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1 | EINFUHRUNG

Abstrakt
Es gibt nur wenig Forschung uber die Erfahrungen von Eltern von Kindern mit
Trisomie X (47,XXX). Die zunehmende Zahl von Pranataldiagnosen in Verbindung
mit den Fortschritten in der nicht-invasiven Schwangerschaftsvorsorge erfordert ein
besseres Verstandnis der Auswirkungen von Trisomie X auf die Familiensysteme.
Ziel dieser qualitativen Untersuchung war es, die Lebenserfahrung von Eltern junger
Tochter mit pranatal identifizierter Trisomie X zu beschreiben, um die genetische
Beratung zu unterstutzen.

Halbstrukturierte qualitative Interviews wurden per

Telefonkonferenz mit Eltern (n = 11) von Madchen mit Trisomie X im Alter von 6-44
Monaten durchgefuhrt. Ein deskriptiver phe- nomenologischer Ansatz wurde
verwendet, um die Transkripte nach signifikanten Aussagen zu kodieren und die
Daten in Themen zu reduzieren, die die Erfahrung der Diagnose Trisomie X und die
Erfahrung der friilhen Elternschaft in dieser Population beschreiben. Die Teilnehmer
beschrieben eine emotionale Reise der Anpassung an die pranatal festgestellte
beschreibende Themen umfassten zwei aber

Trisomie X. Vier verwandte,

unterschiedliche Lebensphasen: Negative Diagnoseerfahrungen und eine
hoffnungsvolle frihe Kindheit, sowie zwei fortlaufende Erfahrungen: Anhaltende
Unklarheit und Bewaltigung von und Anpassung an Ungewissheit. Die Ergebnisse
legen nahe, dass die Anbieter die Wortwahl und das Timing bei der Mitteilung der
Diagnose sorgfaltig abwagen sollten. Die genetische Beratung sollte werdende
Eltern mit aktuellen Forschungsergebnissen speziell zu Trisomie X versorgen, den
Kontakt zu anderen Eltern junger Madchen mit Trisomie X erleichtern, Ansatze zur
Entwicklungsbeobachtung vorstellen und darauf vorbereitet sein, Familien bei einer
Reihe von emotionalen Reaktionen auf die Diagnose und Entscheidungen bezuglich

der Offenlegung zu unterstiitzen.

KEYWO RDS
Genetische Beratung, Eltern, Phanomenologie, Pranataldiagnose, Geschlechtschromosomen-
Aneuploidie, Trisomie X

Epikanthusfalten, Hypotonie und Klinodaktylie (Wigby

Das Trisomie X-Syndrom (47,XXX) ist eine geschlechtsspezifische
hromosomale Aneuploidie (SCA), bei der Frauen ein zusatzliches X-
Chromosom im Vergleich zu den typischen 46,XX haben. Trisomie
1/1000 weiblichen
Lebendgeburten (Berglund et al., 2019) und ist mit einer Vielzahl

X hat eine geschatzte Inzidenz von

von korperlichen, medizinischen, psychologischen und

entwicklungsbezogenen Merkmalen verbunden. Zu den haufigen
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Kindern mit Trisomie X haufiger als in der Allgemeinbevolkerung
(Bender et al., 1983; Linden et al., 1988; Pennington et al., 1980;
Tartaglia et al., 2010). Kinder mit Trisomie X haben auch ein

et al., 2016). Es besteht ein erhohtes Risiko flir komorbide
Erkrankungen wie Krampfanfalle, Herzfehler, Nieren- und
Urogenitalanomalien und vorzeitiges Eierstockversagen, obwohl
die Mehrheit diese Erkrankungen nicht hat (Berglund et al., 2022).
Sprachliche und motorische Entwicklungsverzégerungen sind bei

erhéhtes Risiko fir kognitive Defizite, Lernbehinderungen,
Aufmerksamkeitsdefizite, Angstzustande, soziale
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Kommunikationsdefizite und Depressionen (Freilinger et al., 2018;
Pennington et al., 1980; van Rijn, 2019; Wigby et al., 2016). Studien
im Erwachsenenalter haben ebenfalls gezeigt, dass Frauen mit
Trisomie X in ihren neurokognitiven und sozial-emotionalen
Fahigkeiten beeintrachtigt sind und schlechtere schulische und
soziodkonomische Ergebnisse erzielen (Otter et al., 2021, 2022;
Stochholm et al., 2013). Es gibt jedoch ein breites Spektrum an
phanotypischer Variabilitdt, wobei einige Individuen nur leicht
betroffen oder asymptomatisch sind und andere Individuen
deutlichere physische, medizinische und psychologische Merkmale
aufweisen (Berglund et al., 2022; Tartaglia et al., 2010).

Historisch gesehen wurde Trisomie X unterdiagnostiziert, was
wahrscheinlich auf das Fehlen ausgepragter pathognomonischer
Merkmale zurlickzuflhren ist. Darliber hinaus sind viele mit Trisomie
X assoziierte Probleme, wie Angstzustande und Lernstérungen, in
der Allgemeinbevolkerung relativ haufig und stellen keine typische
Indikation flir genetische Tests dar (Tartaglia et al., 2010; Wigby et
al., 2016). Fruhere Untersuchungen deuten darauf hin, dass nur 10
% der Personen mit Trisomie X im Laufe ihres Lebens klinisch
1991). Die frihere
Forschung wurde also durch eine geringe StichprobengroRe

festgestellt werden (Nielsen & Wohlert,

und/oder eine Verzerrung bei der Feststellung beeintrachtigt, wobei
die schwereren Falle erst postnatal in einem klinischen Umfeld
identifiziert wurden, was die Wahrnehmung der phanotypischen
Prasentation und Variabilitét verzerrte (Otter et al., 2010).

Die Einflhrung des nicht-invasiven pranatalen Screenings
(NIPS) unter Verwendung zellfreier fetaler DNA, die im mutterlichen
Serum zirkuliert, wurde 2013 in den Vereinigten Staaten als
geburtshilflicher Standard fir 2016 und 2020 angenommen
(American College of Obstetricians and Gynecologists' Committee
on Practice Bulletins-Obstetrics; Committee on Genetics; Society for
Maternal-Fetal Medicine, 2020). Dieser Fortschritt bietet eine
einzigartige Gelegenheit, das phanotypische Spektrum und den
nattrlichen Verlauf von Trisomie X mit weniger Verzerrungen besser
zu verstehen, indem diejenigen Madchen untersucht werden, die vor
oder bei der Geburt identifiziert wurden und bei denen ansonsten
moglicherweise keine Diagnose gestellt wird. Infolge der klinischen
Anwendung von NIPS werden immer mehr Eltern mit pranatalen
Ergebnissen flir Aneuploidien, einschlieBlich Trisomie X, konfrontiert
(Gadsbgll et al., 2020). Medizinische Dienstleister und genetische
Berater brauchen effiziente Wege, um zuverldssige Informationen
darlber zu vermitteln, was Eltern erwarten kénnen, wenn sie ein
pranatales Ergebnis erhalten. Dies kann eine besonders schwierige
Aufgabe sein, wenn man die grof3e Variabilitdt berucksichtigt, die mit
dem Phanotyp Trisomie X verbunden ist (Lalatta & Tint, 2013),
sowie die groRRen kulturellen Unterschiede bei den Abbruchraten
(Otter et al., 2010).

Die Forschung uber die Erfahrungen der Eltern bei SCAs hat
erst vor kurzem begonnen, und es gibt nur wenige Studien, die sich
speziell mit Trisomie X befassen. Die Ergebnisse einer italienischen
Studie (Lalatta et al., 2010) zeigten, dass Eltern ihre anfangliche
Angst im Zusammenhang mit der Mehrdeutigkeit der Diagnose
Trisomie X Uberwinden kdénnen, vorausgesetzt, sie werden
angemessen beraten. Darlber hinaus erkannten die meisten Eltern,
die die fortsetzten, trotz der

Schwangerschaft anfanglich

traumatischen Reaktionen auf die Diagnose, die, so die Hypothese
der Autoren, die hohen Abbruchraten in Italien erklaren kénnten, den
Wert einer pranatalen Diagnose (Lalatta et al., 2010). Pieters et al.
(2011)
unvorhergesehenen fetalen SCA-Befunden, darunter eines mit

untersuchten acht Elternpaare von Kindern mit
Trisomie X und eines mit Mosaik-Trisomie

X. Insgesamt stellten sie fest, dass sich die Eltern vor allem um die
Fruchtbarkeit und die Statur kimmerten und nur wenige Bedenken
hinsichtlich der psychosozialen Entwicklung hatten. Dies war jedoch
wahrscheinlich  durch die da diese

Stichprobe  beeinflusst,

medizinischen
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Was liber dieses Thema bekannt ist

Trisomie X ist eine Aneuploidie der
Geschlechtschromosomen, die bei etwa 1 von 1000
weiblichen Geburten auftritt und mit unterschiedlichen
korperlichen,  geistigen und  entwicklungsbedingten
Merkmalen einhergeht. In der Vergangenheit wurde die
Trisomie X zu selten diagnostiziert, doch mit der
Einfllhrung des nicht-invasiven pranatalen Screenings

steigt die Diagnoserate.

Was dieses Papier zu diesem Thema beitragt

Infolge der klinischen Einfiihrung des nicht-invasiven
pranatalen Screenings werden immer mehr Eltern mit
einer unerwarteten pranatalen Identifizierung von Trisomie
X konfrontiert. Dieser Artikel berichtet Uber die
Erfahrungen der Eltern mit der Diagnose ihres Kindes und
der friihen Elternschaft mit Trisomie X, die Klinikern und
genetischen Beratern verlassliche Informationen dariber
geben kénnen, was Patienten erleben kdnnten, wenn sie
pranatale Ergebnisse und eine Diagnose erhalten.

Merkmale sind haufiger bei Turner (45,X)- und Klinefelter
(47 ,XXY)-Syndromen zu finden, die die Ubrigen sechs fir die
Studie  befragten  Familien umfassten. Eine qualitative
Untersuchung einer Stichprobe von Eltern von Kindern mit SCAs,
darunter 11 mit Trisomie X, flhrte zu zwei unterschiedlichen
thematischen Analysen des Datensatzes. Erstens untersuchten
Jaramillo et al. (2019) die Erfahrungen mit der Diagnose und
stellten fest, dass sich die Eltern zum Zeitpunkt der Diagnose eine
ausgewogenere Darstellung der SCA-Prognose wiinschten und
viele Eltern uninformierte Anbieter beschrieben, denen es an
Informationen Uber den spezifischen SCA-Zustand ihres Kindes
mangelte. Richardson et al. (2021), die sich auf die Erfahrungen
der Eltern konzentrierten, stellten fest, dass die Eltern sich stark
dafir einsetzen mussten, um eine Diagnose fiir ihr Kind zu
erhalten und angemessene Unterstiitzungsdienste zu sichern, und
oft die Rolle des Experten fir die genetische Erkrankung
Ubernahmen. In einer US-Studie mit gemischten Methoden fanden
Riggan et al. (2020) heraus, dass Eltern, die eine pranatale SCA-
Diagnose erhalten hatten, Gber negativere emotionale Erfahrungen
berichteten als diejenigen, die eine postnatale Diagnose erhalten
hatten, und dass die Mehrheit der Eltern von Kindern mit SCA die
von Genetikern und Medizinern bereitgestellten Ressourcen als
veraltet und UbermaRig medizinisch oder negativ empfanden. Eine
qualitative Analyse der offenen Antworten von Befragten, die eine
pranatale Diagnose erhalten hatten, ergab, dass viele nicht auf die
Maoglichkeit einer pranatalen SCA-Diagnose vorbereitet waren,
dass die Erfahrungen mit der Diagnose sehr unterschiedlich waren
und dass die Eltern Uber den Mangel an nitzlichen Ressourcen
enttduscht waren (Riggan et al., 2021). Insgesamt deuten die
Studien darauf hin, dass Eltern und ihre Téchter mit Trisomie X eine
einzigartige Lebenserfahrung haben, die stark von ihren

Y 3
Genetic T_\W/] LEYJ—
Counselors
Unterstitzungssystemen und dem Zeitpunkt der Diagnose

beeinflusst wird (Attfield, 2020, 2021).

Bislang haben die meisten qualitativen Studien zur Elternschaft
bei SCAs (mit Ausnahme von Lalatta et al., 2010) alle SCA-
Karyotypen einbezogen, wobei bei der Interpretation der Ergebnisse
kaum zwischen den Bedingungen unterschieden wurde. Zwar gibt
es sicherlich Uberschneidungen zwischen den phénotypischen
Erscheinungsbildern der Geschlechtschromosomen-Trisomien, aber
es gibt auch einige bemerkenswerte
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Unterschiede (z. B. Risiken fir Verhaltens- und Lernprobleme,
gesellschaftliche Erwartungen in Bezug auf das Geschlecht,
Hormonbehandlungen, kognitive Fahigkeiten), und daher ist es
wahrscheinlich, dass die Erfahrungen und Herausforderungen, mit
denen Eltern konfrontiert sind, je nach Zustand unterschiedlich sind.
Darliber hinaus umfassten friihere Studien ein Altersspektrum von
der frihen Kindheit bis zum Erwachsenenalter, mit einer Mischung
aus pranataler und postnataler Erfassung. Die Kontextfaktoren
unterscheiden sich erheblich fir Eltern von Kleinkindern, die eine
pranatale Diagnose erhalten, im Gegensatz zu alteren Kindern, die
eine  postnatale Diagnose aufgrund  medizinischer  und
neurodevelopmentbezogener Bedenken erhalten. Da Familien den
Wunsch nach mehr syndromspezifischen, ausgewogenen und
ganzheitlichen Informationen zur SCA-Diagnose aufern (Jaramillo
et al.,, 2019), besteht ein Bedarf an einem tieferen Verstandnis der
Erfahrungen der Eltern, die spezifisch fur Trisomie X und Uber die
gesamte Lebensspanne sind. Diese qualitative Studie zielt darauf
ab, die ge- netische Beratung bei Trisomie X zu starken, indem sie
diese Licke inder L iteratur fillt indem sie die gelebten
Erfahrungen von Eltern von sehr jungen Téchtern mit pranatal
identifizierter Trisomie X beschreibt und induktiv aufkommende
Gedanken und Prioritaten in Bezug auf den Diagnoseprozess, friihe
elterliche Erfahrungen, Stressoren und Herausforderungen sowie

unterstitzende Ressourcen erfasst.

2 | METHODEN

21 | Rekrutierung und Einschlusskriterien

Die Teilnehmer wurden aus einer Stichprobe von Eltern von
Kindern im Alter von 2 bis 60 Monaten mit pranatal identifizierter
SCA rekrutiert, die an einer laufenden Studie zum natlrlichen
Study;
zuklnftigen

Verlauf teilnahmen (The eXtraordinarY Babies
NCT03396562) und ihr

Forschungsmaglichkeiten bekundet hatten. Personen, die Eltern

Interesse an

oder Erziehungsberechtigte von Madchen mit vorgeburtlich

identifizierter Trisomie X mit diagnostischer (pra- oder
E-Mail zur

gaben vor der

postnataler) Bestatigung waren, wurden per

Teilnahme eingeladen. Alle Teilnehmer
Datenerhebung ihre Zustimmung und die Studie wurde vom
Colorado Multiple Institutional Review Board (COMIRB # 20-
1379)

zeitgleich mit der Datenerhebung und -interpretation und wurden

genehmigt. Die Rekrutierungsbemihungen liefen
fortgesetzt, bis eine thematische Sattigung erreicht war (Creswell

& Poth, 2017).

22 | Datenerhebung

Die halbstrukturierten phanomenologischen Interviews zielten darauf
ab, die Lebenserfahrungen der teilnehmenden Eltern zu erfassen,
insbesondere in den Bereichen Erhalt der Diagnose, Auswirkungen
der Diagnose auf ihr Kind und die Familie, Elternschaft mit einem
Kind  mit

Trisomie X und Unterstitzungsressourcen. Der

Interviewleitfaden (siehe Tabelle S1) wurde auf der Grundlage einer
Literaturrecherche entwickelt und von einem multidisziplinaren Team
mit umfassender Erfahrung in der Arbeit mit Kindern mit Trisomie X
und ihren Familien, darunter ein Psychologe, ein genetischer Berater,
ein Doktorand der genetischen Beratung, ein Endokrinologe und ein
Kinderarzt fur Entwicklungsstérungen, unterstutzt.
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Demografische Daten wurden auch mit einer kurzen elektronischen
Umfrage unter Verwendung von REDCap, einem elektronischen
Datenerfassungstool, das vom Colorado Clinical and Translational
Sciences Institute (Harris et al., 2009) bereitgestellt wird, erfasst
und verwaltet.

Die Eltern wurden in einem privaten Raum in ihrer Wohnung
Uber eine HIPAA-konforme, sichere und passwortgeschitzte
Videoplattform befragt. Alle Interviews wurden von der zweiten
Autorin  durchgefiihrt, einer Doktorandin der geo- netischen
Beratung, die in keiner klinischen Beziehung zu den Teilnehmern
stand. Die Interviewerin wurde von der Erstautorin, einer Diplom-
Psychologin mit Erfahrung in qualitativen Methoden, und der
Erstautorin, einer Diplom-Genetikberaterin, geschult und laufend
betreut. Es wurden personliche Interviews in Verbindung mit
geplanten Suchbesuchen angeboten; alle Teilnehmer entschieden
sich jedoch dafiir, das Interview Uber die Online-Plattform
durchzufiihren. Die Interviews dauerten zwischen 27 und 64
Minuten (M = 49,1 + 13,1). Die Audiodaten wurden mit Hilfe der
Conferencing-Software aufgezeichnet und mit Hilfe eines
automatischen Transkriptionsdienstes transkribiert. AnschlieRend
wurden sie auf ihre Richtigkeit hin Gberprift und bearbeitet, bevor
sie als anonymisierte Dateien zur Speicherung und Organisation in
die qualitative Analysesoftware (ATLAS.ti Mac) hochgeladen
wurden, zusammen mit allen analytischen Notizen, die der
Interviewer vor, wahrend oder nach dem Interview gemacht hatte.

23 | Datenanalyse

Ein deskriptiver phdnomenologischer Ansatz wurde verwendet, um
alle Interviewdaten zu analysieren und das Wesen der Anpassung
an die vorzeitig erkannte Trisomie X zu erfassen (Giorgi, 2009).
Zwei Mitglieder des Forschungsteams (erste und zweite Autorin)
fungierten als primare Kodierer. Sie lasen alle Interviewtranskripte
mehrfach durch, um sich in die Daten zu vertiefen, um persénliche
Subjektivitaten durch flexible Aufzeichnungen und Diskussionen
einzubinden und um die Ubergreifenden Perspektiven der
Interviewpartner vollstandig zu verstehen. Als nachstes wendeten
die Codierer offene Codes (Saldana, 2015) auf signifikante
Aussagen an, die die gelebten Erfahrungen der Teilnehmer
verkorperten. Der Prozess war itera- tiv; die Codes wurden mit
dem Forschungsteam besprochen und wahrend des gesamten
Kodierungsprozesses nach Bedarf umbenannt oder neu definiert.
Die phanomeno-logische Datenreduktion wurde vom Team
gemeinsam durchgefihrt, indem redundante Codes
zusammengefasst und verschmolzen wurden, Codes in
schlieRlich

Ubergreifende Themen mit detaillierten Unterthemen entwickelt

Bedeutungseinheiten  kategorisiert wurden und
wurden, die die Lebenserfahrungen von Eltern junger Madchen mit
pranatal identifizierter Trisomie beschreiben

X. Alle thematischen Ergebnisse wurden im groReren
Forschungsteam diskutiert und bestatigt. Methodische Strenge
wurde durch reflexive Tagebuchaufzeichnungen und die
Triangulation von Daten Uber Transkripte hinweg und durch

mehrere  Untersucher mit unterschiedlicher klinischer und

! 5
Cnele  WILEY—
wissenschaftlicher Expertise unterstitzt. Die Uberprifung der
Themen durch die Mitglieder erfolgte, indem die Ergebnisse und
Beispielzitate einer Mutter einer kleinen Tochter mit pranatal
diagnostizierter Trisomie X vorgelegt wurden, die nicht zur
Stichprobe der Studie gehdrte (Tracy, 2010). Das Feedback deutete
darauf hin, dass die Themen glaubwirdig und auf andere Personen
mit ahnlichen Lebenserfahrungen in der Trisomie-X-Gemeinschaft

Ubertragbar waren.



National Society of g «

THOMPSON ET AL.

6_W I LEY-Genetic

Counselors
3 | ERGEBNISSE

31 | Muster

Von 22 Einladungen erklarten sich 10 Familien (insgesamt 11
Eltern) bereit, an der Studie teilzunehmen. Beide Elternteile
wurden zur Teilnahme eingeladen und konnten wahlen, ob sie
getrennt oder gemeinsam befragt werden wollten. Es wurden
insgesamt 10 Interviews durchgefihrt, neun nur mit den Muttern
und ein dyadisches Interview mit Mutter und Vater. Die
demografischen Daten der Teilnehmer waren nicht ganz
reprasentativ fur die gesamte Studie (Tabelle 1). Die Mehrheit der
Teilnehmer war weil3, verheiratet und hatte einen College-Abschluss
erworben. Die Familien lebten mit ihren jungen Toéchtern mit
Trisomie X (im Alter von 6-44 Monaten) im Mittleren Westen,

Siiden und Westen der Vereinigten Staaten.

3.2 | Thematische Ergebnisse: Eine emotionale
Reise

Ein Ubergeordnetes Thema einer emotionalen Reise fasste die
Essenz der Anpassung an die pranatale Identifizierung von Trisomie
X zusammen (Abbildung 1).

TA B L E 1 Demografische Daten.

M % SD; Bereich, N (%)

Gesamt N 11
Alter
Kind (Monate) 22.3(11.6); 6-44
Elternteil 39.3 (5.1); 33-47
Befuatte)
Mutter 10 (91)
Vater1 (9)

Hochste abgeschlossene Ausbildung: Befragter

Einige Hochschule1 (9)
Hochschulabschluss oder
héher

3 (27) Fortgeschrittener Abschluss (Master, PhD,

MD) 7 (64)
Jahrliches Brutto-Familieneinkommen

<8100, 0002 (20)

$100,000-$250, 0006 (60)

>8$250, 0002 (20)
Zeitpunkt der bestatigenden Diagnose

Pranatal 5 (50)

Postnatal 5 (50)

Identifizierte Trisomie X mit NIPT 9 (90)

Fortgeschrittenes mutterliches Alter 9 (90)
Rasse/Ethnizitat

Kaukasisch 10 (91)

Gemischte Rasse 1(9)

Die Teilnehmerinnen beschrieben eine Reihe von emotionalen
Erfahrungen: ihre anfangliche Beunruhigung, Frustration und Angst
nach dem positiven Screening und/oder der Diagnose von Trisomie X
Hohen

Schwangerschaft sowie die hoffnungsvollen ersten Jahre der

und die anschlielenden und Tiefen wahrend der
Elternschaft. Vier beschreibende Themen stellen diese emotionale
Reise mit zwei verwandten, aber unterschiedlichen Lebensphasen
dar: Eine negative diagnostische Erfahrung und Die Hoffnung der
frihen Kindheit, sowie zwei fortlaufende Erfahrungen: Anhaltende
Ungewissheit und Bewaltigung von und Anpassung an Ungewissheit
(siehe Abbildung 1). Die Themen und Unterthemen werden im
Folgenden durch Beispiele illustrativer Elternzitate untermauert, die
aus Griinden der Klarheit leicht bearbeitet wurden.

321 | Eine negative Diagnoseerfahrung

Schlechtes Timing und Ubermittlung der Diagnose

Alle Teilnehmer berichteten, dass der Erhalt der Diagnose eine
beunruhigende und belastende Erfahrung war. Viele driickten ihre
Frustration Uber die begrenzten oder falschen Informationen aus,
die sie von den Anbietern erhielten. Mehrere Eltern berichteten von
Wortwahl und
Verallgemeinerungen. Mehrere Teilnehmer schilderten, wie schwer

unangenehmen Gesprachen mit unsensibler
es ihren Anbietern fiel, die Diagnose Trisomie X mitzuteilen, da sie
das biologische Geschlecht des Kindes preisgeben mussten,
obwohl einige Familien beabsichtigt hatten, diese Information nicht

vor der Geburt zu erfahren.

Der Gynakologe war sehr vage, und es lief nicht gerade
reibungslos. Er sagte: "Oh, warten Sie, wollen Sie das
Geschlecht wissen? Oder wollen Sie das Geschlecht
nicht wissen?' Und dann sagte er: 'Warten Sie, Sie
mussen das Geschlecht wissen." Sein Dialog ging
weiter und war sehr verworren. Das hat mich
wahrscheinlich noch mehr gestresst, als ich es auf
diese Weise horte.

(Mutter  eines  11-monatigen
Kindes)
Hispanisch/Latino 1(9)
Region U.S.
West 4 (40)
Mittlerer Westen 4 (40)
Sud 2(20)
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FI G U R E 1 Emotionale Reise der Elternschaft einer jungen
Tochter

mit pranatal identifizierter Trisomie X.
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Einige erinnerten sich an anmaRende Aussagen von Anbietern Uber
das begrenzte Zukunftspotenzial ihrer Tochter, die sich auf die
Literatur stutzten, die Risiken fur verminderte kognitive Fahigkeiten
und Bildungsergebnisse bei Trisomie X aufzeigt.

Ein Arzt rief uns an und gab uns die Ergebnisse. Und,

wissen Sie, er sagte uns sofort: 'Sie wird
wahrscheinlich nicht aufs College gehen'. Und wie
sagt man so etwas? Wie kann man Familien so etwas
sagen? Woher wissen Sie das?

(Mutter
Kindes)

eines  26-monatigen

Einige erhielten ungenaue Informationen, z. B. verwechselten die
Anbieter Trisomie X mit dem Turner-Syndrom (45,XO) und sagten
den Eltern falschlicherweise, ihre Tochter habe eine 50/50-Chance,
ein Kind mit Klinefelter-Syndrom (47,XXY) zu bekommen.

Viele beschrieben das Timing als problematisch, z.B. diejenigen, die
die Diagnose telefonisch mitten in einem stressigen Arbeitstag oder
unmittelbar vor einem Feiertag erhielten. Die meisten Teilnehmer
wurden am Telefon Uber ein positives Ergebnis fur Trisomie X
informiert, und viele erlebten lange Wartezeiten zwischen dem
Telefongesprach und der personlichen Beratung nach dem Test. Zu
dem Zeitpunkt, an dem sich die Eltern mit den genetischen Beratern
trafen, hatten viele von ihnen bereits mit ihren eigenen, ungeleiteten
Eltern
Frustration darlber, dass der Termin bei einem genetischen Berater

Nachforschungen begonnen. Mehrere auBerten ihre
oder einem anderen Anbieter umsonst war und sie das Gefiihl
hatten, dass der medizinische Anbieter nichts Neues zu berichten
hatte. Die extreme Seltenheit der Erkrankung bedeutete, dass viele
Anbieter noch nie Patienten mit Trisomie X beraten oder behandelt
hatten und wenig Verstandnis fur die Bedeutung der Diagnose fir
das zukunftige Leben ihres Kindes zeigten. Insgesamt wurden die
Erfahrungen mit der Diagnose als schwierig, unsensibel und
uninformiert beschrieben und lieRen die werdenden Eltern mit

Angsten und unbeantworteten Fragen zuriick.

Drohende Diagnose belastet die Schwangerschaft

Eltern berichteten wiederholt, dass das Wissen um das Risiko einer
Trisomie X-Diagnose durch NIPS die Schwangerschaft zusatzlich
belastete.

Ja, jetzt fallt es mir wieder ein. Es war beéngstigend.
Es war, Sie wissen schon, traurig. Es war hart. Es
war wirklich schwer. Also, es war eine traurige Zeit.
Und wirklich, die Schwangerschaft war traurig, ich
war traurig.

(Mutter eines 26 Monate alten
Kindes)

Mehrere Eltern berichteten, dass die Trisomie X-Diagnose eine
so starke Belastung darstellte, dass sie sich Sorgen Uber die
Auswirkungen auf das Baby machten.

Der Stress der Schwangerschaft... Um ehrlich

Sie wissen, dass Sie nur eine bestimmte Menge tun
kdénnen, um sich selbst zu entspannen.

(Mutter eines 11-monatigen
Kindes)

Diejenigen, die den Bestatigungstest hinauszdgerten, erlebten diese
negativen Geflihle kurz nach der Geburt noch einmal intensiv und
ihre Sorgen Uber die Diagnose belasteten die ersten Tage der
Elternschaft mit dem Neugeborenen starker. Diejenigen, die eine
pranatale Bestatigung der Trisomie X hatten, berichteten, dass sie
die Nachricht wahrend der Schwangerschaft besser verarbeiteten
und die drohende Diagnose nach der Geburt ihrer Téchter schneller
hinter sich lassen konnten.

322 | Anhaltende Mehrdeutigkeit

Die Unwégbarkeiten von NIPS

Die NIPS-Erfahrung war von Unsicherheit gepragt, denn die
Screener waren nicht diagnostisch und mehrdeutig und lieRen den
Eltern die Wahl, wie und wann sie den Befund bestatigen (oder nicht
bestatigen) wollten. Unsere Stichprobe war gespalten: Die Halfte
entschied sich fur pranatale Bestatigungsdiagnosen, die andere
Halfte wartete mit der Bestatigung bis nach der Geburt. Beide
Untergruppen bezeichneten den Gentest jedoch in ahnlicher Weise
als eine Methode, um Unklarheiten zu beseitigen und sich auf die
Unterstlitzung ihrer Téchter vorzubereiten. Diejenigen, die bis nach
der Geburt warteten, gaben alle an, dass sie beflrchteten, dem
Baby durch invasive Testverfahren zu schaden, und dass die
Ergebnisse keinen Einfluss auf ihre Entscheidungen uber die
Fortsetzung der Schwangerschaft haben wirden; daher sei das
Risiko unnétig. Bei denjenigen, die sich vor der Geburt testen
lieRen, war die Dringlichkeit, sich so frih wie mdglich zu informieren
und vorzubereiten, groRer. Mehrere Teilnehmerinnen beschrieben,
dass sie sich der Risiken einer Fehlgeburt im Zusammenhang mit
CVS und Fruchtwasseruntersuchung bewusst waren, aber ihre
Angste wurden von dem Bediirfnis, es zu wissen, iiberschattet.

Wir haben die
durchgefiihrt, weil wir bereits zwei Kinder zu Hause

[Fruchtwasseruntersuchung]

hatten. Es hatte nichts daran geandert, was wir

taten, wie zum Beispiel sie zu behalten oder

irgendetwas davon. Aber wir wollten uns einfach

auf unsere Zukunft vorbereiten und sicherstellen,

dass unser Leben zu Hause so eingerichtet ist, wie

wir es brauchen. Und wenn wir uns mit Spezialisten

in Verbindung setzen oder uns weiterbilden mussten.

Wir mussten wissen, worauf wir uns einlassen

wurden.

zu sein, ich glaube, er hat sich irgendwie in mir
festgesetzt [weinen]. Trotzdem geht es mir gut. Wissen
Sie, ich bin nicht jeden Tag so emotional. Aber ich
glaube, diese Zeitspanne ist mir im Gedachtnis
geblieben. Wenn ich so zuriickdenke. Wow, das war
wirklich stressig. Und offensichtlich ist Stress nicht gut
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Zeitdafir hat.
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Nach der Zeit, die sie brauchten, um sich auf die bestatigten
Diagnosen einzustellen (sowohl vor als auch nach der Geburt),
schilderten die Teilnehmerinnen Geflihle der Erleichterung und das
Geflihl, dass sie endlich aktiv werden konnten, indem sie sich mit
Spezialisten trafen und sich Freunden und Familienangeh&rigen
mitteilten, um Unterstitzung zu erhalten.

Wie sieht die Prognose aus?

Nach der Erstdiagnose kehrte jedoch immer wieder Unklarheit Uber
die Bandbreite der mdglichen Ergebnisse bei Trisomie X zurlck.
Angesichts der langen Liste mdglicher Merkmale, der erheblichen
Variabilitat des Phanotyps von Trisomie X und des Mangels an
Empfehlungen fir Interventionen waren die Eltern unsicher, was sie
erwarten sollten. Die wichtigsten Merkmale, die Anlass zur Sorge
gaben, waren
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sozial-emotionale, Lern- und Kommunikationsprobleme, die Eltern
als besondere Herausforderungen fir Frauen mit Trisomie X
gelesen hatten. Viele Eltern &uRerten den Wunsch nach
detaillierteren und spezifischeren Informationen Uber die Prognose
ihrer Tochter und beklagten die vage Sprache in der Trisomie-X-
Literatur.

Ich mdchte wissen, was wohl jeder bei allem wissen
mochte. Wie hoch sind die Chancen? Ja, wie stehen
die Chancen, Doktor? Wie hoch sind die Chancen?
Und ich bin mir sicher, dass das immer schwer zu
sagen ist. Aber das war etwas, was meiner Meinung
nach in der [Trisomie X-Literatur] fehlte, es war eher
eine Liste von Mdglichkeiten.

(Vater eines 23 Monate alten
Kindes)

Viele hatten zwar Fragen, aber einige hatten sie den medizinischen
Teams ihrer Tochter nie gestellt, weil sie an der Verfligbarkeit von
evidenzbasierten Antworten zweifelten. Mehrere Teilnehmer
beschrieben, was sie als unglickliche Diskrepanz zwischen der
aktuellen Forschung und den Bildungsressourcen zu Trisomie X und
einem anderen, haufiger vorkommenden uberzahligen X-Syndrom,
dem Klinefelter-Syndrom (47,XXY), empfanden. Die Teilnehmer
schilderten, dass sie oft mit Ressourcen fiir SCA-Erkrankungen im
Allgemeinen beraten oder an diese verwiesen wurden, die sich
jedoch fast ausschlieRlich auf Manner mit 47, XXY konzentrierten,
und dass dieser Mangel an Informationen speziell fir die
Erkrankung ihrer Téchter beunruhigend war. Die Tatsache, dass
Trisomie X selten, hochgradig variabel und relativ wenig erforscht
ist, fihrte dazu, dass die Eltern keine klare Prognose hatten, und
diese Unklarheit fuhrte dazu, dass die Eltern an der Kompetenz der
Arzte ihrer Téchter zweifelten.

Wie kann man die Diagnose offenlegen?

Die Eltern sprachen Uber die Unklarheit, die mit dem Schutz der
zukunftigen Autonomie ihres Kindes und seinem Recht verbunden
ist, selbst zu entscheiden, ob und wann es seine unsichtbare
Diagnose anderen mitteilt. Mehrere Eltern berichteten, dass sie die
Diagnose Trisomie X vor Familienmitgliedern und Freunden geheim
hielten, was eine zusatzliche Herausforderung darstellte, da diese
Eltern Uber unzureichende soziale Unterstutzung berichteten. Im
Nachhinein bedauerten einige Eltern, die sich dafiir entschieden
hatten, die Information geheim zu halten, da sie dadurch in ihrem
Unterstltzungssystem eingeschrankt waren. Diejenigen, die sich fiir
die Offenlegung entschieden, beschrieben die Vorteile einer offenen
Kommunikation, die es ihnen erleichterte, Unterstiitzung fir ihre
Angste und Bediirfnisse im Zusammenhang mit der Diagnose zu
erhalten. Zusatzlich zu den Bedenken (ber die Offenlegung
auBerhalb der unmittelbaren Familie fragten sich die Eltern auch,
wie und wann sie ihren Toéchtern von der Diagnose erzéhlen sollten.

Ich habe mich oft gefragt, wie es ware, diese
[Trisomie X]-Diagnose zu haben, und wie man ihr am

besten davon erzahlt. Ich glaube, mein Mann und ich

sind uns nicht ganz einig dariuber, wie wir damit
umgehen sollten. Er neigt dazu, die Ansicht zu
vertreten: 'Das ist doch keine grofle Sache, warum
sollten wir es ihr Uberhaupt sagen? Ich denke, dass wir
es ihr sagen sollten, und wir missen es nicht negativ
klingen lassen. Es ist einfach so, wie es ist.

(Mutter eines  22-monatigen

Kindes)
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Einige beschrieben ein Spannungsverhaltnis zwischen dem Wunsch,
ihren Tochtern die Kontrolle Uber den Offenlegungsprozess in
einem hoheren Alter zu Uiberlassen, und ihrem eigenen Wunsch, die
Diagnose mit der Familie und anderen zu teilen, um Unterstiitzung

zu erhalten.

323 | Bewaltigung von und Anpassung an

Unsicherheit

Forschung

Die teilnehmenden Eltern berichteten, dass sie nach der Diagnose
und bis weit in die ersten Monate ihrer Elternschaft hinein Uber
Trisomie X recherchiert haben, um damit fertig zu werden. Eine
Mutter eines 44 Monate alten Kindes berichtete: "Ich habe
wabhrscheinlich jede verdffentlichte Arbeit tiber Trisomie X gelesen,
bevor sie geboren wurde." Alle Teilnehmerinnen hatten ihre
eigenen informellen Nachforschungen angestellt, insbesondere in
den Wochen zwischen dem positiven NIPS und dem Treffen mit
einem Anbieter. Die Teilnehmer berichteten, dass sie so viel wie
maoglich Uber Trisomie X durch Internetrecherchen und das Lesen
von Aufklarungsmaterial auf Websites von Interessengruppen
gelernt hatten.

Ich habe alles Mdégliche recherchiert. Und ich bin
allen Gruppen beigetreten und all diesen Dingen.
Ich bin normalerweise ein Mauerblimchen, aber
ich sauge alle Informationen auf.

(Mutter
Kindes)

eines  19-monatigen

Mehrere Teilnehmer beschrieben den Wunsch, die Wissenschaft
besser zu verstehen, indem sie akademische Manuskripte Uber
Trisomie X lesen und die Daten direkt an der Quelle verstehen,
anstatt sich auf elternfreundliche Ubersetzungen von Studien zu
verlassen. Durch die Forschung wurden die Eltern zu Experten auf
dem Gebiet der Trisomie X, oft mit einem, wie sie glaubten,
solideren Verstandnis als viele ihrer medizinischen Betreuer. Die
Forschung veranderte das Denken der Eltern Uber die Diagnose
und trug zu einer insgesamt optimistischeren Sichtweise bei.

Durch meine eigenen Nachforschungen habe ich

herausgefunden, dass diese [Probleme] nicht
schwerwiegend sind. Sie kann durch ihr ganzes
Leben gehen und einen Beitrag zur Gesellschaft
leisten, ohne dass diese Probleme sie schwachen -
hoffentlich.

(Mutter eines 6 Monate alten
Kindes)

Reframing

Die Umdeutung war ein wiederkehrendes Thema in den Interviews.
Einige Teilnehmer formulierten die Diagnose als etwas vollig
Positives um.

Wir denken nicht wirklich viel Uber [Trisomie X]

¥ 1
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nach. Gelegentlich sagt mein Mann, sie habe
Superkrafte, weil sie so klug ist. Sie verblifft uns immer
wieder. Er nennt es also ihre Superkrafte.

(Mutter
Kindes)

eines 29-monatigen

Die Eltern sprachen lber Trisomie X im Vergleich zu anderen
genetischen Diagnosen mit schwereren Folgen und wandelten ihre
anfangliche Angst in ein Gefuhl der Erleichterung um. Die Eltern
normalisierten die Diagnose auch haufig und fanden Trost in der
Tatsache, dass manche Frauen ihr ganzes Leben lang nicht wissen,
dass sie Trisomie X haben und dass potenzielle
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Die mit Trisomie X verbundenen neurologischen
Entwicklungsprobleme (z.B. Angstzustande, leichte grobmotorische
Verzdgerungen, Lernschwierigkeiten) sind in der

Allgemeinbevélkerung relativ haufig.

Ich glaube, das Einzige, was mich getrostet hat,
war, als [der Berater] sagte, dass viele Menschen
durch ihr Leben gehen und nicht einmal wissen,
dass sie es haben... Wir haben es damit verglichen,
dass jedes Kind Probleme haben wird, wir wissen
nur zufallig friher von ihren.

(Mutter eines 6 Monate alten
Kindes)

Ausstrecken

Die Suche nach sozialer Unterstitzung wurde von allen

Teilnehmern erwahnt. Eltern beschrieben, wie
Familienmitglieder und Freunde ihnen kurz nach der Diagnose bei
der Recherche Uber Trisomie X halfen, ein offenes Ohr hatten, bei

der Kinderbetreuung halfen oder sie zu Arztterminen begleiteten.

Es gab Tage, an denen [die Eltern meines Mannes]
sie zu ihren Therapien brachten, weil sie wussten,
dass ich eine Pause von all dem brauchte. Sie waren
also groRartig. Meine Eltern sind zwar weit weg, aber
sie sind groRartig. Sie erinnern uns immer daran,
dass sie eine genetische Krankheit hat, aber das halt
sie nicht auf. Wie Sie sehen, ist sie ein ehrgeiziges
kleines Madchen.

(Mutter eines 44 Monate alten
Kindes)

Viele auflierten den Wunsch, sich mit anderen Eltern von Madchen
mit Trisomie X zu treffen, um Erfahrungen und Unterstltzung
auszutauschen.

Ich wiirde wirklich gerne eine soziale Gruppe vor Ort
haben, in der sie weil}, dass es Leute wie mich gibt
und dass es uns gut geht, besonders wenn sie
wachst. Oder, wissen Sie, wenn ich diese Probleme
habe, einfach um das Gefiihl zu haben, dass sie eine
Gruppe Gleichgesinnter hat.

(Mutter
Kindes)

eines  19-monatigen

Die Seltenheit von Trisomie X und die unvermeidliche geografische
Mé&dchen
veranlasste die Eltern, sich auf private Gruppen in den sozialen

Entfernung von Familien mit in ahnlichem Alter
Medien zu verlassen; die Meinungen waren jedoch unterschiedlich.
Wahrend einige den narrativen und personlichen Charakter der
Online-Selbsthilfegruppen schatzten, sprachen andere darlber,
dass sie ungenaue Informationen fanden oder sich durch die
negativen Erfahrungen anderer Eltern entmutigt fihlten. Insgesamt
beschrieben die Eltern, dass es fiir sie von grolem Nutzen war,

authentische Kontakte zu anderen zu knlpfen, wahrend sie sowohl

Tochter als schén und ohne auffallige kdrperliche Merkmale. Mit der
Zeit, die sie hatten, um ihre Téchter kennenzulernen und ihre
Personlichkeiten und Starken zu beobachten, berichteten die
Eltern Uber eine deutliche Verringerung des Stresses. Viele
berichteten von starken Gefihlen der Liebe und des Stolzes
gegenlber ihren Tochtern zum Zeitpunkt der Befragung, mit
positiven Emotionen wie Bewunderung, Dankbarkeit und Freude.
Die Eltern beschrieben ihre Tochter haufig als die perfekte
Erganzung fiir ihr Familiensystem.

Sie ist einfach lustig und lebhaft, voller Energie und
klug. Wirklich klug. Ja, sie ist einfach eine Freude.
Ehrlich gesagt, sie ist eine groRe Freude fir unsere
Familie. Sie ist so anschmiegsam und voller Liebe.

(Mutter
Kindes)

eines  29-monatigen

Obwohl einige Madchen Anzeichen fur friihe Entwicklungsstérungen
und medizinische Probleme aufwiesen, konzentrierten sich alle
ihre Tochter zu

Teilnehmerinnen, als sie gebeten wurden,

beschreiben, Uberwiegend auf  Starken und positive
Familienbeziehungen. Viele Teilnehmerinnen an unserer Studie
auBerten ein deutliches Gefiihl der Erleichterung nach dem Stress
der Schwangerschaft. Eine Mutter duRerte eine Botschaft, von der
sie sich wlnschte, sie kdnnte sie sich zum Zeitpunkt der Diagnose

noch einmal sagen.

Ich habe mir gesagt, dass ich mich nicht stressen und

mir nicht ewig Sorgen machen soll. Wissen Sie, sie

wird perfekt sein und sie ist wunderschon. Und das ist

Ihr kleiner Engel, den Sie sich gewilinscht haben. Es

wird also alles gut werden.
den Diagnoseprozess als auch die ersten Erfahrungen als Eltern
durchliefen.

324 | Die Hoffnung der friihen Kindheit

Stolz und Freude fiir Téchter

Die Eltern beschrieben die Elternschaft als angenehmer und weniger
stressig als ihre Schwangerschaften. Viele der Bedenken, die die
Teilnehmer ber mégliche Risiken im Zusammenhang mit Trisomie X
hatten, waren bei ihren Téchtern im Séauglings- und Kleinkindalter
noch nicht aufgetreten. Die Eltern beschrieben ihre
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Wertschétzung von Friiherkennung und Diagnose

Im Nachhinein erkannten die meisten Teilnehmer die Vorteile der
pranatalen Identifizierung an, wie zum Beispiel die Mdglichkeit,
sich vorzubereiten, zu recherchieren, die Diagnose zu akzeptieren
und Unterstlitzung zu finden. Der Zugang zur Friihférderung wurde
haufig als Vorteil der Frihdiagnose genannt, und mehrere Familien
berichteten von laufenden Praventionsmalnahmen, obwohl ihre
Tochter die Entwicklungsmeilensteine rechtzeitig erreichte. Andere
berichteten uber frihe Entwicklungsverzégerungen und die
Notwendigkeit, sich bei mehreren Spezialisten (z. B. Logopaden,
Physiotherapeuten) fur Therapien einzusetzen. Viele Teilnehmer
waren dankbar dafirr, dass die Diagnose Trisomie X ihnen die
Turen zu offentlichen Frihférderprogrammen gedffnet hatte, die
ihnen sonst vielleicht verwehrt geblieben waren, und berichteten,
dass sie die Diagnose nutzten, um sich flir ihre Toéchter
einzusetzen.

Ich hatte schon alles vorbereitet, bevor ich es
brauchte. Das ist eines der Dinge an der
Diagnose, [sie] gibt mir sozusagen Munition.
Anstatt eine besorgte Mutter zu sein, bin ich eine
angemessen besorgte Mutter. Ich bin eine
Fursprecherin. Aber es ist eine Menge Arbeit. Wir
haben die Entwicklungstherapie, die
Physiotherapie, jetzt kommt noch die
Sprachtherapie hinzu, und dann arbeiten wir
allein mit ihr.

(Mutter eines 19-monatigen
Kindes)

So wurde die Diagnose in der friihen Kindheit als Instrument genutzt,
um Zugang zu Dienstleistungen zu erhalten und die Lebensqualitat
zu verbessern.
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Zusatzlich zur Entwicklungsférderung fanden die Eltern Trost in dem
Wissen, dass ihre Tochter im Sauglingsalter engmaschig von
Facharzten Uberwacht wurden, um dokumentierte Risiken im
Zusammenhang mit der

Trisomie X-Diagnose anzugehen,

einschlieBlich Nieren-Ultraschall, Echokardiogramme und

audiologische Untersuchungen. Einige Teilnehmerinnen waren
beruhigt, dass ihre Tochter in der friihen Kindheit keine mit Trisomie X
verbundenen gesundheitlichen Probleme hatte. Fir Teilnehmer,
deren Toéchter jedoch aktuelle medizinische Probleme hatten, war
die genetische Diagnose der Ausloser fir eine frihzeitige

Identifizierung und eine kontinuierliche facharztliche Betreuung.

In gewisser Weise ist es fast ein Vorteil, dass wir all
diese Ressourcen fiir sie bekommen, denn sie
bekommt diese zusatzlichen Leute, die wissen, was
sie tun, um sie aufzuziehen.

(Mutter
Kindes)

eines  22-monatigen

Wahrend die Feststellung von Herzgerduschen und frihen
Sprachverzégerungen Anlass zu Sorge und Beunruhigung gab,
berichteten die Teilnehmerinnen von einem starken Gefiihl der
Hoffnung hinsichtlich der Prognose ihrer Tochter, das auf die proaktive
Art ihrer medizinischen Betreuung zuriickzufiihren war. Insgesamt
auRerten sich die Teilnehmerinnen positiv Uber die pranatale
Diagnose, da sie eine engmaschige Uberwachung veranlasste, die
schwerwiegendere zukinftige medizinische Probleme verhindern

konnte.

4 |DISKUSSION

Unsere Studie liefert Informationen fir die genetische Beratung,
indem sie den andauernden Kreislauf von anhaltender Unklarheit in
Bezug auf die Diagnose und den Umgang mit der Ungewissheit
veranschaulicht, den Eltern erleben, wenn sie eine Diagnose
erhalten und dann eine junge Tochter mit Trisomie aufziehen.

X. Obwohl die Eltern ein breites Spektrum an Lebenserfahrungen
beschrieben, kristallisierte sich aus den Daten ein gemeinsames
Ubergeordnetes Thema einer emotionalen Reise heraus, wie in
Abbildung 1 dargestellt, die die Hohen und Tiefen zeigt, die die
Eltern erlebten, als sie die Diagnose erhielten, mit genetischen
Beratern und anderen Anbietern interagierten, eine von Stress und
Sorgen gepragte Schwangerschaft durchlebten und dann ihre
Téchter in ihre Familien aufnahmen. Unsere Stichprobe beschrankte
sich auf die Teilnehmer an einer der groften und laufenden Studien
zum naturlichen Verlauf von Trisomie X. Daher kénnen die
Ergebnisse nicht auf alle Familien von Kindern mit Trisomie X
verallgemeinert werden, von denen viele eine lickenhaftere
Betreuung mit weniger Ressourcen erhalten. Unser induktiver
qualitativer Ansatz bietet jedoch einzigartige Perspektiven auf die
Bedurfnisse der genetischen Beratung in der pranatalen Periode
und den frihen Kindheitsjahren bei Trisomie X, und Elemente der
thematischen Ergebnisse sind wahrscheinlich auf andere, die das
Phanomen erleben, Ubertragbar.

Viele Eltern empfanden die Erstdiagnose von Trisomie X als eine
belastende Erfahrung. Es ist zwar bekannt, dass ein positives
pranatales Screening-Ergebnis die Angst verstarkt (Akbas et al.,
2021; Kleinveld et al., 2006), aber unsere Studienergebnisse und
andere verdffentlichte Berichte speziell Uber Trisomie X zeigen, dass
diese elterliche Verzweiflung haufig auf die Unkenntnis der Anbieter
Uber die Erkrankung und die unklare Prognose zurlickzufiihren ist
2010; Vuorenlehto et al, 2021) und die
Schwangerschaft nachhaltig beeinflussen kann.

(Lalatta et al.,
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Die Eltern in unserer Studie &auflerten den Wunsch nach
spezifischeren Informationen zu den positiven NIPS-Ergebnissen,
wie z. B. Details zur Prognose, zum Risikoniveau fir jedes
assoziierte Merkmal und Vorschlage zur Risikominderung (z. B.
friihzeitige Intervention). Wahrend frihere Forschungen durch
kleine Stichprobengréen und As- certainment Bias begrenzt
waren, wird die aktuelle eXtraordinarY Babies natural history study
of sex chromosome trisomies (Tartaglia et al., 2020) viele dieser
Fragen beantworten, da sie derzeit die groRte Kohorte von pranatal
identifizierten Madchen mit Trisomie X vom Sauglingsalter bis zur
Kindheit verfolgt (Stand 8/2023, N = 67). Die Materialien zur
Verbreitung der Studie sollten in dem Bewusstsein entwickelt
werden, dass Familien, wie unsere Teilnehmer beschrieben,
sowohl familienfreundliche Aufklarungsmaterialien als auch
akademische medizinische Zeitschriftenartikel lesen werden.
Genetische Berater kénnen Familien dabei helfen, die Nachricht
einer alarmierenden Diagnose zu verarbeiten, indem sie ihnen die
Vorbereitung auf die friihe Lebensphase der Elternschaft
erleichtern (Michie, 2020). Dazu gehért, dass sie nach der
Erstdiagnose umfassende Ressourcen speziell fir Trisomie X zur
Verfiigung stellen, die laufende klinische Uberwachung und
Beurteilung planen, Optionen fir eine proaktive Frihintervention
empfehlen und die Entwicklung sozialer Unterstltzung erleichtern.

Wie andere berichtet haben (Jaramillo et al., 2019),
beschrieben unsere Teilnehmer unangenehme und schlecht
getimte Erfahrungen mit der Diagnose. Fiir einige wurde dies durch
die Notwendigkeit erschwert, das bi-logische Geschlecht des
Kindes im Rahmen der Trisomie X-Diagnose offenzulegen, obwohl
die Eltern urspringlich geplant hatten, das Geschlecht des Kindes
erst nach der Geburt zu erfahren. Unsere Ergebnisse stehen im
Gegensatz zu den Ergebnissen einer kurzlich durchgefiihrten
Umfrage zur genetischen Beratungspraxis nach positivem NIPS far
SCAs, in der die uberwiegende Mehrheit der genetischen Berater
berichtete, dass sie sich einigermalen oder duflerst wohl dabei
fiihlten, eine Diagnose von Trisomie X zu besprechen
(Fleddermann, 2018). Diese Diskrepanz kénnte darauf hindeuten,
dass es eine Diskrepanz gibt zwischen dem, was pranatale
genetische Berater anbieten konnen, und dem, was werdende
Eltern als informativ und nutzlich fir ihre Vorbereitung empfinden.
Es besteht ein Bedarf an zusatzlichen Ressourcen mit spezifischen
Gesprachsthemen, die zu dieser Diskrepanz beitragen, damit die
Beratung fur die Familien als effektiver angesehen werden kann
(siehe Tabelle S1).

Die Eltern in unserer Studie erkannten schlielich, dass die
Vorteile eines bestatigenden Gentests den Stress, den das positive
pranatale Screening wahrend der Schwangerschaft verursachte,
Uberwogen. Nach der Bestatigung der Diagnose gingen die Eltern
zu  proaktiveren  Verhaltensweisen  Uber, wie z. B.
Nachforschungen, die Identifizierung geeigneter Ressourcen und
friihzeitige  Interventionen sowie die Beobachtung von
Frihindikatoren fiir neurologische Entwicklungsverzégerungen
(Samango-Sprouse et al., 2020). Diese Vorteile der Vorbereitung
sind besonders hervorzuheben, da die aktuelle Forschung einen
erhdhten Bedarf an sonderpadagogischen Leistungen und
schlechtere Bildungsergebnisse bei Trisomie X dokumentiert hat

15
Genetic “#_ J_
Counselors WILEY

(Attfield, 2020, 2021; Berglund et al., 2020; Thompson et al., 2020;

Thompson, Davis, Janusz, et al., 2022). Unsere Ergebnisse haben
auch gezeigt, dass junge Madchen mit Trisomie X in jungen Jahren
moglicherweise nicht viele offensichtliche duflere Anzeichen ihres
genetischen Unterschieds zeigen, was bedeutet, dass die kritischen
Monate der friihen Kindheit, in denen das Gehirn am plastischsten
und zuganglichsten fir Interventionen ist, leicht eine verpasste
Gelegenheit sein kénnten. Das pranatale Screening und die
anschlieRende bestatigende Diagnose von Trisomie X koénnen
Familien auf die potenziellen Risiken fir Verzégerungen bei ihrem
Kind aufmerksam machen und, mit
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Unterstiitzung durch den Arzt und geeignete Uberweisungen kénnen
in einigen US-Bundesstaaten dazu beitragen, Kinder fur praventive
Therapien zu qualifizieren (Barger et al., 2019).
Die Eltern in unserer Studie beschrieben eine Vielzahl von
adaptiven Bewaltigungsstrategien, die ihnen helfen, sich an die
Diagnose Trisomie X anzupassen. Bewaltigung ist definiert als die
Gedanken und Verhaltensweisen, mit denen wir Ereignisse und
Erfahrungen bewaltigen, die sich unserer Kontrolle entziehen, und
kann als problemorientiert, emotionsorientiert oder soziale
Unterstltzung suchend kategorisiert werden (Lazarus & Folkman,
1984). Unsere Ergebnisse deuten darauf hin, dass Eltern von
Madchen mit pranatal identifizierter Trisomie X von der Erstdiagnose
an und wahrend der gesamten pragenden ersten Erziehungsmonate
eine problemorientierte Bewaltigung betreiben, indem sie in der
medizinischen Fachliteratur recherchieren, um Fragen zu
beantworten, die ihr Arzt nicht beantworten kann. Wahrend diese
Nachforschungen in der frihen Kindheit beginnen kénnen, um den
Stress aufgrund negativer Erfahrungen mit der Diagnose und der
Ungewissheit der Prognose zu reduzieren, kdnnen sie sich zu einer
anstrengenderen Rolle entwickeln, die Eltern alterer Kinder mit
SCA-Erkrankungen einnehmen, die die Rolle des medizinischen
Experten und die Last der Koordination der Versorgung in einem
fragmentierten Gesundheitssystem tGbernehmen (Richardson et al.,
2021). Genetische Berater kénnen auch dazu ermutigen,
Unterstltzung zu suchen und die von unseren Teilnehmern
beschriebenen emotionalen Bewaltigungsstrategien zu nutzen, wie
z.B. die Online-Gemeinschaft von Trisomie-X-Familien zu erreichen
und die anféngliche Trauer in positivere und anpassungsfahigere
Denkmuster umzuwandeln, was dazu beitragen kann, den
emotionalen Tribut, der mit der Rolle des Standard-Experten
verbunden ist, zu mildern (Richardson et al., 2021). Unsere Studie
liefert neue Erkenntnisse Ulber die hoffnungsvollen und erfreulichen
Aspekte der frihen elterlichen Erfahrungen bei Trisomie X. Die
Angste schienen von der Schwangerschaft bis zur friihen
Kindheitsphase abzunehmen, als die Eltern ihre Kinder
kennenlernten und durch das Fehlen offensichtlicher Symptome und
die aufkommenden Starken ihrer Tochter beruhigt wurden. Dieses
Ergebnis ist beruhigend im Gegensatz zu friherer
Literatur,diede negativen Auswirkungen von pranatalem
Stress auf die elterliche Anpassung nach der Geburt aufzeigt
(Dollberg et al., 2016), und erganzt Untersuchungen, die zeigen,
dass Familien von Kleinkindern mit vorgeburtlich identifizierten
SCAs glauben, dass ihre Kinder eine gute Lebensqualitat haben
werden (Pieters et al., 2011). Zugegeben, unsere Ergebnisse
kénnten durch eine Verzerrung aufgrund sozialer Erwiinschtheit
(Johnson & Van de Vijver, 2003) beeinflusst worden sein, da
Studien zeigen, dass Eltern von Kindern mit Behinderungend e n
Wunsch haben, sich in einer sozial akzeptableren Weise zu
prasentieren (Goodman & Glenwick, 2012). Frihere Forschungen,
die sich mit dem Thema Neurodiversitat befassen, belegen jedoch,
dass es in einem breiten Spektrum von genetischen Erkrankungen
und Behinderungen positive Erfahrungen in der Partnerschaft gibt,
was die Bedeutung der genetischen Beratung flr solche
Erkrankungen unterstreicht (Cost et al., 2021; Green, 2007;
Hastings & Taunt, 2002). Eltern alterer Kinder mit Trisomie X haben

zahlreiche Charakterstarken beschrieben, darunter Freundlichkeit,
Durchsetzungsvermdgen, Liebe zum Lernen, soziale Intelligenz und
Kreativitat (Thompson, Davis, Takamatsu, et al., 2022). In der
aktuellen Studie duRerten die Eltern begeistert ihre Liebe und
Zuneigung zu ihren jungen Tdchtern, die sie als ausdauernd,
anhanglic h,lustg, mutig, klug, schén und perfekt
beschrieben. Die Symptome von Trisomie X waren begrenzt und
umfassten milde medizinische und entwicklungspsychologische
Befunde (z.B. Herzgerausche, Sprachverzégerungen und verzégerte
motorische Meilensteine). Dies mag zwar widerspiegeln, dass die
frihe Kindheit ein Lebensabschnitt mit relativ normaler Entwicklung
bei Trisomie X ist, aber zusatzliche
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Forschung ist notwendig, um das breite Spektrum der frihen
Entwicklung in einer pranatal identifizierten Stichprobe zu
beschreiben. Die Teilnehmerinnen schatzten auch die
unterstutzenden Betreuungsteams, die ihnen bei der Erziehung
ihrer Tochter halfen (z. B. Forschungsteams, Therapeuten fiir die
frihe Kindheit, medizinische Dienstleister) und die optimistische
Einstellung, die sie gegenlber der frihen Behandlung und
proaktiven Betreuung hatten. Diese Ergebnisse werden von
anderen Studien gestitzt, die Uber Resilienz bei der Erziehung und
Anpassung durch verschiedene Bewaltigungsstrategien berichten,
einschliellich emotionsfokussierter Bewaltigung mit positiver
psychologischer Aufarbeitung (Beighton & Wills, 2017; Pieters et

al.,, 2011).

41 | Beschrankungen

Diese Studie ist durch die Stichprobe begrenzt, denn unsere Daten
beschranken sich auf die Perspektive von Eltern, die proaktiv an
einer Anamnesestudie teilgenommen haben und im Allgemeinen
gut ausgebildet waren und (ber ausreichende soziale
Unterstlitzung verfligten. Die Lebenserfahrungen von Eltern, die
keine regelmalige Betreuung und Unterstitzung durch eine
Spezialklinik oder eine laufende Forschungsstudie erhalten, oder
von Eltern, die aus Randgruppen wie rassischen und ethnischen
Minderheiten, nicht englischsprachigen Familien oder Familien
ohne angemessene Gesundheitsversorgung stammen,
unterscheiden sich moglicherweise erheblich von denen unserer
Teilnehmer. Darlber hinaus untersuchte unsere Studie nur die
ersten Jahre der Elternschaft bei Trisomie X. Wahrend wir in der
frihen Kindheit signifikant weniger Stress und Gefiihle der
Erleichterung und  Hoffnung fanden, sind viele der
besorgniserregenderen Symptome bei Trisomie X mdglicherweise
noch nicht aufgetreten. Es wird von entscheidender Bedeutung
sein, diese Familien Uber den Lebensverlauf hinweg zu begleiten,
da der elterliche Stress wieder zunehmen kann, wenn ihre Téchter
beginnen, sich mehr aulerhalb des Hauses zu engagieren, und die
mit Trisomie X verbundenen Risiken (z.B. Defizite in den sozialen
Fahigkeiten, Angstzustédnde, Lernbehinderungen) deutlicher und
beeintrachtigender werden (Freilinger et al., 2018; Otter et al,,
2021; van Rijn, 2019). Zusatzlicher Input aus der vaterlichen
Perspektive konnte die Ergebnisse ebenfalls erweitern, da die
Uberlegungen der Mitter die Erfahrungen der Vater, die in
friheren SCA-Forschungen weniger emotionalen Stress gezeigt
haben (Pieters et al., 2011), mdglicherweise nicht angemessen
widerspiegeln. Aufgrund des induktiven Charakters unserer
Interviewfragen haben wir die Teilnehmer nicht direkt gefragt,
welcher Anbieter die Diagnose gestellt hat (z.B. Gynakologe,
Genetiker, genetischer Berater), ein Faktor, der einen erheblichen
Einfluss auf die Qualitdt der Diagnoseerfahrung gehabt haben
kdénnte und in zukunftigen Studien untersucht werden sollte. Trotz
dieser Einschrankungen war diese Studie patientenzentriert und
Literatur

beleuchtete die  Erfahrungen einer in der

unterreprasentierten  Bevolkerungsgruppe. Die  Ergebnisse

enthillten wertvolle Einsichten von Eltern von Toéchtern mit
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Trisomie X, die nicht durch einen Fragebogen ermittelt werden

konnten. Durch die Verwendung eines induktiven Ansatzes war
diese Studie in der Lage, auftauchende Themen zu erfassen, die
kunftige, umfangreichere, hypothesengeleitete Studien unterstitzen
kénnen.

42 | Fazit

Diese Ergebnisse deuten darauf hin, dass Eltern von Téchtern mit

einer vorgeburtlichen Trisomie X-Diagnose wahrend der

Schwangerschaft besondere Erfahrungen machen.
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in den frihesten Lebensjahren. Zu den besonderen Merkmalen des

Phanomens gehdéren (1) die anfangliche Interaktion mit
Seltenheit

historischen Unterdiagnose der Erkrankung noch nie einen

Leistungserbringern, die aufgrund der und der
Patienten mit Trisomie X getroffen haben, (2) eine relativ begrenzte
Anzahl von Forschungs- und Aufklarungsmaterialien, die sich
hauptsachlich mit anderen haufigeren SCA-Bedingungen befassen,
(3) ein variabler Phanotyp mit einer unklaren Prognose und einer
groBen Bandbreite moglicher Folgen, (4) eine einigermalen
erhaltene fruhkindliche Entwicklung mit der Besorgnis uber das
spatere  Auftreten  schwerwiegenderer  psychosozialer  und
medizinischer Probleme und (5) der anschlieRende praventive
Schwerpunkt der Behandlung in der frihen Kindheit, der eine
hoffnungsvollere Lebensphase ermdglicht. Die Ergebnisse legen
nahe, dass die Anbieter die Wortwahl und das Timing bei der
Ubermittiung der Diagnose sorgféltig abwégen sollten. Die
genetische Beratung sollte werdende Eltern mit aktuellen
Forschungsergebnissen speziell zu Trisomie X vertraut machen,
den Kontakt zu anderen Eltern junger Madchen mit Trisomie X
erleichtern, Methoden der Entwicklungstberwachung vorstellen, die
Vorteile und Risiken von Bestatigungstests erlautern und darauf
vorbereitet sein, Familien bei einer Reihe von emotionalen
Reaktionen auf die Diagnose und Entscheidungen beziglich der
Offenlegung zu unterstltzen.

Diese Untersuchung legt nahe, die Ergebnisse auf andere
Aneuploidie-Bedingungen auszuweiten und zu vergleichen,
einschlieBlich anderer Geschlechtschromosomen-Trisomien
(47 XXY& 47,XYY) und Eltern mit diskordanten NIPS-Ergebnissen,
die positiv auf eine Trisomie-Bedingung getestet wurden und bei
denen sich nach der Geburt eine Tetrasomie-Bedingung (48,XXYY)
herausstellte (Howell et al.,, 2022). Die Forschung sollte auch
weiterhin die Familien begleiten, um mdgliche Veranderungen in
den Lebenserfahrungen von Familien, die von einer Trisomie X-
Diagnose betroffen sind, uber die Lebensspanne hinweg zu
dokumentieren, einschliefllich des Eintritts in das Schulsystem, der
Anpassung an die Diagnose und des Ubergangs ins
Erwachsenenalter. Das Verstdndnis der sich im Laufe der Zeit
verandernden Bedurfnisse nach klinischer Betreuung und
Unterstitzung wird ein Entwicklungsmodell fur die genetische

Beratung bei Trisomie X und anderen SCAs liefern.
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