t und
die sich auf die Starken des Kindes oder
Jugendlichen konzentriert, fordert den
Fortschritt zum Erwachsenenalter und
bietet Menschen mit DS die Chance, ihr
volles Potenzial bis hin zur Selbststin-
digkeit zu erreichen (Kasten ,Einige
nutzliche Adressen”).

Es hat sich herausgestellt, dass fiir das
langfristige Wohlergehen von Men-
schen mit DS und ihren Familien eine
genaue Beachtung von Ubergingen wie
Beschiftigung, Gesundheitsversorgung
und Engagement in der Gemeinschaft
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Fazit fiir die Praxis

— Personen mit DS und ihre Familien
haben meist eine positive Einstel-
lung und duBern den Wunsch nach
einer hohen Lebensqualitdt, die auf
den Starken und Fahigkeiten des
Betroffenen aufbaut.

__Die Leitlinien enthalten Empfehlun-
gen und Standards, die es Menschen
mit DS ermdglichen sollen, ihr volles
Potenzial auszuschopfen.

— Durch fundierte Beratung, gezielte
medizinische Vorsorge, psychologi-
sche Unterstlitzung in heraus-
fordernden Lebensphasen und
Anleitung zu einem gesundheitsfor-
dernden Lebensstil kann ein wesent-
licher Beitrag zur Verbesserung der
Lebensqualitat von Kindern, Jugend-
lichen und Erwachsenen mit DS
geleistet werden [13].

sowie von rechtlichen Fragen (Vor-
mundschaft) und finanzieller Unterstiit-
zung (soziale Sicherheit) von wesentli-
cher Bedeutung ist. Da die Lebenser-
wartung und Lebensqualitit von Men-
schen mit DS steigt, sind klinische
Forschung und die Entwicklung evi-
denzbasierter Pflegeleitlinien fir Er-
wachsene nétig.

Die héufigste Todesursache im Kindes-
und Erwachsenenalter sind Atemwegs-
infektionen, die wiederum zum Teil mit
Immundefekten zusammenhingen. An-
geborene Herzfehler verursachen die
meisten Todesfille in der frithen Kind-
heit, doch die koronare Herzkrankheit
tritt bei Erwachsenen weniger haufig als
in der Allgemeinbevélkerung auf. Auch
Demenz tragt laut Aussage einiger Stu-
dien zur Sterblichkeit bei. Richtlinien
zur Gesundheitsaufsicht, die in den USA
von der American Academy of Pediat-
rics veroffentlicht und regelmafig tiber-
priift werden, helfen Arzten und Fami-
lien, eine gute Betreuung von Kindern
mit DS sicherzustellen.

Exkurs: Ethische Aspekte der nicht
invasiven Pranataldiagnostik

Vom Gemeinsamen Bundesausschuss
(G-BA) wurde im September 2019 eine
Anderung der Mutterschaftsrichtlinien
vorgelegt, die die Finanzierung der nicht
invasiven Prénataldiagnostik (NIPT)
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durch die gesetzlichen Krankenversiche-
rungen unter bestimmten Bedingungen
vorsieht. Die Regelung enthilt vier we-
sentliche Elemente: eine Zielbestim-
mung (Vermeidung invasiver Testmaf3-
nahmen), ein Zugangskriterium (der
Test muss fiir die Schwangere ,,geboten”
sein, um ihr eine Auseinandersetzung
mit ihrer individuellen Situation zu er-
moglichen), Aussagen zum Entschei-
dungsprozess (nach drztlicher Beratung
im Einzelfall) und eine in ihren Begriin-
dungen enthaltene normative Kontextu-
alisierung (Schwangerschaftsabbruch
nach §218 a StGB). Hierbei zeigen sich
Spannungen, die um zwei Achsen oszil-
lieren: Entscheidung einer Geburt eines
Kindes mit pranatal bekannter Trisomie
21 oder des Nichtwissens dariiber kann
letztlich nur subjektiv von der Schwan-
geren getroffen werden.

Die Bedeutung der Einzelfallentschei-
dung bleibt unklar, weil fiir die Beurtei-
lung von Einzelfdllen auch allgemeine
Gesichtspunkte mafigeblich sein miis-
sen. Gerade in seiner Paradoxie und Fle-
xibilitat konnte jedoch das Modell des
G-BA eine gesellschaftspolitisch haltba-
re und ethisch letztlich vertretbare prag-
matische Losung darstellen - so die ethi-
sche Sichtweise und Reflexion [12].

Eltern von Kindern mit DS sind durch
die Praxis und Moglichkeiten der NIPD
irritiert, teilweise entsetzt. Sie befiirch-
ten, dass es zu einer Stigmatisierung von
Menschen mit DS kommen wird, bezie-
hungsweise die Aufklarung der Bevolke-
rung iiber DS und die Anstrengungen
fiir eine Inklusion vermindert werden.
Die NIPT darf nicht dazu fiihren, dass
es als unnormal oder verantwortungslos
angesehen wird, einen Fetus mit Chro-
mosomenbesonderheit auszutragen. El-
tern sollten sich dafiir nicht rechtferti-
gen miissen.

Nahezu alle Kinder mit DS lernen
heute lesen, schreiben und rechnen.
Manche arbeiten auf dem ersten Ar-
beitsmarkt. Die meisten leben mit Un-
terstiitzung recht selbststindig und
selbstbestimmt. Diese Menschen neh-
men teilweise durchaus wahr, dass Tests
entwickelt werden, um Babys, die die
gleichen Besonderheiten wie sie selbst
haben, zu selektionieren. Wie sich die-
ses Vorgehen fiir Menschen mit DS
wohl anfiihlt?
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