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Hintergrund: Menschen mit Geschlechtschromosomen-Aneuploidien (SCA) werden mit

einem atypischen

Anzahl von X- und/oder Y-Chromosomen und weisen eine Reihe von medizinischen,
entwicklungsbezogenen, paddagogischen, verhaltensbezogenen und psychologischen
Problemen auf. Die Zahl der SCA-Diagnosen bei Sduglingen und Kindern steigt, und es
besteht ein Bedarf an spezialisierter interdisziplindrer Betreuung, um den damit verbundenen
Risiken zu begegnen. Die eXtraordinarY Kids Clinic wurde gegriindet, um Kindern und
Jugendlichen mit SCA eine umfassende und erfahrene Betreuung zu bieten. Das
interdisziplinire ~Team setzt sich aus Entwicklungs- und Verhaltenspadiatern,
Endokrinologen, genetischen Beratern, Kinderpsychologen, padiatrischen Neuropsychologen,
Logopéden, Ergotherapeuten, Krankenschwestern und Sozialarbeitern zusammen. Das
Klinikmodell beinhaltet einen interdisziplindren Betreuungsansatz, bei dem die
Beurteilungsergebnisse der einzelnen Disziplinen integriert werden, um einheitliche
diagnostische Eindriicke und individuelle Behandlungspline fiir jeden Patienten zu
entwickeln. Zu den weiteren Zielen des eXtraordinarY Kids Clinic-Programms gehdren
pranatale genetische Beratung, Forschung, Bildung, Familienunterstiitzung und
Interessenvertretung.

Methoden: Zufriedenheitsumfragen wurden an 496 Patienten verteilt, und es gingen

Antworten ein
von 168 einzelnen Patienten.

Ergebnisse: Die Zufriedenheit mit dem Klinikbesuch insgesamt wurde von 85 % als "sehr

zufrieden" eingestuft, und

als "zufrieden" in weiteren 9,8 %. Die Ergebnisse zeigen dariiber hinaus den spezifischen
Nutzen der Klinikerfahrung und die Bedeutung eines sachkundigen Klinikkoordinators und
unterstiitzen den Bedarf an dhnlichen Kliniken im ganzen Land. Es werden drei Fallbeispiele
fiir den interdisziplindren Ansatz bei der Beurteilung und Behandlung vorgestellt.
Schliisselworter: XXY, Klinefelter-Syndrom, XYY, XXYY, Trisomie X, XXX, Turner-

Syndrom,
XXXY, XXXXY, Tetrasomie X, Pentasomie X, prianatale Diagnose

Einfiihrung

Geschlechtschromosomen-Aneuploidien (SCAs) sind eine hdufige, aber zu wenig
beachtete Gruppe

genetische Erkrankungen, die bei etwa 1:400 Personen auftreten und durch eine
atypische Anzahl von X- und/oder Y-Chromosomen gekennzeichnet sind. Wéhrend
der typische méannliche Karyotyp 46,XY und der weibliche 46,XX ist, gehdren zu
den hiufigsten SCAs Minner mit 47,XXY (Klinefelter-Syndrom [KS]) und
47,XYY sowie Frauen mit 47,XXX (Trisomie-X-Syndrom) und das Turner-
Syndrom (TS) (45,X und Variationen). Weniger hiufige Variationen treten auf,
wenn mehr als ein zusitzliches Geschlechtschromosom vorhanden ist, darunter
48, XXYY, 48, XXXY und 49, XXXXY bei Miannern und 48, XXXX (Tetrasomie X)
und 49,XXXXX (Pentasomie X) bei Frauen.

Menschen mit SCA konnen eine Reihe von medizinischen, neurologischen,
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padagogischen,
verhaltensbezogenen und
psychologischen Problemen

aufweisen. Es gibt erhebliche Unterschiede zwischen Menschen mit SCA in Bezug
auf das Vorhandensein und den Grad der Beteiligung von
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andere

diese Bedenken. In Tabelle 1 sind die neurologischen und
psychologischen Storungen aufgefiihrt, die mit SCA-
und/oder Y-
Chromosomen in Verbindung gebracht wurden.'”' Im

Bedingungen mit zusétzlichen X-
Allgemeinen sind die neurologischen und kognitiven
Beeintriachtigungen der Trisomie (XXY/KS, XYY und
Trisomie X) im Vergleich zu den Tetrasomie- und
Pentasomie-Bedingungen (XXYY, XXXY, XXXXY,
XXXX, XXXXX) von geringerem Schweregrad; dennoch
gibt es innerhalb jeder diagnostischen Kategorie eine
signifikante Variabilitit zwischen den Personen.!'”!? Jede
SCA-Variante ist auch mit einer Reihe von medizinischen
und korperlichen Merkmalen verbunden, von denen einige
zentrale Merkmale sind, die bei fast allen Betroffenen eine
engmaschige medizinische Uberwachung und Behandlung
erfordern (z. B. Hypogonadismus bei KS und TS). Es ist
bekannt, dass andere medizinische Bedingungen bei SCA
im Vergleich zur Allgemeinbevolkerung hdufiger auftreten
und daher bei

Nachsorge tiberwacht und beriicksichtigt werden miissen.

der medizinischen Bewertung und

Medizinische und physische Merkmale, die mit SCA in
Verbindung gebracht werden, sind in Tabelle 2 aufgefiihrt.

In Anbetracht der Liste
Begleiterkrankungen im Bereich der

von
Neu-
entwicklung als auch im medizinischen Bereich erfordert

langen
sowohl

die umfassende Betreuung dieser Patienten hdufig eine
Beurteilung durch viele verschiedene Anbieter. Da es
betrachtliche Wechselwirkungen zwischen neurologischen
und medizinischen Merkmalen geben kann, ist das
Verstindnis der Rolle, die das eine auf das andere spielen
kann, entscheidend fiir die Versorgung. Es gibt zwar einige
verdffentlichte Behandlungsempfehlungen fiir bestimmte
SCA-Bedingungen (vor allem XXY/KS und TS) '*'®oder
bestimmte Aspekte der Behandlung
(Testosteronersatztherapie bei XXY/KS), aber es fehlt an
evidenzbasierten ~ Behandlungsempfehlungen.  Derzeit
werden Kinder und Jugendliche mit SCA héufig von
Genetikkliniken betreut, in denen die Familien nach der

Diagnose iiber die SCA-Erkrankung informiert werden,

g'abselle I: Risiken fiir die neurologische und psychologische Entwicklung
ei Sca

Bedingungen
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Abkiirzung: sca, Aneuploidie der Geschlechtschromosomen.
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und von pidiatrischen Endokrinologen, die oft
Erfahrung mit der Hormonbehandlung bei XXY und
TS haben. AuBlerhalb dieser Fachbereiche gibt es bei
anderen medizinischen Anbietern, Psychologen,
Entwicklungspadiatern und anderen
Spezialisten/Therapeuten, die an der Betreuung von
SCA Dbeteiligt wenig
SCA. haben

Eltern/Betreuer oft keinen Zugang zu erfahrenen

Kindern mit sind, nur

Fachwissen iiber Infolgedessen
Anbietern, die alle verschiedenen Aspekte von SCA
berticksichtigen kdnnen, um zu verstehen, wie sich
die Stoérung des Kindes auf seine Gesundheit, sein
Verhalten, sein Lernen und sein allgemeines tagliches
Funktionieren auswirkt. Dies erfordert, dass die
Betreuer die Bewertungen "zusammensetzen" und die
Fachleute, die mit den Kindern arbeiten, iiber SCA
aufklédren.

Als Reaktion auf den Bedarf an umfassender und
koordinierter Betreuung fiir Kinder und Jugendliche
mit SCA wurde am Children's Hospital Colorado und
an der University of Colorado School of Medicine die
eXtraordinarY  Kids

spezialisierte, interdisziplindre Untersuchungen und

Clinic  eingerichtet, um
Behandlungen fiir diese Patientengruppe anzubieten.
Abbildung 1 zeigt die Komponenten des Programms
der eXtraordinarY Kids Clinic. Die Klinik besteht
aus einem primidren Team von Fachleuten aus
verschiedenen Disziplinen, darunter:

e Entwicklungs- und verhaltenstherapeutische Padiatrie

(Klinikdirektor)
e pidiatrische Endokrinologie
e Genetische Beratung (Klinikkoordinator)
e Kinderpsychologie
e pidiatrische Neuropsychologie
e logopédische Therapie
e Beschiftigungstherapie
e Pflege
e Sozialarbeit.

Die spezifischen Untersuchungen und die
beteiligten Teammitglieder werden flir jeden
Patienten auf der Grundlage eines Telefongesprachs
bei der Aufnahme und der Durchsicht der Unterlagen
Reaktion
unterschiedlichen Bediirfnisse dieser Patientengruppe
haben

weiterentwickelt

individuell festgelegt. Als auf die

sich unsere klinischen Dienstleistungen

und umfassen nun auch die
préanatale genetische Beratung, die
Entwicklungstiberwachung von Kindern, bei denen in
der vorgeburtlichen Phase oder im Sauglingsalter
wurde, umfassende

eine  Diagnose  gestellt

Beurteilungen fiir Patienten im Schulalter und in der
Zeitschrift fiir multidisziplindres Gesundheitswesen
2015:8

eXtraordinarY Kids Klinik fiir Aneuploidie der
intecdismipkiaiibgosomdachsorge  durch  die

Endokrinologie und die Entwicklungs- und

Jugend,

Verhaltenspidiatrie  sowie  psychopharmakologisches
Medikamentenmanagement. Bei Bedarf stehen zusitzliche
Beratungsdienste in den Bereichen Physiotherapie,
klinische Genetik, Kinderneurologie, Psychiatrie, HNO-
Heilkunde, Orthopédie,

Reproduktionsurologie zur Verfiigung. Die Mitglieder des

Jugendgyndkologie  und

Klinikteams  arbeiten = zusammen, um integrierte
diagnostische Eindriicke und Behandlungsempfehlungen
zu liefern, die auf die Beurteilung des Kindes und die
SCA-Diagnose abgestimmt sind. Die Familien erhalten ein
Feedback vom Klinikleiter

Teammitgliedern bei der

und den zustindigen
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andere Tabelle 2 Medizinische und physische Merkmale von Sca-Krankheiten

47, XXY 48, XXYY 47,XYY 47, XXX 48, XXXX
48, XXXY 49, XXXXX
49, XXXXY
stark assoziiert mit:
endokrinologisch
Hypergonadotroper Hypogonadismus X X
(Testosteronmangel/Microorchismus)
Unfruchtbarkeit/Fertilitatsprobleme X X
erhohtes Risiko fiir:
neurologisch
Anfallsleiden X X X X X
Hypotonie X X X X X
Koordinations-/Motorikstorungen X X X X X
Zittern X X X X X
Hals, Nase und Ohren
Gaumenspalte X X X X X
Velopharyngeale Insuffizienz X X X X X
Obstruktive Schlafapnoe X X X X X
kardiopulmonal
angeborene Herzfehlbildung X X X X X
Asthma/reaktive Atemwegserkrankung X X X X X
Magen-Darm
Verstopfung X X X X X
Funktionelle Unterleibsschmerzen X X
eosinophile Osophagitis X X X X X
Muskuloskelettale
PlattfiiBe/Pes planus X X X X X
Hypermobilitit der Gelenke X X X X X
Radioulnarsynostose/kongenital X X X X X
Ellenbogenverrenkung
kongenitale Hiiftdysplasie X X
Klumpfu3 X X X X
Skoliose X X X X X
endokrinologisch
Hypothyreose X X X X X
Diabetes mellitus/Typ ii X X X X X
Gynakomastie X X
Vorzeitiges Versagen der Eierstocke X X
Fehlbildung der Eierstocke/Gebarmutter X X
rheumatologisch/autoimmun
systemischer Lupus erythematosus X X
rheumatoide Arthritis X X
Hamatologisch/onkologisch
Tiefe Venenthrombosen/Blutgerinnsel X X
Venose Geschwiire/Varizen X X
Brustkrebs X X
Non-Hodgkin-Lymphom X
Teratom/Keimzelltumor (Hoden) X X
oder extragonadal)
Andere medizinische
Strabismus X X X X X
Umweltallergien X X X X X
Aplasie/Dysplasie der Nieren X X X
Kryptorchismus (nicht herabgestiegene Hoden) X X
(Fortsetzun
9
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Tabelle 2 (Forts.)

Geschlechtschromosomen

47, XXY 48,XXYY 47,XYY 47, XXX 48, XXXX
48,XXXY 49, XXXXX
49, XXXXY
Zahnirztliche
atypische Zahnentwicklung X X X X X
Diinner Zahnschmelz/Zahnkaries X X X X X
Taurodontismus X X X X X
Anmerkung: Daten aus. '013-15238
Abkiirzung: sca, Aneuploidie der Geschlechtschromosomen.
eXtraordinarY Kids Clinic: interdisziplinires
Team
Ziel: Bereitstellung umfassender interdisziplinirer Bewertungen und Behandlungsempfehlungen fiir Kinder
gt chE TitX=Tr Y =G IVATEHOTETT
g - Kil hols Pidiatrie Sprache und Berufliche Pidiatrie Krankenpfleg
Sprechen Tatigkeit e
Verhalten Bewertung von: Neuropsychologie Therapie Therapie Endokrinologie « Kommunikation und
Pidiatrie « Verhaltensmuster und Bewertung von: Bewertung von: Bewertung von: pwertung/Behandlung Koordination mit
Eirehtor der Emotionales * Kognitive Funktionen - Verstandnis von: «Fein-und vo Familien
Ll Funktionieren Grobmotorik o
Teamleiter * Kognitive Funktion - Lernbehinderungen Sprache Fahigkeit - - Untersttitzung fir Medi ite
Hypogonadismu
s
Bewertung von: * Soziale e * Verbaler Ausdruck * Anpassungsfahigke ([lectosteropmang Velvetungiupd
- Physikalsi;sche Fahigkeiten/Autism « Exekutive Funktion . - itlAp 9 g el) bei XXY, XXYY, Nachfiillungen
Merkmale us-Spektrum- « Visuell-raumliche s . Ur [ [ G XXXY, Sozialarbeit
- Medizinische Stérungen Fahigkeiten Apraxie e und XXXXY « Identifizierung von
Probleme im * Anpassungsfahigkei + Gedachtnisfunktion n fiir Verarbeitung 2 S ED Ressourcen der
Zusammenhang mit t Zuhause und in der ungséqypfenlung Therapie ul EmpfehlungepAir ) Gemeinschaft und der
e schulische/hdusliche Therapien whd i ISYTSTETY i
fiur Verhaltensstrategien i ieft in der ' >gsté * Unterstiitzung bei
psychopharmakologis erforderlich Schule/zu Hause, gt
che Medikamente und falls erforddrlich ) . Ubergangsplanun
deren Handhabung ht/Fettlei g
* Mitwirkung an
komplexen Fallen

Genetisches Beratungsprogramm:

Klinikkoordination (Aufnahme und Terminplanung)
fiir Falle, die durch:

Genetische Beratl
« Prénatale CVS und Amni
« Postnatale Diagnose

Unterstiitzung der Familie

iozentese

l

Formulierung von Diagnosen und
Behandlungsempfehlungen im Team

und 1 fiir dli

umsichtige Offenlegung der Diagnose gegeniper

dem betroffenen Kind/Jug

Familienplanung fiir betroffene Erwachsene

endlichen

Er

wachung und

-beurteilung von Siuglingen, die in der

Prinatal- oder Neugebore

nenperiode

diagnostiziert werden. Die Bewertung

umfasst:

Padiatrie
« Beschaftigungstherapie
+ Logopéadische Therapie
« Physikalische Therapie

Fol

Feedback-Sitzung mit der Familie,
einschlieBlich Diskussion der
Bedenken, Eindriicke des Teams und

‘erwaltung der

psychopharmakologisch

en Medikation:

+ Von DBPediatrics zur
Behandlung von: ADHS,

Verhaltens- ufft

* Unterstiitzun,

Stimmungsstort
rankenpflege

Children's Hospital Colorado

ontherapig:

+ Gemeinsamer Termin mit DBPeds, falls erforderlich

rschung

« Neuroentwicklungsphanotypen

* DNA-Depot
+ Genotyp-Phanotyp-Stud
* Klinische Pfade

ien

Abbildung | Schema des Klinikmodells eXtraordinarY Kids.
n: SCA, Aneuploidie der Geschlechtschromosomen; ADHD, Aufmerksamkeitsdefizit-Hyperaktivititsstorung; CVS, Chorionzottenbiopsie; DBPediatrie,

O&kirznnss

latrie.

Bildung

« Fortbildungsvortrage fiir Fachleute

« Auszubildende (Assistenzérzte, Doktoranden und

Stipendiaten)

Unterstiitzung und Fiirsprache
« Familienorientierte Veranstaltungen und Konferenzen

« Entwicklung von Materialien zur Unterstlitzung von Familien

« Zusammenarbeit mit nationalen Interessenverbanden

« Entwicklung von Fach- und Schulungsmaterial

Abschluss des Besuchs sowie einen umfassenden

schriftlichen Bericht mit Ergebnissen und Empfehlungen.

Abbildung 1 zeigt die Komponenten des eXtraordinarY

Kids Clinic-Programms. Zu den weiteren Zielen des
eXtraordinarY Kids Clinic-Programms gehoéren Forschung,
Bildung, Familienunterstiitzung und Interessenvertretung.

Die grof3e Klinikpopulation ermoglicht klinische und

translationale Forschung im Zusammenhang mit

Zeitschrift fiir multidisziplindres Gesundheitswesen

2015:8

Entwicklungsverldufen, neurologischen Entwicklungsstdrungen,

GagphtiiggpStdn klinischen Versuchen und der Fiihrung einer

DNA-Biobank. Die Lage der Klinik an einem Lehrkrankenhaus

und ihre Verbindung mit Ausbildungsprogrammen an der
University of Colorado
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¥t medizinische Fakultit bietet Medizinstudenten
und Assistenzirzten die Moglichkeit, in der Klinik zu
hospitieren und sich iiber SCA-Erkrankungen zu
informieren, ebenso wie Auszubildenden in den
Bereichen genetische Beratung, Psychologie sowie
Sprach- und Ergotherapie. Das Programm bietet
Unterstiitzung und  Bildungsmdglichkeiten — fiir
Familien, indem es lokale soziale und
Bildungsveranstaltungen sponsert und auch mit
nationalen Interessenvertretungsorganisationen
(AXYS und The XXYY Project) zusammenarbeitet,
um Konferenzen fiir Familien und Fachleute
auszurichten oder Referenten zu stellen.

Seit der Griindung der eXtraordinarY Kids Clinic
im Herbst 2007 wurden mehr als 400 neue Patienten
aufgenommen.

Dovepress
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eXtraordinarY Kids Klinik fiir Aneuploidie der

Viele Patienten werden auch weiterhin
medizinisch betreut und nachuntersucht, bisher waren es
uber 1000 Patientenbesuche. Etwa 50 % der Patienten

kamen aus Colorado, wihrend die andere Hélfte aus den

gesehen.

gesamten USA und dem Ausland angereist ist. Von den
einzelnen Patienten wurden 43 % mit XXY/KS, 17 % mit
XXX, 11 % mit XYY, 18 % mit Tetrasomie- und
Pentasomie-Bedingungen und 11 % mit anderen Varianten
oder Umlagerungen diagnostiziert. Eine kleine Anzahl von
Maidchen mit TS wurde in der Klinik betreut (5 % der
Besuche). Fiir 2015 wird innerhalb der eXtraordinarY Kids
Clinic ein spezielles Programm fiir TS entwickelt, das sich
mit den komplexeren medizinischen Bediirfnissen bei TS
befasst und gleichzeitig einen interdisziplindren Ansatz
verfolgt, der die neurologische Entwicklung und
psychologische Betreuung einschlief3t.
Im Jahr 2011  fiihrte die

Zufriedenheitsumfrage als

Klinik
Mafnahme zur

eine

Qualitétssicherung und -verbesserung ein. Ziel dieser
Malinahme war es, die Zufriedenheit mit den von den
Teammitgliedern erbrachten klinischen Leistungen, den
wahrgenommenen Nutzen der Bewertungen und die
Zufriedenheit mit den klinischen Prozessen zu ermitteln.
Die Ergebnisse der Umfrage werden zusammengefasst und
unterstiitzen die eXtraordinarY Kids Clinic als optimales

Versorgungsmodell fiir Kinder und Jugendliche mit SCAs.

Materialien und Methoden
Verfahren

Alle Familien, die in der Klinik vorstellig wurden,
erhielten 4-8 Wochen spiter eine Umfrage.

nach ihrem Klinikaufenthalt. Die ersten 363 Umfragen
wurden per Post verschickt und enthielten ein Anschreiben
und einen frankierten Riickumschlag. Spéter wurde eine
webbasierte Version der Umfrage unter Verwendung von
REDCap,
Unterstiitzung der Datenerfassung fiir die Forschung,

einer  sicheren = Webanwendung  zur
eingefiihrt. Die elektronischen Fragebdgen wurden per E-
Mail an weitere 133 Familien versandt und enthielten das
Anschreiben und einen Weblink zur Umfrage. Im
dass die

Anschreiben wurde darauf hingewiesen,

Antworten anonym sein sollten und dass die

elektronischen Antworten nicht identifiziert werden
die keine E-Mail-Adresse hatten,
bekamen eine Papierversion und einen Riickumschlag

wiirden. Familien,

zugeschickt.

Umfrage

In der Umfrage wurden die Befragten gebeten, ihre
Gesamtzufriedenheit zu bewerten

Zeitscrftiir nj,ultdi n"s sunheiss n HTee
shwas enttauscsl?lﬁ segr enttauscilt) und

schlecht).

die Qualitét der von jedem Teammitglied geleisteten Pflege (1

Geschlechtschromosomen
SchlieBlich bewerteten die Befragten die Zufriedenheit mit
verschiedenen Aspekten des klinischen Betriebs (1 sehr
enttduscht bis 5 sehr zufrieden).

Ergebnisse

Insgesamt wurden 168/496 Umfragen ausgefiillt (33,7 %
Riicklauf

Davon waren 85/363 Umfragen papierbasiert (23,42 %)
und 83/133 webbasiert (62,4 %). Eine Umfrage wurde
aufgrund von Kommentaren, die darauf hinwiesen, dass
sie in einer anderen Abteilung gesehen wurden, und eine
weitere, weil keine Antworten ausgefiillt wurden, nicht
beriicksichtigt. Insgesamt wurden also 166 Umfragen
ausgewertet. Die Diagnosen der Patienten wurden in 98,8
% (164/166) der Umfragen angegeben und umfassten:
XXY (n74), XXX (n29), XXYY (n26), XYY (n22),
XXXY (n7), TS (n5) und "andere" (nl). Der Anteil der
Befragten aus jeder SCA-Krankheit entsprach dem Anteil
der neuen Patienten mit dieser Krankheit, so dass eine
bestimmte SCA-Gruppe nicht iiberproportional vertreten
war.

Fiinfundachtzig Prozent (139/163) der Befragten
stuften die Gesamtzufriedenheit mit dem Klinikbesuch als
"sehr zufrieden" ein, weitere 9,8 % als "zufrieden"
(16/163), wie in Abbildung 2 dargestellt. Es gab keine
statistisch signifikanten ~ Unterschiede in  den
Gesamtzufriedenheitswerten zwischen den SCA-Subtypen
(ANOVA, F(5,158) 0,66, P0,65). Die Befragten bewerteten
auch jeden einzelnen Facharzt, und alle Teammitglieder
erhielten hohe Zufriedenheitswerte mit
Durchschnittswerten zwischen 4,63 und 4,95 (4 sehr gut, 5
ausgezeichnet). Die hochste Bewertung erhielten die
genetische Beratung/Klinikkoordination (4,95) und die
Entwicklungs- und Verhaltenspadiatrie (4,90).

Ausgewidhlte Beispiele fiir positive Freitext-Beitrdge
sind:

"Unsere Zufriedenheit kommt aus dem Ansatz der
Klinik. Sie ist vollstindig. Da wir aus einem anderen
Staat kommen, in dem niemand etwas iiber XXYY weil3,
war es wunderbar, die wstzbmAspekte seiner Erkrankung

mit so vielen Fachleuten zu besprechen.

Allgemeine Zufriedenheit mit der Klinik
1.2%

Il Sehr zufrieden
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andere Zufrieden
Gleichgiiltig

die sie am hilfreichsten fanden, und Vorschlédge fiir
Verbesserungen.

Enttduscht Sehr

enttiuscht

Abbildung 2 Gesamtzufriedenheitswerte nach einem Klinikbesuch (n164).
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in einer einzigen Einrichtung. Das Gefiihl der Fiirsorge
und des Mitgefiihls war wunderbar!"

"Wir haben nach der Prinataldiagnose mit dem
genetischen Berater und dem Arzt am Telefon
gesprochen, was sehr hilfreich war, da die Berater zu
Hause noch nie jemanden mit XXY kennengelernt hatten
und uns mit den Informationen, die sie présentierten,
Angst machten. Im Alter von 8 Monaten kamen wir zu
einem Entwicklungstest, und sie waren sehr beruhigend,
hatten spezifische Empfehlungen, und es geht ihm jetzt
grofartig. Was flir eine Erleichterung, ein Team zu
haben, das sich mit XXY auskennt."

"Der Teamansatz der Klinik hat dafiir gesorgt, dass alle
Beteiligten im Voraus iiber die Probleme meiner Tochter
Bescheid wussten und sich bei den endgiiltigen
Empfehlungen gegenseitig beraten haben. Wir bekamen
viele Handlungsempfehlungen, um bestimmte Probleme
anzugehen. Der beste Ratschlag, den wir erhielten, war
jedoch, sich auf ihre Stdrken zu konzentrieren. Es war
erfrischend, an ihre Stirken erinnert und ermutigt zu
werden, sie zu feiern.

"Jeder Anbieter kiimmerte sich aufrichtig um meinen
Sohn. Seit ich die prénatale XXY-Diagnose erhalten
habe, bis jetzt (3 Jahre), war niemand in der Lage, meine
Fragen tiber seine Entwicklung zu beantworten. Jeder
Anbieter war sehr griindlich, wir fithlten uns nicht
gehetzt und es gab ausreichend Zeit, um Fragen zu
stellen.

"Der Bericht dient als wichtiges Feedback fiir lokale
Anbieter, die in der Regel keine Erfahrung mit XXX
haben, und zwingt sie dazu, ein Verstindnis fiir XXX in
ihre Therapien einzubezichen. Es ist fiir andere leicht, die
Auswirkungen  der = Chromosomenerkrankung  zu
ignorieren, so dass die Berichte der eXtraordinarY Kids
Clinic die Betreuung des Kindes um eine wichtige Ebene
erweitern."

"Die medizinischen und sprachlichen Untersuchungen
fiihrten zur Feststellung eines medizinischen Problems
(VPI), das durch einen chirurgischen Eingrift korrigiert
werden konnte, und haben der Sprache und dem
Selbstwertgefiihl meines Sohnes geholfen. Ich bin
enttduscht, dass dies nicht frither von anderen Arzten
erkannt wurde.

"Wir erhielten viele Informationen tiber
Behandlungspléine, was zu erwarten ist und andere Hilfen.
Es ist eine groBe Erleichterung zu wissen, dass es einen
Teamansatz gibt, um unserem Sohn zu helfen. Aulerdem
war es das erste Mal, dass unser Sohn wirklich in
Gespriache iiber seine eigene Behandlung einbezogen

wurde. Wir fithlen uns jetzt viel ermutigter, was seine

Zukunft angeht. Geschlechtschromosomen

Zu den konstruktiven Riickmeldungen gehorten Kommentare:

"Ich war sehr gespannt auf den ersten Termin nach der Diagnose durch
die Genetik, und 2 Monate schienen mir eine lange Wartezeit zu sein."
"Es ist bedauerlich, dass es so lange dauert, einen Termin zu

bekommen, ich habe 7 Monate gewartet."
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adere "Dje  Woche war sehr intensiv und

anstrengend flir meinen Sohn - ein bisschen
iberwiéltigend."

"Die Termine hdtten ndher beieinander
liegen konnen, so dass wir weniger Tage
dort verbracht hétten."

"Wir wurden Ende Oktober untersucht,
bekamen aber einige der Berichte erst nach
den Ferien. Wenn man mit einem IEP zu
tun hat und ein Grofiteil des Schuljahres
bereits vergangen war, war das frustrierend.
"Seine  Schule hat nicht auf alle
Empfehlungen gehort - zum Teil wegen der
Finanzierung, aber auch, weil sie sagten,
dass die Bewertung von auflerhalb des
Landes stamme und hier andere
Anforderungen gelten."

"Wenn ein Kind etwas Unerwartetes hat,
sollten Sie es den Eltern vor dem
abschlielenden Feedback mitteilen, damit
sie Zeit haben, zu reagieren und das Beste

aus dem Besuch zu machen.

Auf die Frage nach den Vorteilen der
klinischen Bewertung aus einer vorgegebenen
Liste nannten die Patienten, die von einem
Team aus drei oder mehr Anbietern betreut
wurden (n82), am hiufigsten folgende
Vorteile

e "Hat geholfen, die Diagnose des Kindes besser zu

verstehen" (78%)

e "Hat mir geholfen, die Stirken und
Schwichen meines Kindes besser zu
verstehen" (76,8%)

e "Verbessertes Verstindnis fiir die in der
Schule bendtigten Dienstleistungen und
Unterstiitzungen" (64,6%)

e "Fiihrte zu Anderungen bei den
Unterstiitzungsleistungen, dem Lehrplan,
den Therapien und/oder dem IEP meines
Kindes in der Schule" (62,2%)

e "Ich fiihle mich ermutigt fiir die Zukunft
meines Kindes" (57,3 %).

SchlieBlich gaben die Befragten an, wie
zufrieden sie mit den verschiedenen Aspekten
der klinischen Abldufe waren (von 1 fiir sehr
enttduscht bis 5 fir sehr zufrieden). Zu den am
besten bewerteten  klinischen  Abldufen
gehorten: Wegbeschreibung und Lageplan der
Klinik 4,78), Informationen zZu
Medikamenten (4,64) und die Griindlichkeit
der Berichte (4,62). Andere untersuchte

Prozesse wurden mit _ 4,4 und umfassten den Ablauf

der Blutabnahme, die Dauer der

Termine, Aufnahme- und Planungsprozess sowie
Bildungsangebote

bereitgestellte Materialien. Die niedrigsten Werte gab es
fir die Schnelligkeit, mit der man einen Bericht erhilt
(4,17), und die Schnelligkeit, mit der man einen Termin
bekommt (3,2).

Diskussion

Die eXtraordinarY Kids Clinic ist ein einzigartiges Programm
bei

Das Children's Hospital Colorado, das wir als Modell fiir
die Versorgung von Kindern und Jugendlichen mit SCA
vorstellen, wird durch Umfrageergebnisse gestiitzt, die
einen hohen Grad an Zufriedenheit mit der Klinik zeigen.
Fiir viele andere pédiatrische medizinische und genetische
Erkrankungen wurden Teamkliniken eingerichtet, an
denen mehrere Fachleute und Subspezialisten beteiligt
sind,
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Williams-

Syndrom.'®!° Kliniken speziell fiir TS gibt es derzeit an

einschlieflich ~ Neurofibromatose ~ und
vielen Zentren in den USA, und Kinder mit SCA konnen
auch in Kliniken betreut werden, die sich auf genetische,
endokrinologische oder psychologische Merkmale der
SCA-Erkrankungen spezialisiert haben. Soweit wir wissen,
ist die eXtraordinarY Kids Clinic die erste und umfassendste
Klinik an einem akademischen medizinischen Zentrum,
die sich auf andere SCA-Erkrankungen spezialisiert hat,
und auch die erste, die iiber die Ergebnisse von
Patientenbefragungen iiber die Erfahrungen in der Klinik
und die Berichte der Eltern iiber die Auswirkungen auf die
Gesundheit und die Entwicklung des Kindes berichtet.

Ein wichtiger Schwerpunkt des Klinikmodells ist der
interdisziplindre Ansatz bei der Patientenversorgung im
Gegensatz zu einem multidisziplindren Ansatz. Bei
multidisziplindren Klinikmodellen werden Patienten und
Familien im Rahmen eines einzigen Klinikbesuchs von
mehreren Leistungserbringern betreut; allerdings geht jede
Disziplin im Allgemeinen aus ihrer eigenen Perspektive an
den Patienten heran und entwickelt ihre eigenen Diagnosen
und Behandlungspléne ohne ausdriickliche Zusammenarbeit
mit den anderen Disziplinen

Tabelle 3 Von den Eltern berichtete Vorteile nach der
Teambewertung*

Wahrgenommene Vorteile nach der

G

Teambewertung

mir geholfen hat, die Diagnose meines Kindes besser zu 78.0
verstehen

Ich konnte die Stirken meines Kindes besser verstehen 76.8

und Schwachen
unser Verstandnis fiir die Dienstleistungen und 64.6

erforderliche Unterstiitzung in der Schule

zu Anderungen bei den Unterstiitzungsleistungen fiir mein Kind 622
gefiihrt hat, ’

Lehrplan, Therapien und/oder ieP in der Schule

zu Empfehlungen fiir Medikamente oder 573
Medikamentenanderungen, die fiir mein Kind hilfreich waren

Ich fiihle mich ermutigt fiir die Zukunft meines Kindes 56.0
Zukunft

Hilfestellung bei der Ermittlung niitzlicher Verhaltensstrategien, 44 o
um

meinem Kind helfen
zur Inanspruchnahme zusitzlicher Dienstleistungen oder Therapien 37.8
filhrte ’

Berhalb der Sk, 7. B. Logopidie, Ergotherapie,
Ssvholog odery aEenstﬁ fg gut;?cherém emﬁle

psychologische oder ver ehand|ling
unterstitzt
Hilfe bei der Identifizierung neuer medizinischer Probleme 329

oder medizinischer

fiir mein Kind erforderliche Bewertungen

Hilfe bei der Identifizierung neuer Entwicklungsprobleme 26.8
die ich vorher nicht kannte

Hilfe bei der Ermittlung von Gemeinschaftsressourcen 13.4
und/oder ’

Programme zur Unterstiitzung meines Kindes

Geschlechtschromosomen

Meinem Kind geholfen, sich fur die Frihforderung zu 13.3
qualifizieren ’
Dienstleistungen
Meinem Kind geholfen, sich fiir staatliche oder kommunale 49
Behindertenbetreuung
Andere 49

'EE'P%'E‘.'e? : il% e;ll'nsi:.xmevalmerung wurde definiert als eine Evaluierung mit drei

Abkiirzung: ieP, individualisierter Bildungsplan.
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"teiligt. Der Ansatz der interdisziplindren Versorgung besteht

jedoch darin, FErgebnisse und Uberlegungen aus
verschiedenen Disziplinen zu integrieren, um einheitliche
diagnostische Eindriicke und individuelle Behandlungspléne
fir jeden Patienten zu entwickeln. Angesichts der langen
Liste
psychologischer Risiken, die bei SCA in Betracht gezogen
(Tabellen 1 wund 2),

Beriicksichtigung der erheblichen Variabilitat der Merkmale

medizinischer, entwicklungsneurologischer und

werden miissen und unter
bei den einzelnen Personen, ermdglicht der interdisziplindre
Ansatz Kindern mit SCA und ihren Eltern zu verstehen, wie
die verschiedenen Merkmale des Syndroms zu ihrer
Gesundheit, ihrem Verhalten, ihrem Lernen und ihrem
allgemeinen taglichen Funktionieren beitragen kdnnen.

Die drei am héufigsten genannten Vorteile eines
Klinikbesuchs waren Punkte, die auf ein insgesamt besseres
Kindes,

notwendigen Unterstlitzung hinwiesen (Tabelle 3). Die

Verstidndnis  des seiner Diagnose und der
Ergebnisse deuten darauf hin, dass die meisten Eltern vor
dem Klinikbesuch nicht das Gefiithl hatten, ein solides
Versténdnis davon zu haben, wie sich die SCA-Erkrankung
auf ihr Kind auswirkt, und dass sich dies mit den vom
interdisziplindren =~ Team  vermittelten  Informationen
verbesserte. Es miissen Anstrengungen unternommen werden,
um Gesundheitsdienstleister, Psychologen, Therapeuten und
Piadagogen landesweit iiber SCA-Erkrankungen aufzukléren,
damit Familien nach Erhalt einer Diagnose besser
informiert werden. Die beiden nichsthdufigsten Vorteile
(Tabelle 3) zeigen, dass die Bewertung in 57 % bis 62 %
der Fille zu direkten Anderungen der schulischen
Unterstiitzung, der Therapien oder der Medikation fiihrte,
was darauf hindeutet, dass die Klinik effektiv zu positiven
Veranderungen und Interventionen fiir das Kind fiihrt. Es ist
wichtig anzumerken, dass die Prozentzahlen in Tabelle 3 die
Antworten der gesamten Gruppe widerspiegeln; einige der
aufgefiihrten Punkte waren jedoch nicht auf alle Patienten
anwendbar (d. h. jugendliche Patienten wiren nicht fiir
Kleinkinder

sonderpddagogische/individualisierte

Friihférderungsleistungen qualifiziert oder
brauchten  keine
Bildungsplanunterstiitzung, wenn sie noch nicht in der
Schule sind). Daher sind die niedrigeren Prozentsdtze mit
Vorsicht zu interpretieren, wenn man das breite
Altersspektrum und die unterschiedlichen Bediirfnisse der
Patienten beriicksichtigt.

Umfrageergebnisse zeigen hohe Zufriedenheit fiir alle
Teammitglieder; die hochsten Zufriedenheitswerte wurden
jedoch fiir den genetischen Berater angegeben, der auch als
Klinikkoordinator fungiert. Der Klinikkoordinator ist die erste
und einzige Anlaufstelle fiir Familien, die sich an die Klinik

wenden. Es wird ein telefonisches Aufnahmegesprich

Unterlagen werden gesammelt und geprift, um
festzustellen, welche Fachleute der Patient bendtigt, um
seine klinischen Probleme zu behandeln. Die Tatsache,
dass ein genetischer Berater mit Master-Abschluss die
Rolle des Koordinators innehat, war fiir den Erfolg und die
Effizienz entscheidend, da er in der Aufnahme von
Krankengeschichten geschult ist, die Komplexitit der
Genetik und der SCA-Erkrankungen versteht und die
Familien kompetent beraten kann. AuBlerdem haben die
sachkundige

Familien eine vertrauenswiirdige und

Kontaktperson, die

gpﬁ'ihrt und Pinqrhlﬁgigp medizinische und schulische
3 3 2 Reichen Sie lhr Manuskript ein
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Wir sind sensibel fiir den personlichen Charakter vieler
SCA-spezifischer i
Verhaltensschwierigkeiten, pubertire Veranderungen und
Vertraulichkeit.
Diagnose wird regelméBig eine genetische Beratung

Probleme wie

Fir Familien mit einer prénatalen
angeboten, entweder in der Klinik oder telefonisch fiir
nicht ortsanséssige Familien.

Die Klinik generiert Einnahmen aus der Abrechnung
durch  die

Die allgemeine Infrastruktur wird vom

klinischer einzelnen
Fachkrifte.
Krankenhaus zur Verfligung gestellt und in den klinischen
Betrieb der Abteilung fiir Kindesentwicklung und der

Sektion fiir Neuroentwicklungs- und Verhaltenspidiatrie

Dienstleistungen

integriert, einschlieBlich der Nutzung von klinischen
Réumen und Besprechungsrdaumen, der Unterstiitzung bei
der Terminplanung, des Empfangspersonals, der
computergestiitzten medizinischen Aufzeichnungssysteme,
der Unterstiitzung durch Krankenpflege und Sozialarbeit,
der Labordienste, der Radiologie und anderer allgemeiner
Dienstleistungen, die in einem groflen Krankenhaussystem
angeboten  werden.  Derzeit werden  zusitzliche
Verwaltungszeit fiir die Leitung oder die Gehilter des
Klinikkoordinators nicht vom Krankenhaus oder der
akademischen Abteilung finanziert und erfordern die
Mitteln

Einzelspenden fiir die Klinik.

Beschaffung  von durch  Zuschiisse und

Die Klinik dient auch als Basis fiir viele klinische und
translationale Forschungsprojekte, da umfassende Daten
iber eine groBe Anzahl von Patienten mit einer Vielzahl
Nach

Abschluss der klinischen Behandlung wird den Patienten

von SCA-Erkrankungen gesammelt werden.
die Teilnahme an einem vom Institutional Review Board
genchmigten Patientenregister und einer DNA-Biobank
angeboten, in der medizinische und psychologische Daten
in einer groflen Forschungsdatenbank fiir deskriptive und
Léngsschnittstudien  erfasst werden. Die optionale
Sammlung von DNA bictet eine Quelle fiir Genotyp-
Phénotyp-Studien, da derzeit wenig iiber spezifische Gene
auf den X- und Y-Chromosomen bekannt ist, die zum
SCA-Phénotyp

Forschungsprojekten gehoren eine klinische Studie zur

beitragen. Zu den weiteren

Bewertung der  psychologischen und  motorischen

Auswirkungen  einer  Testosteronersatztherapie  bei
Jugendlichen mit XXY sowie weitere deskriptive und
vergleichende Studien zu Motorik, Sprache, exekutiven
Entwicklung/Autismus-Spektrum-

Psychopharmakologie

Funktionen, sozialer

Storungen, und  endokrinen
Funktionen bei allen SCA-Bedingungen. Die Ergebnisse
dieser Studien dienen als Orientierungshilfe fiir die klinische

Versorgung und Interventionen fiir Menschen mit SCA.

_ Geschlechtschromosomen ) )
Obwohl die Antworten auf die Umfrage insgesamt ein hohes

Mall an Zufriedenheit widerspiegeln, ist es wichtig, darauf
hinzuweisen, dass der Riicklauf der Umfrage nur 33 % betrug.
Es ist moglich, dass einige der Eltern, die nicht geantwortet
haben, neutralere Erfahrungen mit der Klinik gemacht haben
oder nach dem Klinikaufenthalt weniger Vorteile sahen.
AuBlerdem konnte die Riicklaufquote niedriger gewesen sein, da
die Umfragen sowohl nach dem ersten als auch nach dem
zweiten Besuch verschickt wurden und Familien, die die
hatten,
moglicherweise nicht mehr geantwortet haben. Die Ergebnisse

Umfrage nach ihrem ersten Besuch ausgefiillt

der Umfrage zeigen auch Bereiche auf, die verbessert werden
Die
insbesondere die Zeit, die auf der Warteliste verbracht wurde,

miissen. niedrigsten  Zufriedenheitswerte  betrafen
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et die Rechtzeitigkeit des Eingangs der Berichte
nach Abschluss des Besuchs. Es werden Strategien zur
Piinktlichkeit  bei der
Zusammenstellung der

Verbesserung  der
Komponenten der
Teamberichte umgesetzt, und die Ergebnisse der
nachfolgenden Erhebungen werden im Hinblick auf
Verbesserungen analysiert. Das Problem der langen
Wartezeiten ist schwieriger zu bewiltigen, da die
Nachfrage nach Terminen aufgrund des einzigartigen
Klinikmodells gestiegen ist und derzeit die Kapazitt
der Anbieter in der Klinik ibersteigt. Dies
unterstreicht den Bedarf an SCA-Kliniken an
geografischen Standorten in den USA, die den
Familien weniger Reisekosten und Arbeitsausfille
auf dem Weg zur Klinik verursachen wiirden. Der
Besuch einer Klinik, die ndher am Wohnort liegt,
wirde auch eine Dbessere Gesamtversorgung
ermoglichen, da die ortlichen Anbieter mit den
medizinischen und psychiatrischen Anbietern, den
Therapiemoglichkeiten, den kommunalen Ressourcen
und dem Bildungssystem in ihrem Gebiet besser
vertraut sind. Die Riickmeldungen der Familien
sowohl in dieser Umfrage als auch in der Klinik
haben gezeigt, dass die Umsetzung des empfohlenen
Betreuungsplans in ihren Gemeinden auflerhalb von
Colorado einige Schwierigkeiten bereitet.
Nachfolgende Studien sind erforderlich, um dieses
Klinikmodell im Vergleich zur iiblichen Versorgung
und zu anderen Versorgungsmodellen im Hinblick
auf Ergebnisse wie Entwicklungsverldufe, schulische
und psychologische Ergebnisse, Gesundheitszustand
und Lebensqualitdt direkt zu bewerten. Verbesserte
klinische Dienstleistungen sind wichtig, da die Zahl
der SCA-Diagnosen voraussichtlich zunehmen wird,
weil neue nicht-invasive préanatale Testverfahren
(NiPT) SCA-Fille identifizieren konnen **'und weil
die Indikationen fiir genetische Tests bei der
Beurteilung von Kindern mit neurologischen
Entwicklungsproblemen immer breiter werden.

Fallbeispiele

Der folgende Fall dient als Beispiel fiir die interdiszi-
plindres Vorgehen bei der Beurteilung, der
Formulierung von diagnostischen Eindriicken und
Empfehlungen sowie der Nachsorge. Zwei weitere
Fallbeschreibungen sind in den ergénzenden
Materialien enthalten, darunter die eines 8-jahrigen
Maidchens mit XXX, das akademische und sozial-
emotionale Probleme hat, und eines 18 Monate alten
Jungen mit der pranatalen Diagnose XXYY, der auf

das Risiko von Entw i(‘l(]]lngc\ erzggerungen

iberwacht wird.

Fall |

"Jack" war ein 14-jdhriger Junge mit einer pranatalen Diagnose

von
XXY/KS. Er hatte leichte Sprachverzogerungen und
erhielt von 2 bis 4 Jahren eine Sprachtherapie. Eine
frithere Untersuchung im Alter von 9 Jahren aufgrund
akademischer Bedenken ergab einen durchschnittlichen IQ
und keine spezifischen Lernstérungen; allerdings wurde
Aufmerksamkeitsdefizit-
Hyperaktivititsstorung (ADHS) - unaufmerksamer Subtyp

bei ihm eine

- diagnostiziert. Die Symptome hatten sich unter
medikamentdser Behandlung gebessert, aber er erinnert
sich nicht immer an alles.
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es zu nehmen. In der Schule hat er einige Vorkehrungen
zur Bewiltigung der ADHS-Symptome getroffen. Er
stellte sich in der Klinik vor, weil er bei der Erledigung
Konflikte  und
Frustrationsausbriiche mit seinen Eltern hatte, obwohl er

seiner  Hausaufgaben  vermehrt
ohne ihre Hilfe viele seiner Projekte und Aufgaben nur mit
Miihe bewiltigen konnte. Gelegentlich kam es zu
Verhaltensausbriichen auflerhalb des Hauses. Im sozialen
Bereich war er etwas unreif, hatte aber erfolgreiche
Freundschaften. Vor kurzem kam er in die Pubertdt und
seine Eltern baten um eine Untersuchung, um
festzustellen, ob er eine Testosteronbehandlung bendotigte.
Sie erzdhlten Jack von seiner Diagnose XXY, als er 11
Jahre alt war, obwohl sie nicht viel mit ihm dariiber
gesprochen hatten und wollten, dass er mehr iiber seine
Diagnose erfahrt.

Jack wurde in der eXtraordinarY Kids Clinic untersucht
und von Experten aus der Entwicklungspidiatrie,
Neuropsychologie, genetischen Beratung und
padiatrischen Endokrinologie begutachtet. Die kognitiven
und akademischen Tests stimmten mit fritheren Tests
iiberein und lagen im durchschnittlichen Bereich. Trotz der
Einnahme von ADHS-Medikamenten zeigte er wihrend der
gesamten  Testphase  mifBige  Ablenkbarkeit und
Aufmerksamkeitsschwierigkeiten, und es wurden erhebliche
Defizite im Bereich der exekutiven Funktionen wie
Planung, Organisation, Initiierung und Arbeitsgedichtnis
festgestellt. Die medizinische Untersuchung ergab, dass er
insgesamt gesund war, und die Uberpriifung der Medikation
ergab, dass er seit seinem 10. Die korperliche Untersuchung
ergab eine pubertire Entwicklung im Tanner-Stadium 3,
und die Laborergebnisse zeigten ein leicht erhohtes
follikelstimulierendes Hormon (FSH) (6,4 mIU/mL) und
Luteinisierungshormon (LH) (5,25 mlIU/mL) fiir sein
Tanner-Stadium sowie einen Gesamttestosteronspiegel im
durchschnittlichen Bereich (296 ng/dL).

Zu den Empfehlungen des Teams gehorte die
Maximierung der Unterstiitzung und der Behandlung von
Schwierigkeiten bei den exekutiven Funktionen und
ADHS-Symptomen. Es wurde eine Erhohung der
Medikamentendosis empfohlen, da er seit Beginn der
Medikation erheblich gewachsen war, sowie eine elterliche
Verabreichung der Medikamente zur Verbesserung der
Compliance. Er und seine Eltern wurden dariiber
aufgeklért, wie sich Defizite im Bereich der exekutiven
Funktionen manifestieren, und sein 504-Plan wurde
iberpriift, wobei Empfehlungen fiir eine umfassendere
Unterstiitzung der exekutiven Funktionen in der Schule
ausgesprochen wurden. Es wurde Nachhilfeunterricht an
zweli bis drei Tagen pro Woche empfohlen, um ihm bei der

. Geschlechtschromosomen
Organisation und Erledigung von Aufgaben und

Hausaufgaben zu helfen, mit dem Ziel, die Intensitét der
elterlichen Unterstlitzung fiir die Schularbeit zu
verringern und dadurch Konflikte mit den Eltern zu
Hause zu minimieren. Es wurde festgestellt, dass eine
Testosteronersatztherapie derzeit nicht indiziert ist; die
Gonadotropine (LH und FSH) deuteten jedoch auf eine
Hodeninsuffizienz hin, und eine Nachuntersuchung in 6
Monaten  wurde

empfohlen. Optionen fiir die

Testosteronersatztherapie, einschlieBlich  tégliches
topisches Gel versus monatliche oder zweimonatliche

Injektionen
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urden Jack und seinen Eltern im Hinblick auf eine
kiinftige Behandlung vorgestellt. Wir besprachen, wie sich
ADHS-Symptome auf die Einhaltung einer tiglichen
Behandlung auswirken konnen, und dass daher bei der
Wahl eines topischen Gels eine konsequente Einbeziehung
seiner Eltern wichtig wére. Der genetische Berater traf sich
individuell mit Jack und seinen Eltern, um seine Diagnose
weiter zu besprechen und ihm zu helfen, die gegenwértigen
und zukiinftigen Auswirkungen von XXY/KS zu verstehen,
wobei forschungsgestiitzte Beratungsansitze zum Einsatz
kamen. 2
Bei der Nachuntersuchung 6 Monate spéter war er 15
Jahre alt und beendete das erste Jahr der High School. Die
Kombination aus erhohter Medikamentendosis, zusétzlicher
schulischer Unterstiitzung und Nachhilfe hatte zu einer
verbesserten Aufmerksamkeitsspanne im Unterricht und bei
den Hausaufgaben, einer konsequenteren Erledigung der
Aufgaben und einer anschlieBenden Verbesserung der
Noten von einer Drei auf eine Zwei gefiihrt. Konflikte mit
den Eltern traten zwar immer noch auf, waren aber seltener
und das hausliche Umfeld war insgesamt weniger
angespannt. Die Pubertdt war leicht fortgeschritten, obwohl
er sich immer noch im Tanner-Stadium 3 befand, und die
Laborergebnisse zeigten einen deutlicheren Anstieg von
FSH (10,2 mIU/ml) und LH (9,0 mIU/ml) sowie einen
etwas niedrigeren Testosteronspiegel (205 ng/dl). Es wurde
eine Testosteronersatztherapie empfohlen, und er entschied
sich, mit Injektionen zu beginnen, um die Notwendigkeit der
taglichen Gelanwendung wéahrend des bevorstehenden
Sommerurlaubs zu minimieren.

Schlussfolgerung

SCAs gehoren zu den héaufigsten Chromosomenanomalien.
und kann mit einer Vielzahl von entwicklungsbedingten,
psychologischen und medizinischen Merkmalen verbunden
sein. Die  Beriicksichtigung des  Zusammenspiels
psychologischer und medizinischer Faktoren durch erfahrene
Fachkréfte ist optimal fiir die Beurteilung und Betreuung
des "ganzen Kindes". Die Umfrageergebnisse der Patienten-
und Familienerfahrungen unterstiitzen die eXtraordinarY
Kids Clinic als einzigartiges und effektives Modell der
interdisziplindren Betreuung von Kindern und Jugendlichen
mit SCA. Es werden zusitzliche Kliniken an anderen
geografischen Standorten benétigt, um die grole Anzahl
von Patienten im ganzen Land, bei denen derzeit SCA
diagnostiziert wird, optimal zu betreuen und die steigende
Anzahl neu diagnostizierter Fille zu versorgen, da sich die
Indikationen und Technologien fiir genetische Tests

erweitern.

en

Wir danken den Ptlegekratten, die an den Umiragen
teilgenommen und unsere

engagierte Assistenten (C. D'Epagnier, V. Patel, T. Tanda,
L. Cordeiro und C. Deans) fiir die Zusammenstellung der
Ergebnisse. Das AAP CATCH-Programm finanzierte ein
Projekt zur Entwicklung des Klinikkonzepts, und die
Weckbaugh Foundation finanzierte die ersten klinischen
Aktivititen. AXYS (ehemals KS&A) und das XXYY-
Projekt
Kooperationen. Arbeit

sorgen fiir laufende Uberweisungen und
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Erginzende Materialien
Fall 2

"Katie" war ein 8-jdhriges Mddchen mit Trisomie-X-
Syndrom.

die im Alter von 2,5 Jahren durch einen Gentest
diagnostiziert wurde, bei dem Sprachverzogerungen und
Hypotonie festgestellt wurden. Die Eltern waren besorgt,
der  Schule
Verhaltensprobleme hatten. Sie wies schon frith leichte

weil sie  Schwierigkeiten in und
Verzogerungen im Bereich Sprache und Motorik auf und
erhielt bis zum Alter von 3 Jahren, als man den Eindruck
hatte, dass sie ihren Riickstand aufgeholt hatte, eine
Friihférderung zu Hause. Sie besuchte einen kleinen
privaten Kindergarten und wurde in der ersten Klasse in
eine Offentliche Schule eingeschult, wo akademische und
Verhaltensschwierigkeiten begannen, die zunichst auf den
Schulwechsel und die ldngeren Schultage zuriickgefiihrt
wurden. Zum Zeitpunkt der Untersuchung ging sie in die
dritte Klasse und wurde derzeit nicht sonderpiddagogisch
betreut. Es wurde berichtet, dass sie Schwierigkeiten hatte,
ihre Emotionen zu regulieren, und dass ihre Ausbriiche zu
Hause hédufig, intensiv und leicht auslosbar waren. Ihre
Lehrer beschrieben sie zwar als im Allgemeinen gefiigig,
aber es fiel ihr schwer, bei der Sache zu bleiben, sie
musste hdufig umgelenkt werden, hatte hdufige Ausbriiche
in der Klasse und war besonders resistent bei Lese- und
hatte
aber

Schreibaufgaben.  Sie keine  chronischen

medizinischen Probleme, ihre  Schlafanamnese
umfasste Schnarchen und haufiges nachtliches Aufwachen
mit morgendlicher Miidigkeit, schlechter korperlicher
Ausdauer und tédglichen Nickerchen im Auto nach der
Schule.

Katie wurde in der eXtraordinarY Kids Clinic untersucht
und

von Entwicklungspédiatern, Kinderpsychologen,

Neuropsychologen, Logopdden und Ergotherapeuten
begutachtet. Sie prisentierte sich bei allen Beurteilungen
als kooperativ und sozial angemessen, wobei wihrend der
Midigkeit leichte
auftraten. Bei
kognitiven Beurteilung auf der Wechsler-Intelligenzskala
fiir Kinder - vierte Auflage (WISC-IV) wurde ihr
allgemeiner Fidhigkeitsindex mit einer Standardpunktzahl
(1e. das

Sprachverstindnis ~ im das

Nachmittagssitzungen und

Aufmerksamkeitsschwierigkeiten der

von 85 Perzentil)  berechnet, wobei

Grenzbereich  und
Wahrnehmungsvermdgen im durchschnittlichen Bereich
lag. Die Verarbeitungsgeschwindigkeit war mit weniger
als der fiinften Perzentile sehr langsam.

Die emotionale Funktionsweise wurde im Allgemeinen
mit Unreife und schlechten Bewiltigungsfahigkeiten in

Einklang gebracht, aber sie zeigte auch Stirken in Bezug

auf Kreativitdt und Humor. Akademische Tests ergaben
Lese-, Rechtschreib- und Schreibfdhigkeiten, die weit
unter dem liegen, was bei intellektuellen Fahigkeiten, die
einer sprachbasierten Lernbehinderung entsprechen, zu
erwarten ware. Die neuropsychologischen Befunde zeigten
keine signifikanten Defizite im Gedéchtnis oder in den

exekutiven Funktionen. Sie zeigte leichte
Aufmerksamkeitsschwierigkeiten ~ bei schwierigen
Aufgaben und eine Ablenkbarkeit durch

Umgebungsgerdusche, die am Nachmittag deutlicher
war; sie erfiillte jedoch nicht die Kriterien fiir eine ADHS-
Diagnose.  Sprach-/Sprachtests

ergaben signifikante

Defizite in
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die expressive Sprache, die schitzungsweise dem Alter von
5 Jahren entsprach, was zu Frustration und Wutausbriichen
fithrte. Die OT-Bewertung ergab normale grobmotorische
Féhigkeiten, aber die Feinmotorik und die Graphomotorik
erwiesen sich als ein Bereich mit erheblichen Defiziten, die
Schreib-  und

wurden auch

sich  wahrscheinlich ~ auf  ihre
Anpassungsfahigkeiten auswirken. Es
Probleme bei der sensorischen Verarbeitung einschlielich
Empfindlichkeiten

Verhaltensausbriichen und

auditiver festgestellt, die zu
Aufmerksamkeitsschwierigkeiten beitragen konnten. Die
medizinische Untersuchung ergab, dass Katie fiir ihr Alter
sehr grofl war (85. Perzentile) und ansonsten ein gesundes,
typisches Aussehen hatte. Eine Schlafuntersuchung wurde
angeordnet, weil man befiirchtete, dass eine Schlafapnoe zu
der Miidigkeit am Nachmittag, der Reizbarkeit und der
Aufmerksamkeitsspanne beitragen konnte.

Die Empfehlungen des Teams fiihrten zur Aufnahme
sonderpiadagogischer Leistungen in der Schule mit einem
IEP, der speziellen Unterricht fiir ihre Lernschwiche in den
Bereichen Lesen und Schreiben sowie Logopéddie und OT
zur Behandlung von Problemen in den Bereichen
Ausdruckssprache und Graphomotorik umfasste. Weitere
schulische Maflnahmen umfassten zusétzliche Zeit fiir Tests
aufgrund der langsamen Verarbeitungsgeschwindigkeit und
Sitzpléatze/Tests in ruhiger Umgebung. Es wurde eine private
logopédische Behandlung eingeleitet, da die Schwierigkeiten
Ursache fiir
Verhaltensausbriiche angesehen wurden. Eine dreimonatige

beim Selbstausdruck als die hiufigen
OT-Therapie half ihr und ihren Eltern, neue Strategien zur
Selbstregulierung und Frustrationsbewéltigung zu erlernen
durch die
beeintrachtigten Fahigkeiten des tdglichen Lebens wie

und die feinmotorischen Verzogerungen
Anziechen und selbststindiges Essen mit Besteck zu
verbessern.

Die Schlafuntersuchung ergab eine Mischung aus
obstruktiver und zentraler Apnoe, und sie wurde zur
Behandlung in die Klinik fiir Schlafmedizin tiberwiesen.

Bei der
berichteten die Eltern von einem insgesamt sehr positiven

Nachuntersuchung neun Monate spiter
Schuljahr mit seltenen Verhaltensausbriichen in der Schule
und einem deutlichen Riickgang der Héufigkeit und
Intensitdt der Ausbriiche zu Hause. Sie hatte deutliche
Lesen/Schreiben  und in  der
Ausdruckssprache gemacht, was zu mehr Selbstvertrauen
und Selbstdarstellung fithrte. Die
Schlafapnoe fiihrte zur

Fortschritte im

Behandlung der
Beseitigung des néchtlichen
Erwachens und der morgendlichen Miidigkeit, und auch die
Midigkeit am Nachmittag und die Aufmerksamkeitsspanne

verbesserten sich leicht.

Geschlechtschromosomen

Fall 3

"Chris" war ein 18 Monate alter Junge mit einer prénatalen
Diagnose

von XXYY, der
Entwicklungsverzogerungen zur Untersuchung eingeliefert

wegen des  Risikos  von
wurde. Er wurde seit seiner Geburt als "gutes Baby"
beschrieben. Das Entwicklungsscreening durch seinen
Kinderarzt war beruhigend gewesen, da er die

Meilensteine innerhalb der akzeptierten Grenzen erreichte.
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Er konnte sich mit 7 Monaten aufsetzen, mit 14 Monaten
selbststindig gehen und mit 14 Monaten drei bis finf
Worter Die Eltern
bemerkten jedoch, dass seine Entwicklung viel langsamer

einzelne anndhernd verstehen.
verlief als die seiner élteren Schwester, und sie wiinschten
eine weitere Untersuchung aufgrund des Risikos fiir
XXYY
Empfehlungen zur Maximierung seiner Fortschritte. In der
finf
Keuchen

Entwicklungsverzogerungen bei und

Anamnese wurden Ohrinfektionen und

wiederkehrendes mit  Atemwegsinfektionen
angegeben, darunter ein Krankenhausaufenthalt wegen
Bronchiolitis.

Chris in der eXtraordinarY Kids

untersucht, und er wurde von Entwicklungspédiatern,

wurde Clinic

Kinderpsychologen, Sprachwissenschaftlern und OT
untersucht. Die Ergebnisse der Entwicklungsbeurteilung
mit dem Bayley-3-Test zeigten, dass die kognitiven
Fahigkeiten bei der 38. Perzentile, die motorischen
Fahigkeiten bei der zehnten Perzentile und die sprachlichen
Féhigkeiten bei der flinften Perzentile lagen, wobei sowohl
rezeptive als auch expressive Verzdgerungen und frithe
Anzeichen einer Entwicklungsapraxie des Sprechens
auftraten. Wihrend der Untersuchung wurden von den
Bedenken  hinsichtlich  der

Entwicklung geduBlert (z. B. verringerte Haufigkeit des

Gutachtern sozialen
Augenkontakts und der sozialen Bezugnahme, repetitives
Spiel mit Autos), und auf Nachfrage bestitigten die Eltern,
dass sie diese Befunde ebenfalls bemerkt hatten. Aufgrund
des erhohten Risikos fiir Autismus-Spektrum-Stérungen
(ASD) bei XXYY wurde eine formale Autismus-
Beurteilung durchgefiihrt, aber Chris erfiillte nicht alle
Kriterien fir eine Diagnose von ASD. Bei der
medizinischen Untersuchung wurde ein Rontgenbild des
Ellbogens angefertigt, da der linke Ellbogen hervorsteht
und die Supination/Pronation eingeschrankt ist. Auflerdem
hatte er Plattfiille mit méBiger Knochelpronation, was
Gleichgewicht und Koordination beeintrachtigte.

Das Team empfahl unter anderem die Einleitung von
Friihférdermafnahmen zur Unterstiitzung der sprachlichen
und motorischen Entwicklung.

Die logopéddischen Empfehlungen umfassten Ziele fiir die

rezeptiv-expressive Sprachentwicklung, spezielle
logopédische Techniken, die fiir Kinder mit Sprechapraxie
entwickelt wurden, sowie eine Betonung der Verbesserung
des Augenkontakts und der sozialen Kommunikation.
Obwohl er derzeit nicht die Kriterien fiir ASD erfiillte,
wurde empfohlen, dass die Therapie weiterhin Ziele zur
Entwicklung

und eine erneute ASD-

Forderung der  sozialen und  der
Spielfdhigkeiten beinhaltet
Untersuchung in einem héheren Alter in Betracht gezogen
wird, wenn die Uberwachung weitere Anzeichen von
Autismus ergibt. Die Ergebnisse der Rontgenaufnahme
des Ellbogens zeigten eine Radioulnarsynostose, und er
wurde an einen Orthopédden iiberwiesen, um diesen Befund
zu besprechen und eine Anpassung von Orthesen fiir
PlattfiiBe zu erhalten. Die audiologische Untersuchung, die
aufgrund von Sprachverzogerungen und wiederkehrenden
Ohrinfektionen durchgefiihrt wurde, war normal.

Bei der Nachuntersuchung im Alter von 28 Monaten
zeigte die Entwicklungsbeurteilung eine stetige kognitive
Entwicklung und eine Verbesserung der grobmotorischen
Féhigkeiten und der Koordination als Folge der
Physiotherapie und der Orthesen. In der Sprachtherapie
hatte er Fortschritte gemacht und mehr als 50 einzelne
Worter und Wortanndherungen gelernt, konnte aber noch
keine Zwei-Wort-Sitze bilden, und es gab weitere

Anzeichen fir eine Apraxie, die sich auf die

Ausdruckssprache auswirkte. Eine Behandlung der
Radioulnarsynostose wurde nicht empfohlen, es sei denn,
es traten Schmerzen oder schwere Bewegungsstérungen
auf, die die Fahigkeiten des tédglichen Lebens nach
Erreichen der Skelettreife beeintrdchtigten. Die Eltern
duBlerten sich auch anerkennend iiber die integrierte
Betreuung durch die Anbieter, da sie keine anderen Arzte
oder Therapeuten kennengelernt hatten, die ihre spezifischen

Fragen zu XXYY beantworten konnten.
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