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ABSTRACT ARTIKELGESCHICHTE
Obwohl geschlechtschromosomale Trisomien (SCT) bei Kindern Eingegangen am 13. April 2022
weit verbreitet sind und mit einem erhdhten Risiko fiir ~ Angenommenam 11.Juli 2022
neurologische  Entwicklungsstorungen, einschlieBlich  sozio- SCHLUSSELWORTER
emotionaler Probleme, einhergehen, ist wenig tber die zugrunde Emotionen; Klinefelter-
liegenden Mechanismen bekannt, die dieses Risiko bedingen Syndrom; Trisomie X;
konnten. Die Untersuchung der emotionalen Reaktivitit und  kindliche Entwicklung;
Expressivitit von Kindern mit SCT in der friihen Kindheit konnte ~ ‘indliche Psychophysiologie
Abweichungen in der frthen emotionalen Entwicklung

aufzeigen und mdoglicherweise als Risikomarker fur die klinische

Versorgung bei der Entwicklung von Interventionen dienen.

Teilnehmer der aktuellen Studie waren 90 Kinder mit SCT und 97

bevdlkerungsbasierte Kontrollpersonen im Alter von 1 bis 7 Jahren,

die ein stressausldsendes Ereignis erlebten, bei dem physiologische

(Herzfrequenz) und Beobachtungsdaten (Ausdruck negativer

Emotionen) gesammelt wurden. Die Ergebnisse zeigten friihe

Stérungen im Emotionssystem von Kleinkindern mit SCT in Form

einer abgestumpften, aber verlangerten emotionalen Reaktivitat

und einer reduzierten emotionalen Expressivitdt als Reaktion auf

Stress. Darliber hinaus war die Konkordanz zwischen emotionaler

Reaktivitdt (Erregungsreaktion) und Ausdrucksféhigkeit bei SCT im

Vergleich zu Kon- trollen signifikant geringer. In Anbetracht des

bedeutenden Einflusses von Emotionen auf das adaptive

Funktionieren im Alltag konnten Abweichungen bei der

ARG AR I, 2 den nautigser
Chratwasimgesiypbikasiananemikfingie halirnoBrawienznwomn 1-2 von 1000 Geburten
(BenifiabTmtsahrigbdd vojesen et al., 2003; Groth et al., 2013; Morris et al., 2008). Zu den
chromosomalen Karyotypen gehdren 47, XXY (Klinefelter-Syndrom) und 47, XYY
(xYY-Syndrom) bei Mannern und 47, XXX (Trisomie-X-Syndrom) bei Frauen. Die
Untersuchung genetischer Erkrankungen wie SCT von der Schwangerschaft an bietet
eine einzigartige Gelegenheit, eine potenziell gefdhrdete Entwicklung prospektiv zu
untersuchen und frilhe Mechanismen zu erkennen, die zu den (spateren) Ergebnissen
im Leben beitragen kénnen. Dies ist in der SCT-Population besonders wichtig, da diese
Personen ein erhdhtes Risiko haben
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fur  verschiedene (neuro)entwicklungsbedingte  Schwierigkeiten, einschlief3lich
Verhaltens-, Lern- und sozio-emotionaler Probleme (fiir eine Ubersicht siehe Urbanus,
van Rijn & Swaab, 2020). Bis heute ist ziemlich unbekannt, was diese erhdhten Risiken
verursacht. Zur Erklarung dieser neurologischen Entwicklungsschwierigkeiten hat sich
die Forschung in erster Linie auf den Bereich der Informationsverarbeitungsfahigkeiten
konzentriert und bereits Schwierigkeiten bei der allgemeinen intellektuellen
Leistungsfahigkeit (wenn auch am unteren Ende des typischen Spektrums ), der sozialen
Kognition, den exekutiven Funktionen und der Sprache festgestellt (fiir einen Uberblick
zu diesem Thema siehe van Rijn, 2019). Ebenso wichtig sind die Wahrnehmung und das
Verstandnis von Emotionen, da diese auch fur unser téagliches Funktionieren
entscheidend sind. Die Untersuchung von Emotionen bei SGT ist relevant: Zahlreiche
Studien haben gezeigt, dass Personen mit SGT in ihrer emotionalen Entwicklung anféllig
sind und haufig Schwierigkeiten in diesem Bereich aufweisen, einschlief3lich emotionaler
Ausbriiche (Visootsak & Graham, 2009), affektiver Probleme (Urbanus et al., 2020) und
depressiver Symptome (Tartaglia et al, 2010). Auch vermehrte Symptome
psychiatrischer Stérungen, die mit emotionalen Schwierigkeiten verbunden sind, wie
Autismus-Spektrum-Stérungen (ASD), sind in der SGT-Population nicht ungewohnlich
(Ross et al., 2012; van Rijn et al., 2014). Da die meisten bisherigen Studien altere Kinder
und Erwachsene und meist mit einem 47,XXY-Karyotyp untersucht haben, sind die
Informationen Uber die friihe emotionale Entwicklung bei Kleinkindern (vor dem Alter
von 8 Jahren) Uber alle drei Karyotypen hinweg begrenzt. Es ist jedoch notwendig, friihe
Risikomarker zu identifizieren, die das erhohte Risiko fiir Psychopathologie erklaren
helfen und mdglicherweise die klinische Versorgung bei der Entwicklung von friihen
und praventiven Interventionen zur Unterstitzung der Gesamtentwicklung dieser
Kinder leiten. Die aktuelle Studie soll diesen Bedarf an Wissen decken.

Wichtig bei der Untersuchung von Emotionen ist, dass sie als vielschichtig angesehen
werden und Ganzkorperprozesse wie physiologische und verhaltensbezogene
Reaktionen umfassen (2013). Emotionen beinhalten Interaktionen zwischen Person und
Situation, die Aufmerksamkeit erzwingen und koordinierte, aber flexible Reaktionen
hervorrufen, die wiederum die laufende Interaktion verandern (2013). Emotionen haben
also eine Signalfunktion, indem sie Ereignisse als relevant oder irrelevant fiir ein
Individuum hervorheben und dabei helfen, zu erkennen, welche Situationen
Aufmerksamkeit erregen (und welche nicht). Um die Signalfunktion von Emotionen zu
quantifizieren, kann die emotionale Reaktivitdt (auch affektive Erregung genannt)
bewertet werden, die die anfangliche Erregungsreaktion auf auf physiologischer Ebene
darstellt (Gross, 2013). Nachdem Situationen als relevant signalisiert werden, aktivieren
selbstregulierende Prozesse das autonome Nervensystem (Sapolsky, 2004), einschlieBlich
des sympathischen Nervensystems (SNS), das eine erhohte Atemfrequenz und
Herzfrequenz stimuliert und den Korper sowohl physiologisch als auch verhaltensméfig
auf eine Handlung vorbereitet (Porges & Furman, 2011). Zur Veranschaulichung: Wenn
eine Person in Gefahr ist, muss sie ihre Aufmerksamkeit schnell auf die gefahrliche
Situation richten (d. h. das Ereignis als relevant signalisieren), was wiederum
physiologische Veranderungen, einschlieBlich einer Beschleunigung der Herzfrequenz,
aktiviert, die eine Kampf- oder Fluchtreaktion ermdéglichen. Der Zusammenhang mit
funktionalen psychologischen Ergebnissen im Alltag der Kindheit ist offensichtlich: eine
ausreichende emotionale Reaktivitat (im Sinne der SNS-Aktivitat ) in herausfordernden
Situationen steht in Zusammenhang mit einer groReren Selbstberuhigung, einer
besseren Aufmerksamkeitskontrolle und einer groReren Féhigkeit zu sozialem
Engagement (Blair & Peters, 2003; Calkins & Keane, 2004; Calkins et al., 2002).
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Andererseits wurde eine unzureichende emotionale Reaktivitit sowohl mit
externalisierenden als auch internalisierenden Verhaltensproblemen in der Kindheit in
Verbindung gebracht (Beauchaine, 2001; Boyce et al., 2001). In der SCT-Population
haben Studien zu Emotionen in erster Linie Verhaltensmessungen und Fragebogendaten
umfasst, und nur zwei weitere Studien haben bisher direkte psychophysiologische
Indizes der emotionalen Reaktivitdat untersucht und ebenfalls widersprichliche
Ergebnisse erbracht: die erste, die eine erhdhte affektive
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Erregung als Reaktion auf das Betrachten von Emotionen auslésenden visuellen Bildern
(van Rijn et al., 2014) und die zweite, die eine abgestumpfte affektive Erregungsreaktion
auf soziale Stimuli bei kleinen Kindern mit SCT feststellte (Urbanus et al., in Priifung);
dies unterstreicht die Bedeutung weiterer Untersuchungen emotionaler Prozesse bei
SCT.

Die emotionale Reaktivitat, die auf die Wahrnehmung und Bewertung von
Emotionen folgt, spielt eine Schlusselrolle fur das psychosoziale Funktionieren. Indem
sie die Anforderungen der Umwelt signalisiert, ermdéglicht emotionale Reaktivitat die
Koordination von Verhaltensreaktionen, die wiederum adaptives Verhalten erleichtern
(Gross, 2013). Als Verhaltensreaktion erfiillt der Ausdruck von Emotionen eine wichtige
soziale und kommunikative Funktion (Greenberg, 2004), da die Darstellung von
(Gesichts-)Emotionen bei anderen ein Verhalten auslésen kann, das wiederum die
laufende Interaktion beeinflusst. Beispielsweise kann das Zeigen von Angst andere dazu
veranlassen, sich um Hilfe zu bemihen, wahrend das Zeigen von Wut anderen
signalisieren kann, dass sie ausweichen und sich zurlickziehen (Marsh et al., 2005). Bei
jungen Kindern wurde die Haufigkeit und Intensitat des emotionalen Ausdrucks mit der
Qualitat der sozialen Beziehungen (Diaz et al., 2017; Eisenberg et al., 1993) und dem
Geflihl der sozialen Kompetenz des Kindes in Verbindung gebracht (Waiden & Field,
1990). Individuelle Unterschiede in der Expression negativer Emotionen wurden auch
mit externalisierendem Problemverhalten bei Kindern mit typischer Entwicklung in
Verbindung gebracht (Eisenberg et al., 2001), was unterstreicht, dass die Menge und
Intensitdt der Emotionsexpressivitdt unterschiedliche Auswirkungen auf die
Interaktionen zwischen Person und Situation haben kann. Bisherige Studien zur
emotionalen Expressivitdit bei Personen mit SGT untersuchten in der Regel die
Verhaltensfolgen unangemessenen emotionalen Ausdrucks, wie z. B. emotionale
Ausbriiche (van Rijn & Swaab, 2020; Visootsak & Graham, 2009), anstatt den Ausdruck
von Emotionen als Hauptaugenmerk der Studie zu untersuchen. Selbst wenn Studien die
emotionale Expressivitat untersuchten, geschah dies in der Regel anhand von
Selbstauskiinften. Die vorliegende Studie ist eine der ersten Beobachtungsstudien zur
emotionalen Ausdrucksfahigkeit bei Kindern mit SCT.

Fur ein angemessenes psychosoziales Funktionieren ist ein Ubereinstimmendes System

zur Abstimmung der emotionalen
internen und externen Prozessen ist entscheidend. Wenn die offene Darstellung von
Emotionen mit der inneren Erregungsreaktion 0bereinstimmt (z. B. emotionale
Konkordanz), informiert sie die Umwelt Gber den inneren Zustand des Kindes, was es
anderen ermdglicht, angemessen auf die Bedurfnisse des Kindes zu reagieren (Robinson
et al., 1997). Diskordanz kann jedoch das Engagement der Umwelt erheblich behindern
und andere Uber den tatséchlichen inneren Zustand verwirren (Mauss et al., 2011).
Tatsachlich entscheiden Betreuungspersonen und andere Sozialpartner, ob sie sich auf
das Kind einlassen oder sich aus der Interaktion zurtickziehen, nachdem das Kind seine
Emotionen und sein Verhalten gezeigt hat (Denham, 1998). Somit sind der Ausdruck
von Emotionen und die Ubereinstimmung mit der physiologischen Erregungsreaktion
wichtig fir das adaptive soziale und kommunikative Funktionieren. Die Konkordanz
zwischen diesen beiden emotionalen Konstrukten wurde bei Personen mit SCT noch
nicht untersucht.

Soweit wir wissen, ist diese Studie die erste, die diese Komponenten der emotionalen
Entwicklung bei jungen Menschen mit SCT untersucht. Die Untersuchung von Kindern
in diesem jungen Alter (vor dem 7. Lebensjahr) kann einen Einblick in die friihe
"gefédhrdete” Entwicklung geben. Es ist nicht Uberraschend, dass ein gut abgestimmtes
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Emotionssystem und emotionale Managementfahigkeiten wichtige Meilensteine fiir das
soziale und kognitive Funktionieren sind, deren Grundlagen in den friihesten
Lebensjahren gelegt werden (Gross, 2013). Wir gehen davon aus, dass Unterschiede in
der emotionalen Entwicklung, d.h. Uber- oder Untererregung oder eine uneinheitliche
Darstellung von Emotionen, bei Kindern mit SGT bereits in der frihen Kindheit
auftreten und moglicherweise den Grundstein fur andere Entwicklungsschwierigkeiten
legen konnten. Insgesamt zielt die aktuelle Studie darauf ab, die frihe emotionale
Entwicklung von Kleinkindern mit einem zusétzlichen X- oder Y-Chromosom zu
untersuchen, und zwar im Hinblick auf die emotionale
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Reaktivitat und Emotionsausdruck sowie deren Ubereinstimmung unter Verwendung
einer standardisierten Verhaltensbeurteilung eines belastenden Ereignisses. Der
Schlissel zu dieser Studie ist die Verwendung direkter, objektiver und sensibler
Messungen des Emotionssystems in Form von physiologischen (Herzfrequenz) und
Beobachtungsdaten in einer gro3en Stichprobe von jungen und Uberwiegend pranatal
diagnostizierten Kindern mit einem zusatzlichen X- oder Y-Chromosom. Da viele
frihere Studien mit SGT Teilnehmer mit postnataler Diagnose einschlossen, umfasst
diese Studie ein breiteres Spektrum an phénotypischen Merkmalen. Wir untersuchen
diese Konstrukte des Emotionssystems wahrend eines stressausldsenden Ereignisses, im
Gegensatz zu einem Ruhezustand, denn es sind genau die Situationen, die potenziell
"bedrohlich" sind, die das Emotionssystem anregen, um schnelle und adaptive
Reaktionen zu ermdglichen.

Materialien und Methoden
Teilnehmer

Die aktuelle Studie ist Teil einer groBeren internationalen Studie (der TRIXY Early
Childhood Study, die an der Universitat Leiden in den Niederlanden angesiedelt ist und
Forschungsstandorte in den Niederlanden und Colorado in den Vereinigten Staaten von
Amerika [USA] umfasst). Die TRIXY Early Childhood Study untersucht die soziale,
emotionale und verhaltensbezogene Entwicklung von Kleinkindern mit einer Trisomie
der X/Y-Chromosomen (TRIXY). In die aktuelle Studie wurden Kinder im Alter von 1
Jahr bis einschlief3lich 7 Jahren (bei Studienbeginn) aufgenommen. Die Kinder mit SCT
wurden an zwei Standorten rekrutiert: Das Center of Expertise for Trisomy of the X and
Y chromosomes (TRIXY) in den Niederlanden, das Kinder aus den
niederlandischsprachigen Landern in Westeuropa rekrutierte (n = 42), und die
eXtraordinarY Kids Clinic in Developmental Pediatrics am Children's Hospital
Colorado (CHCO), die Kinder aus den gesamten Vereinigten Staaten von Amerika
(USA, n = 48) rekrutierte. Primare Bezugspersonen von Kindern mit SCT wurden mit
Hilfe von klinischen  Genetikabteilungen, Kinderdrzten und nationalen
Interessenvertretungs- oder Selbsthilfegruppen fiir (Eltern von) Individuen mit SCT mit
Rekrutierungsflyern und Postings im Internet und in sozialen Medien kontaktiert. Die
Rekrutierungsstrategien fur die SCT-Gruppe fihrten zu drei Einbeziehungspfaden
(siehe Tabelle 1): a) “Informationssuchende Eltern", b) "aktive prospektive
Nachverfolgung" und c)

Tabelle 1. Demografische Merkmale der Gruppe mit Geschlechtschromosomen-Trisomien (SCT) und der
Kontrollgruppe.

SCT Kontrolliert
n=90 n=97 Unterschiede zwischen
den Gruppen
Alter in Jahren - M (SD) 3.74(.20) 3.62(.17) t(185) =.496, p = .621
Geschlecht M=60,F=30 M=43,F=54 X2(1)=9,414,p < 01
Globale intellektuelle Leistungsfahigkeit - M 96.63 (18.14) 106.27 (14.32) t(181) =>-4,009, p < 0,001
Bereich 59-138 72-140
Bildungsstand der Eltern - Median (Spanne) 6(3.5-7) 6 (2 bis 7) p=.637
Anwerbungsstrategie - n (%)
Informationssuchende 43 (47.8%)
Eltern

Prospektive Weiterverfolgung 28 (31.1%)
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Klinisch iberwiesen 19 (21.1%)

fur Kinder im Alter von 1;0 bis 2;0 Jahren wurde der Cognitive Composite Score aus dem Bayley-3 (Bayley, 2006) als
globale intellektuelle Leistungsféhigkeit verwendet; flr Kinder im Alter von 3;0 bis 7;11 Jahren wurde der geschétzte
Full Scale 1Q-Score aus der Kurzversion des WPPSI-Ill (Wechsler, 2002) als globale intellektuelle Leistungsféhigkeit
verwendet. Beide Werte haben einen Mittelwert von 100 und eine Standardabweichung von 15.
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'klinisch ~ Uberwiesene Falle'. Die Kinder der Kontrollgruppe wurden aus
Kindertagesstéatten, offentlichen Einrichtungen und Grundschulen im westlichen Teil
der Niederlande rekrutiert. Einschlusskriterien fur alle Teilnehmer waren, dass Eltern
und/oder Kinder Niederladndisch oder Englisch sprachen und die Kinder keine friiheren
Kopfverletzungen, starke Hor- oder Sehstdrungen und/oder Farbenblindheit hatten.

An dieser Studie nahmen 90 Kinder mit SCT wund 97 altersgleiche
bevélkerungsbasierte Kontrollen teil (Tabelle 1). Die SCT-Gruppe bestand aus 30
Madchen mit 47, XXX, 45 Jungen mit 47,XXY und 15 Jungen mit 47,XYY. Was den
Zeitpunkt der SCT-Diagnose betrifft, so wurde bei 60 Kindern (66,7 %) eine pranatale
Diagnose gestellt (d. h. aufgrund eines [routineméligen] prénatalen Screenings,
abnormaler Ultraschallbefunde oder fortgeschrittenen mutterlichen Alters) und bei 30
Kindern (33,3 %) eine postnatale Diagnose (d. h. aufgrund von
Entwicklungsverzégerungen, korperlichen und/oder Wachstumsproblemen oder
medizinischen Bedenken). Die Ergebnisse der Gentests wurden Uberpruft, um die
Geschlechtschromosomen-Trisomie in mindestens 80 % der Zellen zu bestétigen. Die
Kinder der Kontrollgruppe wurden aufgrund ethischer Erwégungen bei
Blutuntersuchungen nicht genetisch untersucht. Sie wurden als représentative
Stichprobe der Allgemeinbevélkerung betrachtet. Da die Prévalenz von SCT bei 1:1000
liegt, haben wir das mdgliche Risiko, ein Kind mit nicht diagnostiziertem SCT in unserer
Kontrollgruppe zu haben, als minimal und akzeptabel eingestuft.

Hintergrundinformationen der Teilnehmer

Die globale intellektuelle Leistungsféhigkeit (GIF) wurde bei Kindern im Alter von 1 bis
2 Jahren mit den Bayley Scales of Infant and Toddler Development (Nscr = 27, Ncontrol
= 31, Bayley, 2006) und bei Kindern im Alter von 3 Jahren oder alter mit der
Kurzversion der Wechsler Preschool and Primary Scale of Intelligence third edition
(Nsct = 61; Ncontrol = 64; WPPSI; Wechsler, 2002) bewertet. Fir vier Kinder in der
SGT-Gruppe fehlten die GIF-Werte. Es gab einen signifikanten Unterschied in den
durchschnittlichen Intelligenzwerten zwischen der SGT- und der Kontrollgruppe, #(181)
= -4,009, p < .001, d = .6. Obwohl beide Gruppen im Durchschnitt innerhalb des
Durchschnittsbereichs lagen, erzielte die SGT-Gruppe niedrigere Werte (M = 96,63, SD
= 18,14) als die Kontrollgruppe (M = 106,27, SD = 14,32). Zweitens wurde das elterliche
Bildungsniveau nach den Hollingshead-Kriterien bewertet und reichte von Kategorie 1
(keine formale Bildung) bis 7 (graduierte Berufsausbildung) (Hollingshead, 1975). Wenn
das Kind von zwei Elternteilen aufgezogen wurde (95 %), wurde das Bildungsniveau
beider Elternteile gemittelt. Der mittlere Bildungsgrad der Eltern war in der SGT- und
der Kontrollgruppe gleich (6) (p = .637).

Ethik und Verfahren der Bewertung

Diese Studie wurde von der Ethikkommission des Medizinischen Zentrums der
Universitat Leiden, Leiden, Niederlande, und dem Colorado Multiple Institutional
Review Board (COMIRB) in den USA genehmigt. Forscher der Universitit Leiden
waren flr das Projekt und das Datenmanagement verantwortlich (d. h. Schulung und
Uberwachung der Forscher, Verarbeitung und Auswertung der Daten). Die
Hauptbezugspersonen aller teilnehmenden Kinder hatten eine schriftliche
Einverstandniserklarung unterschrieben. VVor dem Labor- oder Hausbesuch wurden die
Teilnehmer explizit mit einer visuellen Informationsbroschiire und einem Kopiersatz
der Elektroden fiir die physiologische Beurteilung vorbereitet. Die Untersuchungen
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fanden in einem ruhigen, reizarmen Raum entweder an der Universitat oder bei der
Familie zu Hause statt, wobei schriftliche Protokolle, in denen alle Verfahren detailliert
beschrieben wurden, und mindliche Anweisungen zur Standardisierung der
Bewertungen verwendet wurden. Die Kinder bekamen Zeit, sich mit den
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vor und nach dem Anbringen der Elektroden ein altersgerechtes Spiel spielten, wéhrend
sie in einem Auto sal3en, das eine stabile und gerahmte Position fiir physiologische
Messungen einnahm.

MaBnahmen

Physiologische Erregung

Zwei Elektroden wurden oben in der Mitte des Brustkorbs (10 Zentimeter unterhalb der
suprasternalen Kerbe) und unten links an den Rippen (10 Zentimeter tiber dem unteren
Ende des Brustkorbs) angebracht. Die Herzfrequenz wurde wahrend der Grundlinie und
des unvorhersehbaren Spielzeugparadigmas kontinuierlich mit AcgKnowledge (Version
5.0.2, BIOPAC Systems Inc.) aufgezeichnet. Die Aufzeichnung erfolgte tber einen
Elektrokardiogramm-Verstarker (ECG100C) und ein BIOPAC-Datenerfassungssystem
(MP150 Windows) mit einer Abtastrate von 1.000 Hz. In AcgKnowledge wurden zur
Stabilisierung des EKG-Signals ein 0,5 Hz Hochpassfilter und ein 50 Hz Kerbfilter
eingesetzt. Die aufgezeichneten physiologischen Daten wurden durch Inspektion der
erkannten R-Peaks in der PhysioData Toolbox Version 0.5.0 (Sjak-Shie, 2020)
weiterverarbeitet. Bewegungsartefakte wurden visuell identifiziert und aus den Daten
ausgeschlossen. Die Herzfrequenzdaten (Schldge pro Minute: BPM) wurden in 30-
Sekunden-Epochen in Ubereinstimmung mit den Verhaltensdaten zusammengefasst.

Basislinie

Zur Messung der Ausgangssituation sahen sich die Kinder ein dreiminitiges Video eines
Aquariums an, das sich als geeignetes Mal fir den Ruhezustand erwiesen hat (Piferi et
al., 2000). Die Herzfrequenz (in BPM) im Verlauf des Videos wurde in Epochen von
jeweils 30 Sekunden analysiert und die Epoche, in der die Kinder die niedrigste
Herzfrequenz hatten, wurde als Ruhezustand identifiziert. Dies geschah auf
Gruppenebene, fir die Kontrollgruppe und die SGT-Gruppe getrennt.

Emotionaler Stress wihrend eines belastenden Ereignisses

Die standardisierte Unpredictable Mechanical Toy Task aus der Laboratory
Temperament Assessment Battery (Lab-TAB; Goldsmith et al., 1999) wurde als
stressiges Ereignis ausgewahlt, um allgemeinen emotionalen Stress auszuldsen. Sie
enthélt Elemente von nicht-sozialer Neuheit und Aufdringlichkeit, wobei das Spielzeug
(d.h. der Stressor) in diesem Kontext relativ unausweichlich ist. Fur die aktuelle Studie
wurde ein ferngesteuerter Roboter als belastender Stimulus gewahlt, der auch in anderen
Studien mit klinischen Gruppen zur Untersuchung der emotionalen Verarbeitung
verwendet wurde (z. B. bei ASD: Zantinge et al. (2018), bei affektiven Stérungen: Savory
et al. (2020)). Der Ablauf der Aufgabe wurde gemadR dem Lab-TAB-Handbuch
durchgefuhrt. Die Betreuerinnen und Betreuer wurden angewiesen, im Raum auf3er
Sichtweite zu sitzen, Fragebdgen auszufillen oder Zeitschriften zu lesen und sich so
unbeteiligt wie mdglich zu verhalten und ein neutrales Gesicht zu zeigen. Ein
Versuchsleiter betrat den Raum in einem weil3en Laborkittel und mit einer Schutzbrille
und platzierte einen (fur das Kind neuen) Roboter in 1,5 m Entfernung vom Kind. Der
Roboter ndherte sich dreimal fiir jeweils 30 Sekunden, indem er zunéchst auf das Kind
zuging und 15 Zentimeter vor dem Kind stehen blieb, wobei er seine Arme bewegte und
Gerausche von sich gab. Dann ging der Roboter zuriick und hielt 5 Sekunden lang inne,
bevor er sich wieder vorwérts bewegte, wobei er diese Sequenz insgesamt dreimal
wiederholte (d. h. Stressphase). Waéhrend der gesamten Aufgabe machte der
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Versuchsleiter keine
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keinen Blickkontakt herzustellen oder mit dem Kind zu kommunizieren. Nach der
Stressphase verlieB der Versuchsleiter mit dem Roboter den Raum, und die
Betreuungsperson wurde angewiesen, sich mit dem Kind zusammenzusetzen und
gemeinsam ein animiertes Video von 2 Minuten Dauer anzuschauen (d. h. die
Erholungsphase). Wéhrend der Erholungsphase durften die Betreuungspersonen ihr
Kind bei Bedarf beruhigen und trésten, aber das Kind blieb fiir die restliche Zeit des
Videos im Autositz, um die Stabilitat bei der Beurteilung der physiologischen Erholung
zu gewdhrleisten. Das gesamte Verfahren wurde aus zwei Blickwinkeln gefilmt.

Falls die Betreuer das Experiment als zu stressig fur ihr Kind empfanden, durften sie
das Experiment abbrechen und zur Erholungsphase Ubergehen. Zweiundzwanzig
Prozent der Eltern (24 SCT, 18 Kontrollen) baten um einen vorzeitigen Abbruch.
Insgesamt 145 Kinder schlossen das Experiment vollstdndig ab, davon 66 Kinder mit
SGT und 79 Kontrollkinder. Die Kinder, die das Experiment nicht abschlossen, waren
signifikant jlinger (M = 2,92, SD = 1,52) als die Kinder, die das Experiment beendeten
(M = 3,90, SD = 1,78), aber es gab keine anderen signifikanten Gruppenunterschiede, z.
B. in Bezug auf die Forschungsgruppe (x? (1) = 1,763, p = .184) oder das Geschlecht (x?
(1) = .160, p = .690).

Um die Reaktivitdt und Erholung des physiologischen Systems zu analysieren,
wurden vier Momente aus der Spielzeugaufgabe fir die Analyse ausgewdhlt: 1)
anfanglicher Stress (die ersten 30 Sekunden der Stressphase), 2) verldngerter Stress (die
letzten 30 Sekunden der Stressphase), 3) anfangliche Erholung (die ersten 30 Sekunden
der 120-sekiindigen Erholungsphase) und 4) verlangerte Erholung (der 30-sekiindige
Zeitraum zwischen 60 und 90 Sekunden der 120-sekiindigen Erholungsphase).

Kodierung des emotionalen Ausdrucks durch Beobachtung

Videos der unvorhersehbaren mechanischen Spielzeugaufgabe wurden anschlieRend in
10-s-Epochen (bei eingeschaltetem Ton) fur den emotionalen Ausdruck kodiert, wobei
die Kodierungsanweisungen aus dem Lab-TAB-Handbuch (Goldsmith et al., 1999) und
die Gesichts- und Kdérperindikatoren der drei Grundemotionen (Angst, Traurigkeit und
Waut), wie im Facial Action Coding System (FACS; Ekman und Friesen (1976))
beschrieben, befolgt wurden. Die Spitzenintensitit der Emotionen wurde innerhalb jeder
10-Sekunden-Epoche kodiert, um den Ausbruch von Gesichts- und Kdrperausdruck
wahrend dieser Intervalle zu erfassen. Gesichts- und Korperindikatoren der drei
Emotionen wurden auf einer 4-Punkte-Skala (0-3) bewertet: neutral (0 - kein Anzeichen
einer Gesichts- oder Kérperemotion), leicht (1 - ein beobachtbares Gesichts- oder
Kdérperzeichen), mittel (2 - zwei beobachtbare Zeichen) und schwer (3 - mehr Zeichen).
Die Punktzahlen wurden Uber die verfigbaren Epochen pro Teilnehmer gemittelt. Ein
zusammengesetzter Wert flr negative Emotionalitdt wurde berechnet, indem diese
Durchschnittswerte addiert wurden. Die Inter-Rater-Reliabilitat (IRR) wurde mit Hilfe
eines gemischten Zwei-Wege-Korrelationsmodells mit absoluter Ubereinstimmung
innerhalb der Klasse bewertet (Hallgren, 2012). Die IRR war fiir den emotionalen
Ausdruck erheblich (Intraklassen-Korrelationskoeffizient (ICC) = 0,81, p < .001). Vier
geschulte unabhangige Codierer bewerteten die aufgezeichneten Videos, von denen 25 %
doppelt codiert wurden. Die IRR wurde in regelmédRigen Konsenssitzungen
kontinuierlich Gberwacht. Unstimmigkeiten wurden innerhalb des Teams diskutiert, um
eine endgultige Konsensbewertung zu erhalten. Notrufe, wie im Lab-TAB-Handbuch
beschrieben, wurden nicht in die Analysen einbezogen, da sich unsere Studie auf den
visuell beobachtbaren Ausdruck von Emotionen konzentrierte.
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Analyse der Daten

Aufgrund fehlender Daten variierte die Anzahl der Teilnehmer in den verschiedenen
Analysen. Zu den Grinden fur fehlende Daten zahlten ausschlieBlich technische
Schwierigkeiten, wie z. B. Hardware- oder Speicherfehler oder eine blockierte
Kameraansicht. Fur die physiologischen Daten und die Beobachtungsdaten
zusammengenommen fehlten die Daten von 12 Kindern mit SCT und 9 Kindern mit
TD. Die Analysen wurden durchgefiihrt, indem Teilnehmer mit fehlenden Werten
Analyse fiir Analyse ausgeschlossen wurden. Nach der Uberpriifung auf AusreiRer und
der Normalitatsprifung aller Daten wurden keine Kinder ausgeschlossen.

Zunéchst wurden die Ausgangswerte der Herzfrequenz (BPM) zwischen den
Kontrollen und der SGT-Gruppe mit einem ¢-Test flr unabhangige Stichproben
analysiert, sowie Vergleiche innerhalb der Gruppe zwischen den verschiedenen
Karyotypen (ANOVA). AnschlieBend wurde eine GLM-Analyse mit wiederholten
Messungen mit dem Faktor zwischen den Probanden (SGT, Kontrollen) und dem
Faktor innerhalb der Probanden (anfanglicher Stress, anhaltender Stress, anfangliche
Erholung und erweiterte Erholung) durchgefiihrt. Die Herzfrequenzdaten wahrend des
Stressereignisses wurden um die Ausgangsherzfrequenz korrigiert. Zur weiteren Analyse
des Herzfrequenzmusters im Zeitverlauf und maglicher Gruppenunterschiede wurden
gepaarte t-Tests fur jede Forschungsgruppe separat durchgeftihrt. AnschlieBend wurde
der emotionale Ausdruck mit einer GLM-Analyse mit wiederholten Messungen mit dem
Between-Subject-Faktor Gruppe (SGT, Kontrollen) und dem Within-Subjects-Faktor
Aufgabe (anfanglicher Stress, anhaltender Stress) untersucht. Zur Untersuchung der
Konkordanz zwischen Ausdruck und Erregungsreaktion (Pearson) wurden auferdem
Korrelationsanalysen zwischen der Erregungsreaktion von der anfanglichen bis zur
verldngerten Stressphase und dem gesamten emotionalen Ausdruck getrennt fur beide
Gruppen  durchgefiihrt.  Wenn die vorgenannten  Analysen  signifikante
Gruppenunterschiede ergaben, war von zweitrangigem Interesse fir die Studie, ob diese
Gruppeneffekte vom Alter abh&ngig waren. Der moderierende Effekt des Alters wurde
mithilfe von PROCESS, einem Bootstrapping-Verfahren mit nichtparametrischem
Resampling, untersucht (Hayes, 2012). Die Bootstrapping-Analyse mit 5000
Wiederholungsstichproben wurde durchgefihrt, um mit dem von Hayes (2012)
entwickelten SPSS-Makro auf einen signifikanten moderierenden Effekt zu testen. Die
Ergebnisvariablen und die Moderationsvariable (d. h. das Alter des Kindes) wurden
zentriert. In dieser Analyse ist der Moderationseffekt signifikant, wenn das 95%ige
verzerrungskorrigierte Konfidenzintervall flr den Moderationseffekt nicht Null
einschlieRt. SchlieBlich wurden zusétzliche MANOVAs durchgefiihrt, um die Qualitat
der Daten und ihre Représentativitat auf der Grundlage einer Reihe von wichtigen
Hintergrundvariablen  (Karyotyp, Rekrutierungsstrategie, Rekrutierungsort) zu
untersuchen. Das Signifikanzniveau wurde auf p = .05 festgelegt. Fir alle signifikanten
Effekte wurde die EffektgroBe mit Cohen's d angegeben (.2 = kleiner Effekt; .5 =
mittlerer Effekt; .8 = starker Effekt, Cohen, 1977).

Ergebnisse
Psychophysiologische Erregung wéhrend der Baseline

Die Ausgangswerte der Herzfrequenz unterschieden sich nicht zwischen Kindern mit
SCT (M = 103,06, SD
= 17,52) und Kontrollen (M = 100,94, SD = 13,90) (#(112)=.761, p = .448). Es gab auch
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keine signifikanten Unterschiede zwischen den drei verschiedenen Karyotypen in der
SGT-Gruppe (F(2,76) = 2,702, p = .074): Die mittlere Ausgangsherzfrequenz betrug
96,83 (SD = 16,50) fir Jungen mit 47,XYY, 108,97 (SD = 16,59) flir Jungen mit 47, XXY
und 101,84 (SD = 18,34) fir Madchen mit 47, XXX.
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Psychophysiologische Erregung als Reaktion auf ein stressiges Ereignis

Die GLM-Analyse mit wiederholten Messungen ergab einen signifikanten Haupteffekt
der Aufgabe (F (3,129) = 23.436, p < .001, eta =.353), einen signifikanten Effekt der
Gruppe (F(1,131) = 4.643, p < .05, eta =.034) und einen signifikanten Interaktionseffekt
Aufgabe * Gruppe (F (3,129) = 3.183, p < .05, eta =.069). Mit anderen Worten, die
physiologische Erregung dnderte sich als Reaktion auf ein belastendes Ereignis, aber
dieses Muster unterschied sich zwischen Kindern mit SGT und Kontrollpersonen (siehe
Abbildung 1). Der Vergleich innerhalb der Gruppe zeigte ein unterschiedliches
Reaktivitats- und Erholungsmuster zwischen Kindern mit SGT und Kontrollpersonen
(siehe Tabelle 2). Wenn sie mit einem unerwarteten Stressor konfrontiert wurden,
zeigten Kinder mit SCT im Vergleich zu den Kontrollen eine schwéchere
Erregungsreaktion (was auf eine abgestumpfte Reaktion hindeutet) und ihre Erholung
dauerte langer als bei den Kontrollen, die eine sofortige erste Erholungsreaktion zeigten.
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Abbildung 1. Physiologische Reaktivitdit und Erholungsmuster bei der Gruppe mit
Geschlechtschromosomen-Trisomien (SCT) und der Kontrollgruppe wahrend eines belastenden
Ereignisses. Ein Sternchen zwischen zwei Pfeilen weist auf einen signifikanten Mittelwertunterschied
(p < .05) zwischen zwei Zeitpunkten hin (Ergebnisse siehe Tabelle 2). Der weil3e Bereich in der Grafik
steht fiir die "Stress"-Phase der Spielzeugaufgabe, der graue Bereich fiir die Erholungsphase.

Tabelle 2. Erh6hungen der Erregung (Herzfrequenz) innerhalb der Gruppe als Reaktion auf ein stressiges
Ereignis.

SCT Steuert
Anfangliche Belastung zu verlangerter Belastungst (60) =>-3,996, p <.001, d= .5t
(72) =>-5,966, p < .001, d = .7 Verlangerte Belastung zu anfanglicher
Erholungt (60) = >-1.064, p =.292t (72)=3.142,p< .01,d= 4
Anféngliche Erholung bis erweiterte Erholungt (60) =2.686, p < .01,d = .4t

(72) =1.939, p=.056

EffektgroBen angegeben in Cohen's d. Abkiirzungen: SCT: Geschlechtschromosomale Trisomien.
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Die Rolle des Alters bei der psychophysiologischen Erregung

Um zu untersuchen, ob die Schwachstellen in der physiologischen Reaktivitdt und
Erholung bei Kindern mit SGT Uber alle Altersstufen hinweg vorhanden waren, wurden
verzerrungskorrigierte Bootstrapping-Analysen (PROCESS) far die
Stresserregungsreaktion (von anfanglichem bis zu anhaltendem Stress) und die
Erregungsreaktion (von anhaltendem Stress bis zu langerer Erholung) durchgefuhrt. Es
wurde kein signifikanter Moderationseffekt des Alters des Kindes gefunden, weder fir
die Stressreaktion (b = -.07, SE =.92, ¢t = -.07, p = .940, 95% Konfidenzintervall = > -1.88,
1.75) noch fur die Erholungsreaktion (b = 1.14, SE = 1.16, t = .98, p = .328, 95%
Konfidenzintervall = >

-1.15, 3.43).

Emotionaler Ausdruck als Reaktion auf ein belastendes Ereignis

Eine GLM-Analyse mit wiederholten Messungen ergab einen signifikanten Haupteffekt
der Aufgabe (F(1, 138) = 14.802, p < .001, eta =.097) und einen signifikanten Effekt der
Gruppe (F(1,138) = 4.591, p < .05, eta

=.032). Der Interaktionseffekt Aufgabe * Gruppe war nicht signifikant (F(1,138) = .929, p
= .337). Bei den Kontrollpersonen war ein signifikanter Anstieg der emotionalen
Expressivitat von der anfanglichen bis zur verlangerten Stressphase der Aufgabe
festzustellen (siehe auch Abbildung 2). Dies war auch bei den Kindern mit SGT der Fall,
jedoch signifikant niedriger als bei den Kontrollpersonen.

Die Rolle des Alters bei der emotionalen Ausdrucksfihigkeit
Um zu untersuchen, ob die Schwachstellen im Ausdruck von Emotionen bei Kindern
mit SCT in allen Altersgruppen vorhanden waren, wurden verzerrungskorrigierte
Bootstrapping-Analysen (PROCESS) durchgefiihrt. Es wurde kein signifikanter
Moderationseffekt des Alters des Kindes flir emotionale Expressivitat gefunden (b = -.04,
SE =19, t = -.21, p = .833, 95% Konfidenzintervall = -.42, .34).

Konkordanz zwischen Reaktivitdt und Expressivitdit

Die Ergebnisse der Korrelationsanalysen, die fir jede Untersuchungsgruppe separat
durchgefiihrt wurden, zeigten signifikante Zusammenhénge zwischen der
physiologischen Erregungsreaktion und dem Gesamtausma3 der emotionalen
Expressivitat wahrend der Stressphase. Bei den Kontrollen gab es eine signifikant starke,
positive Korrelation zwischen der Erregungsreaktion und der emotionalen
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Abbildung 2. Durchschnittliche emotionale Expressivitat wéhrend der Stressphasen bei der Aufgabe mit

dem unvorhersehbaren Spielzeug fiir die Gruppe mit Geschlechts-Chromosomen-Trisomien (SCT) und
die Kontrollgruppe.
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Ausdrucksfahigkeit (r = .728, p < .001). Obwohl auch in der SGT-Gruppe eine
signifikant positive Korrelation gefunden wurde (r = .390, p < .01), war diese im
Vergleich zur Kontrollgruppe signifikant schwacher, wie die Fisher r-zu-Z-
Transformation zeigte (z = > -2,783, p < .01). Mit anderen Worten, die Konkordanz
zwischen Erregungsreaktivitdt und emotionaler Expressivitat war in der SGT-Gruppe im
Vergleich zu den Kontrollen signifikant geringer.

Die Rolle von Karyotyp, Erfassungsfehler und Rekrutierungsort

Karyotyp

Um zu untersuchen, ob die emotionalen Schwachstellen bei allen drei Karyotypen des
SGT vorhanden waren, wurde eine MANOVA mit dem Karyotyp als unabhéngiger
Variable und den drei wichtigsten Ergebnisparametern (Stresserregungsreaktion,
Erholungserregungsreaktion und emotionale Expressivitit) als abhéngigen Variablen
durchgefuhrt. Es gab keine signifikanten Unterschiede zwischen den drei Karyotypen
(Pillai's trace =.155, F(6,100) = 1.403, p = .221): Jungen und Mé&dchen mit einem
zusatzlichen X- oder Y-Chromosom zeigten &hnliche Muster im Bereich der
psychophysiologischen und emotionalen Ausdrucksfahigkeit.

Einstellungsstrategie

Um zu untersuchen, ob die Rekrutierungsstrategie fur das erhdhte Risiko fiir emotionale
Anfalligkeiten relevant war, wurde eine MANOVA mit der Rekrutierungsstrategie
innerhalb der SGT-Gruppe (prospektive Nachuntersuchung, informationssuchende
Eltern, Kklinisch Uberwiesene Falle) als unabhangige Variable und den drei wichtigsten
Ergebnisparametern  (Stresserregungsreaktion, Erholungsreaktion und emotionale
Expressivitat) als abhéngige Variablen durchgefihrt. Es gab keine signifikanten
Gruppenunterschiede (Pillai's trace=.148, F(6,100) = 1.336, p = .248): Die Art und
Weise, wie die Kinder fur die Studie rekrutiert wurden, schien keinen Einfluss auf das
Ausmal3 der psychophysiologischen und emotionalen Ausdrucksfahigkeit zu haben.

Standort der Forschungsstudie

Um zu untersuchen, ob der Studienort mit der emotionalen Vulnerabilitat
zusammenhangt, wurde eine MANOVA mit dem Studienort (Niederlande, Vereinigte
Staaten von Amerika) als unabhdngige Variable und den drei wichtigsten
Ergebnisparametern (Stresserregungsreaktion, Erholungsreaktion und emotionale
Expressivitat) als abh&ngige Variablen durchgefihrt. Es ergaben sich keine signifikanten
Gruppenunterschiede (Pillai's trace =.089, F(6,50) = 1.629, p = .194): Kinder aus den
Vereinigten Staaten und den Niederlanden zeigten ahnliche Anfalligkeiten im Bereich
der psychophysiologischen und emotionalen Ausdrucksfahigkeiten.

Diskussion

Die vorliegende Studie untersuchte die emotionale Reaktivitat und Expressivitat als
Reaktion auf ein stressausldsendes Ereignis bei kleinen Kindern mit einem zusatzlichen
X- oder Y-Chromosom im Vergleich zu Kontrollpersonen. Der Schliissel zu dieser
Studie war die Untersuchung sowohl der physiologischen Komponenten (z. B. affektive
Erregung in der Herzfrequenz) als auch der beobachteten Verhaltenskomponenten
(Gesichts- und Koérperausdruck) des emotionalen Systems. Durch die Untersuchung
beider Parameter mit sensiblen und objektiven Techniken wollten wir die méglichen
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unterschiedlichen Defizite und Ubereinstimmungen bei der emotionalen Verarbeitung
in einer jungen Stichprobe von genetisch "gefdhrdeten" Kindern verstehen. Das
wichtigste Ergebnis der aktuellen Studie ist, dass unterschiedliche Reaktivitat und
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Bei Kindern mit einem zusétzlichen Geschlechtschromosom (SCT) wurden im
Vergleich zu den Kontrollen andere Erholungsmuster festgestellt. Sie zeigten nicht nur
eine signifikant niedrigere Erregungsreaktion (was auf eine abgestumpfte Reaktion
hindeutet), sondern ihre Erholung dauerte auch langer als bei den Kontrollen, die eine
sofortige Erholungsreaktion zeigten. Zusétzlich zur emotionalen Erregung stellten wir
fest, dass Kinder mit SCT sowohl bei anfanglichem als auch bei anhaltendem Stress
weniger emotionale Ausdrucksféhigkeit zeigten. Dartber hinaus zeigte unsere Studie ein
geringeres ~ Zusammenspiel ~ zwischen  den  physiologischen  und  den
Verhaltenskomponenten der emotionalen Reaktion: Kinder mit SCT zeigten eine
signifikant geringere  Ubereinstimmung zwischen emotionaler Erregung und
Ausdrucksfahigkeit im Vergleich zu Kontrollpersonen, wenn sie mit einem
unerwarteten (stressigen) Ereignis konfrontiert wurden. Zusammengenommen liefern
diese Ergebnisse den ersten Beweis fir signifikante Schwachstellen in der
Reaktionsfahigkeit und Erholung des emotionalen Systems von Kleinkindern mit SCT,
was einer der Schlisselmechanismen sein kénnte, der den Problemen in der sozialen
Anpassungsfahigkeit zugrunde liegt.

Die Diskordanz zwischen Ausdruck und Erregung wurde in der Literatur zum SGT
bisher nicht beschrieben, sodass unsere Studie die erste ist, die diese Ergebnisse in dieser
Population beschreibt. In anderen Klinischen Gruppen, die ebenfalls fir sozial-
emotionale Schwierigkeiten bekannt sind, wie z. B. Kinder mit Autismus-Spektrum-
Storungen (ASD), wurde jedoch auch eine Diskordanz zwischen Erregung und
Ausdruck beschrieben (Zantinge et al., 2018). Um Hypothesen Uber die Art dieser
Unterschiede im affektiven System von Kindern mit SGT aufzustellen, kénnte es
hilfreich sein, die zugrunde liegenden neurologischen Netzwerke im Gehirn zu
untersuchen, von denen angenommen wird, dass sie an der Verarbeitung emotionaler
Informationen beteiligt sind. Zum Beispiel spielen zahlreiche neuronale Hirnregionen
eine gewisse Rolle im Emotionssystem, darunter subkortikale Bereiche wie die Amygdala
(Costafreda et al., 2008) sowie eine Reihe von kortikalen Regionen, darunter die
anteriore Insula und der dorsale anteriore Cingulum (Murphy et al, 2003).
Interessanterweise zeigen die Ergebnisse der Bildgebung bei SCT (insbesondere 47,XXY)
konsistente neuroanatomische und funktionelle Unterschiede in diesen Bereichen,
einschlief3lich eines verringerten Volumens der grauen Substanz sowohl in der Insula als
auch in den temporalen Regionen, einschlieBlich der Amygdala und des Hippocampus
(Hong & Reiss, 2014), was darauf hindeutet, dass die physiologischen und
verhaltensbezogenen Anfalligkeiten wahrscheinlich in der (frihen) Gehirnreifung
verankert sind. Eine weitere Unterstltzung fir diese frithe Verbindung zwischen Genen,
Gehirn und Verhalten ergibt sich auch aus unserer Feststellung, dass das Alter keinen
signifikanten Einfluss auf die physio-logische Erregung oder die emotionale
Expressivitat hatte. Durchschnittliche Abweichungen in der emotionalen Verarbeitung
waren bei Kindern mit SCT in allen Altersstufen vorhanden, sogar schon im Alter von
12 Monaten. Unsere Ergebnisse stimmen mit denen anderer Studien Uberein, die
ebenfalls frilhe Anzeichen einer gefahrdeten Entwicklung in einer Untergruppe von
(wenn auch nicht allen) Kindern mit SGT fanden (Bouw et al., 2022; Kuiper et al., 2021;
Urbanus et al., 2022; Zampini et al., 2021).

Soweit uns bekannt ist, gibt es bisher nur drei weitere Studien, die Folgendes

untersucht haben
physiologische Erregung bei Personen mit SCT, wobei die Ergebnisse unterschiedlich
ausfallen. Die erste Studie zeigte bei Erwachsenen mit 47,XXY (van Rijn et al., 2014)
erhohte Hautleitwerte als Reaktion auf soziale Informationen (emotionsausldsende
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Clips) im Vergleich zu Kontrollen. Die zweite Studie (Bizzell et al., 2020) verglich
gesunde Kontrollpersonen mit Kindern im Schulalter mit 47, XYY mit und ohne
Autismus-Spektrum-Stérung, fand aber keine signifikanten Gruppenunterschiede in
ihren  Erregungsreaktionen  auf  sensorische  Herausforderungen (z.  B.
Krankenwagensirene). Die dritte Studie (Urbanus et al., in Prifung), die dieselbe
Kinderkohorte wie die aktuelle Studie umfasste, fand eine abgeschwdchte physiologische
Erregungsreaktion als Reaktion auf soziale Angebote mit Videoclips. Die Unterschiede
in diesen Ergebnissen kdénnten mit der Art des Stressors (z. B. sozial, unsozial, neutral)
und dem Kontext, in dem die Erregung gemessen wird, zusammenhéngen (Stifter et al.,
1989). In der aktuellen Studie wurde die emotionale Reaktivitat gemessen



22 (&) K.C.KUIPERETAL

ohne die mdgliche Beeintréchtigung durch Aspekte der sozialen Interaktion, indem ein
Stressor eingefiihrt wurde, der keine Interaktion mit einer zweiten Person erforderte.
Der Vergleich der Ergebnisse der oben genannten Studien mit den unseren legt nahe,
dass Kinder mit SCT eine abgestumpfte Erregungsreaktion in Bezug auf ihre eigenen
Emotionen, eine typische Reaktion auf neutrale Stressoren und eine erhohte
Erregungsreaktion in Bezug auf die Emotionen anderer zeigen konnten. Eine
Replikation der aktuellen Ergebnisse sowie zukiinftige Studien, die den Einfluss der Art
der Stressoren und den Langsschnittpfad der Erregung untersuchen, sind erforderlich,
um Klarheit zu schaffen. Nichtsdestotrotz passen unsere Ergebnisse zur verminderten
emotionalen Ausdrucksféhigkeit dazu, wie einige junge Kinder mit SCT auf
Verhaltensebene beschrieben werden, einschlieBlich verminderter
Durchsetzungsfahigkeit und zurlckhaltenderem, zurtickgezogenem und schiichternem
Verhalten (Otter et al., 2010; Ratcliffe et al., 1990; Ross et al., 2012; van Rijn & Swaab,
2015). Unsere Ergebnisse stimmen auch mit anderen Studien Uberein, in denen
Abweichungen in der emotionalen Ausdrucksfahigkeit festgestellt wurden,
einschlieBlich Schwierigkeiten, negative Emotionen gegeniiber anderen auszudriicken
(van Rijn et al., 2008), ihre Emotionen zu regulieren (van Rijn & Swaab, 2020) und ihre
Emotionen zu identifizieren und zu verbalisieren (Van Rijn et al., 2006).

Die aktuellen Ergebnisse sind von erheblichem zusatzlichen Wert fir unser
derzeitiges Wissen (Uber die Mechanismen, die das Risiko flr adaptive
Verhaltensprobleme bei Kindern mit SGT bestimmen. Traditionell wurden emotionale
und  Verhaltensschwierigkeiten ~ bei ~ SGT  durch  Defizite  bei  der
Informationsverarbeitung, einschliellich Sprachschwierigkeiten und Schwierigkeiten bei
der Exekutivfunktion, erklart (fiir eine Ubersicht siehe van Rijn, 2019). Auf der
Grundlage unserer Daten bieten wir einen weiteren wichtigen zugrundeliegenden
Mechanismus an, um die klinische Vielfalt zu erklaren, die bei SGT so oft beschrieben
wird: den des Emotionssystems. Es ist wichtig zu verstehen, wie sich Schwachstellen im
emotionalen System auf adaptive Funktionen und Verhalten auswirken kénnen. Unsere
Ergebnisse zeigen, dass die Signalfunktion von Emotionen, die anzeigt, dass eine
Situation relevant ist und Aufmerksamkeit erfordert, bei Kindern mit SCT anders
funktioniert. Diese Kinder scheinen herausfordernde Situationen  weniger
wahrscheinlich als potenziell relevant zu signalisieren, wahrend sie gleichzeitig eine
langere Erholungszeit von demselben Ereignis bendtigen. Sie zeigen eine geringere
Verhaltensreaktion auf die Situation, was die emotionale Ausdrucksfahigkeit betrifft. Die
Kohésion zwischen diesen beiden Komponenten ist weniger stark als bei der typischen
Entwicklung, was die Kommunikation des "inneren Zustands" nach auf3en erschwert.
Mit anderen Worten: Was im Inneren geschieht (Erregung), stimmt nicht mit dem
uiberein, was im AuBeren geschieht (Ausdruck). In der alltdglichen Interaktion kann
man sich vorstellen, dass eine solche Diskordanz die Betreuungsperson in Bezug auf die
Bedlrfnisse des Kindes in einer bestimmten Situation verwirrt und ihre angemessene
Beteiligung an der Entwicklung und dem Funktionieren des Kindes erheblich behindert.
Ein Kind braucht ein optimales Mal3 an emotionaler Reaktivitdt, um aktiv am taglichen
Leben teilnehmen zu kénnen: nicht zu viel, da dies zu einem standigen Gberwaltigenden
Erleben von Emotionen flihrt, aber auch nicht zu wenig, da dies zu keiner angemessenen
Verhaltensaktivierung (Passivitdt) fihrt. Das richtige MaR an Reaktivitdit und
Expressivitat hilft dem Einzelnen bei der Interaktion mit anderen, indem es die
Kommunikation seines inneren Zustands unterstiitzt: Es ermdglicht ihm, aktiv nach
Situationen zu suchen, die gut sind, und Situationen zu vermeiden, die schédlich sind
(Gross, 2013).
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Wenn die Signalfunktion des emotionalen Systems nicht richtig funktioniert,
kann sich ein Kind nicht auf seine automatische Funktion verlassen, was es ihm

erschwert, automatisch und intuitiv auf Verdnderungen in seiner Umgebung zu
reagieren (Gross, 2013). Das Verhalten so zu organisieren, dass es den Anforderungen
der jeweiligen Situation entspricht, wird dadurch beeintréchtigt. Dieses beeintréchtigte
emotionale System konnte eine Erklarung daflr sein, warum Kinder mit SCT
Schwierigkeiten haben, angemessenes soziales und emotionales Verhalten zu zeigen. Da
wir Menschen sind, finden die meisten unserer Interaktionen und Funktionen statt
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in einer hochkomplexen und sozialen Welt, und gut regulierte Emotionen helfen uns,
adaptiv auf Veradnderungen in unserem sozialen Umfeld zu reagieren (van Rijn et al.,
2012). Belege fir diese Hypothese stammen auch aus Studien mit sich normal
entwickelnden Kindern, die zeigen, dass eine unzureichende emotionale Reaktivitat mit
Verhaltensproblemen verbunden ist (Beauchaine, 2001; Boyce et al., 2001). Die
Diskordanz von Erregung und Ausdrucksfahigkeit wird mit spéterer Zunahme
depressiver Symptome und geringerem Wohlbefinden in Verbindung gebracht (Mauss
et al., 2011). Zukunftige Studien sollten den Zusammenhang zwischen emotionaler
Reaktivitdt und Responsivitat und Verhaltensproblemen im spéteren Leben bei Kindern
mit SGT untersuchen und dabei ein Langsschnittdesign anwenden, das den Rahmen der
aktuellen Studie sprengt. Nichtsdestotrotz liefern unsere Daten den ersten Beweis dafir,
dass SCT das Muster der Reaktivitdit und Responsivitdt des Emotionssystems
beeinflussen kann, wodurch diese Kinder einem frithen Risiko fur sozio-emotionale
Entwicklungsschwierigkeiten ausgesetzt sind.

Zu den Stérken unserer Studie gehort der Einsatz sensibler und objektiver Techniken
wie der Psychophysiologie bei einer jungen Stichprobe von Uberwiegend prénatal
diagnostizierten Kindern mit SCT. Die Untersuchung von Kindern mit einer
genetischen Veranlagung, die pranatal diagnostiziert werden kann, bietet eine einmalige
Gelegenheit zur Untersuchung von genetisch bedingten Verhaltenspfaden in der
Entwicklung, wobei ein prospektiver Ansatz verfolgt wird, der tUber die Beschreibung
problematischen Verhaltens hinausgeht. Stattdessen liegt der Schwerpunkt auf der
Identifizierung von friihen Markern fiir eine "geféhrdete" Entwicklung, die friihzeitige
Interventionen zur Minimierung kiinftiger negativer Folgen ermdglichen kénnten. Auch
fir die klinische Praxis sind unsere Ergebnisse von groflem Wert. Betreuer und
Fachleute, die mit Kindern mit SGT arbeiten, sollten sich der differenziellen Aspekte des
Emotionssystems bewusst sein, die zu Entwicklungsschwéchen in der frihen Kindheit
beitragen konnten. Diese Kinder konnten von orientierungsunterstiitzenden
Interventionen profitieren (z. B. die Aufmerksamkeit der Kinder auf die Situationen
lenken, die relevant sein koénnten) sowie von Hilfe beim adaptiven Ausdruck von
Emotionen (z. B. Spiegeln oder Verbalisieren emotionaler Erfahrungen). Da Kinder mit
SCT eine (insgesamt) verldngerte Reaktivitdt auf Stress zeigen, bendtigen sie
mdoglicherweise mehr Zeit, um zu einem ‘"regulierten" Ausgangszustand
zurtickzukehren, wenn sie mit Herausforderungen konfrontiert werden: mehr Zeit, als
sie in ihrem Verhalten zeigen kdnnten. Wenn sich die Betreuungspersonen der
madglichen Disharmonie im emotionalen Ausdruck von Kindern mit SCT bewusst sind,
kdnnen sie deren Interaktionen und Reaktionen auf Neues besser unterstiitzen.

Mehrere Faktoren schranken die Aussagekraft der Ergebnisse der aktuellen Studie
ein, woflr entsprechende Vorschlége fiir kiinftige Forschungsarbeiten gemacht werden.
Erstens umfasste unsere Studie keine anderen Erregungsindizes als die Herzfrequenz
und das beobachtete Ausdrucksverhalten als Reaktion auf einen stressausldsenden
Stimulus. Eine Reihe verschiedener Arten von Reizen (einschlieflich positiver und
negativer, sozialer und nicht sozialer Belastungsreize) sollte weiter untersucht werden,
ebenso wie andere Indizes des autonomen Nervensystems (ANS), einschlieBlich der
Herzfrequenzvariabilitdt und Informationen lber den parasympathischen Zweig des
ANS (Benevides & Lane, 2015). Zweitens wurden in der aktuellen Studie keine
kognitiven Malie oder Informationen Uber Emotionsregulationsstrategien erfasst. Wir
haben nicht untersucht, wie die Kinder mit den herausfordernden Situationen in Bezug
auf Emotionsregulationsstrategien umgingen und wie dies mit dem sozialen,
verhaltensméf3igen und emotionalen Funktionieren im Alltag zusammenhéangt. Es wére
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interessant, den prédiktiven Wert der Emotionsreaktivitdt und der sie begleitenden
Emotionsregulationsstrategien im Laufe der Zeit zu untersuchen, um Einblicke in die
Langsschnittbeziehungen ~ zwischen  dem  Emotionssystem  und  spéteren
Entwicklungsschwierigkeiten zu erhalten und um Interventionsstrategien zu entwickeln.
Obwohl es sich bei unserer Studie um eine Querschnittsstudie handelt, haben unsere
Ergebnisse gezeigt, dass das Alter keinen signifikanten Einfluss auf die emotionale
Reaktivitat oder Responsivitat hat,
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L&ngsschnittstudien sind erforderlich, um die Auswirkungen auf die Entwicklung von
Personen mit SCT im Laufe der Zeit und die Beziehung zu neurologischen
Entwicklungsstérungen und Psychopathologie, einschliellich, aber nicht beschrankt auf
ADHS und ASD, zu belegen. Darliber hinaus wecken diese Studienergebnisse das
Interesse an der Frage, wie die genetischen Unterschiede zu Unterschieden in den
neurobiologischen Reaktionen fiihren und wie psychosoziale und/oder
pharmakologische Interventionen, die auf die emotionale Regulierung abzielen, die
Verhaltensreaktionen bei Kindern mit SCT beeinflussen kénnen. Diese
Forschungsrichtung kénnte auch die Untersuchung des (spezifischen) genetischen
Einflusses zusatzlicher X- und Y-Chromosomen auf den sozial-emotionalen Phanotyp
beinhalten, wobei Unterschiede zwischen verschiedenen Karyotypen sowie Vergleiche
mit anderen (nicht geschlechtschromosomalen) Trisomien untersucht werden konnten.
Zusammenfassend zeigen unsere Ergebnisse friihe Stérungen im Emotionssystem von
sehr jungen Kindern mit SCT in Form einer abgestumpften und verlangerten
emotionalen Reaktivitat und einer reduzierten emotionalen Expressivitét als Reaktion
auf Stress. Wir schlagen vor, dass das Emotionssystem ein wichtiger Mechanismus sein
kdnnte, um die Heterogenitat und Variabilitat der Entwicklungsergebnisse zu erklaren,
die so oft bei Personen mit SCT beschrieben werden, da Emotionen einen bedeutenden
Einfluss auf die adaptive Funktion im Alltag haben. Die aktuellen Ergebnisse sind
wichtig fur die Verbesserung der klinischen Versorgung von Menschen mit SCT, da ein
erhohtes Bewusstsein fur die Diskordanz zwischen Ausdruck und Erregung fuir die
Psychoedukation und die Interventionsstrategien von Menschen mit SCT sinnvoll sein
kann.

mit SCT.
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