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Einzigartigkeit

3 Erscheinungsformen intellektueller
Beeintrachtigung

3.1 Haufige Syndrome

~Ich habe down-Syndrom

Aber ich stehe da zu

und ich bin kein Alien

denn ich bin so wie ich bin

und jeder soll es verstehen

und mich respektieren” (Giesler 2002, 69)

Durch die Weiterentwicklung der Padagogik bei intellektueller Beein-
trachtigung aufgrund neuer wissenschaftlicher Erkenntnisse sowie
nicht zuletzt durch starke Elternvereinigungen konnte viel Wissen iiber
einzelne Syndrome akkumuliert und analysiert werden, sodass die
Gruppe der Menschen mit intellektueller Beeintrachtigung immer dif-
ferenzierter gesehen wird (Stoppler/ Wachsmuth 2010, 72).

Das Wort Syndrom weist darauf hin, dass bei verschiedenen Men-
schen bestimmte Symptome, Auffilligkeiten oder Krankheitsan-
zeichen dhnlich oder gleich vorliegen.

In diesem Kapitel erfolgt ein Uberblick iiber Syndrome, die relativ hiiu-
fig auftreten, d. h., die mindestens 1:100.000 (auf 100.000 Geburten er-
folgt eine Geburt mit diesem Syndrom) vorkommen und mit intellek-
tueller Beeintrichtigung unterschiedlicher Auspriagung einhergehen. In
alphabetischer Reihenfolge wird jeweils skizziert, wer als erstes das
Syndrom beschrieben hat, die geschétzte Haufigkeit, phianotypische In-
formationen sowie besondere Kompetenzen und Ressourcen, die in Be-
treuung und Bildung beriicksichtigt werden sollten.

Die Ubersicht erfolgt im Bewusstsein, dass — unabhiingig von gene-
tischen Pridispositionen — vielféltige Faktoren auf die Personlichkeit
des betreffenden Menschen einwirken. Der Personenkreis der Men-
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schen mit intellektueller Beeintrachtigung ist keine homogene Gruppe
von Merkmalstrager:innen! Jede:r hat einzigartige Fahigkeiten und
Interessen. Es geht keinesfalls um eine defizit- und symptomzentrierte
Beschreibung und Zuschreibungskategorie, sondern vor allem um Res-
sourcenorientierung. Eine Syndrom-Diagnose kann auch sinnvoll sein,
um friihzeitig Kenntnisse iiber physische und psychische Begleit-
erkrankungen sowie Therapie- und Fordermainahmen zu gewinnen
und einzuleiten.

Sarimski (2009, 164ff.) zeigt drei wesentliche Aspekte von Syn-
drom-Beschreibungen auf, ndmlich

e Unterstiitzung der Eltern bei der Entwicklung positiver und realisti-
scher Zukunftsperspektiven,

¢ Entlastung von Schuldgefiihlen und

e Sensibilisierung fiir spezifische Bediirfnisse.

Das Versténdnis fiir die besonderen Stdrken und Schwichen des Kindes
mit intellektueller Beeintrachtigung kann durch das Wissen iiber das je-
weilige Syndrom mit seinen phinotypischen Auswirkungen verstérkt
werden (Neuhéduser 2016, 15). Eine frithe Diagnose bietet den Eltern zu-
dem die Moglichkeit, sich der genetischen Risiken bewusst zu werden
und die Informationen bei der weiteren Familienplanung zu beriicksich-
tigen.

Jedoch sollte immer verdeutlicht werden, dass es sich bei den
Beschreibungen des Phénotyps stets um Wahrscheinlichkeitsmerkmale,
nicht um obligate Merkmale und Verhaltensweisen handelt, wobei indi-
viduelle Abweichungen immer moglich sind. Das Konzept der Verhal-
tensphédnotypen als Kombination von Entwicklungs- und Verhaltens-
merkmalen, die bei einem bestimmten Syndrom wahrscheinlicher sind
als bei anderen Syndromen, beschreibt einerseits das Typische eines
Syndroms, lédsst aber gleichzeitig die Moglichkeit individueller Abwei-
chungen von diesen Typisierungen offen (Sarimski 2003; Skuse/Seigal
2008, 359).

Innerhalb der benannten Syndrome gibt es eine grofe Variabilitit. Es
sollte darauf geachtet werden, dass sowohl die sichtbaren als auch die
nicht sichtbaren Phianomene bei jedem Menschen, auch wenn sie mit
einem bestimmten Syndrom in Zusammenhang gebracht werden, in
sehr unterschiedlicher Anzahl, Auspriagung und Wirkung vorhanden
sind. In jedem Fall steht der Mensch in seiner Einzigartigkeit und nicht
das Syndrom im Vordergrund.

Im weiteren Verlauf erfolgt eine Ubersicht ausgewihlter Syndrome.

Syndrom-
Beschreibungen

Phanotyp

Individualitat

Variabilitat
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Tab. 8: Ubersicht bekannter Syndrome intellektueller Beeintrachtigung

Bezeichnung: Angelman-Syndrom
Erstmals Harry Angelman (1965)
beschrieben:
Héufigkeit: 1:20.000
Atiologie: Deletion mitterliches 15g11-13
Besonderheiten | Mikrozephalie (zu kleiner Schadel mit vermindertem Umfang); abgeflach-
in Phdnotyp/ tes Hinterhaupt; eingezogenes Mittelgesicht; tiefliegende Augen; relativ
Entwicklung/ breiter Mund mit oft vorgestreckter Zunge; Zahnfehlstellungen; kraftiger
Verhalten: Unterkiefer mit spitzem Kinn; Hypopigmentierung (verminderte Pigmentie-
rung der Haut); Krampfanfalle;
verzogerte motorische Entwicklung; Ataxie (Stérung der Bewegungs-
koordination mit unkontrollierten Bewegungen); beeintrachtigte
sprachliche Entwicklung; haufig unpassendes Gelachter
héufige Infektionen der Atemwege; Mittelohrentziindungen; Ubergewicht;
Erkrankungen: | abnormes EEG
Kompetenzen: | sehr freundlich; gute visuelle Wahrnehmungsleistungen; gutes Gedacht-
nis (Neuhauser 2016, 49ff.; Hogenboom 2014, 95ff.)
Bezeichnung: Autismus-Spektrum-Stérungen
e Definition von Autismus hat sich im Verlauf der letzten Jahre stark ver-
andert
e im DSM-5 und ICD-11 féllt die Unterscheidung der Subgruppen wie
frahkindlicher Autismus oder Asperger-Autismus weg
e zwar liegt der ICD-11 seit Januar 2022 vor, ist jedoch noch nicht in
Deutschland anwendbar, so dass nach wie vor die 10. Version (ICD-10)
Gultigkeit hat
e autistische Stérungen werden im ICD-10 unter tiefgreifenden Entwick-
lungsstérungen zusammengefasst und in folgende Subgruppen diffe-
renziert: friihkindlicher Autismus (F84.0), atypischer Autismus (F84.1),
Rett-Syndrom (F84.2), desintegrative Stoérung des Kindesalters (F84.3)
und Asperger-Syndrom (F84.5) (Kamp-Becker/Bolte 2024, 16)
Erstmals Leo Kanner (1943) und Hans Asperger (1944)
beschrieben:
Héufigkeit: weltweite Pravalenz von bis zu 1 %

ungleiches Geschlechterverhaltnis: 4-5 (mannlich): 1 (weiblich)
(Kamp-Becker/Bolte 2024, 25f.)
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Atiologie: e Genetische Faktoren (genetische Variationen bzw. Chromosomenver-
anderungen)
¢ Umweltfaktoren (z. B. Frihgeburtlichkeit, Sauerstoffmangel wahrend
der Geburt)
* Uberlappungen mit Risikofaktoren firr Epilepsie und intellektuelle
Beeintrachtigung
« grundlegende Atiologie von Autismus aufgrund des breiten Spektrums
an Symptomen und Auspragungsgraden unklar (Kamp-Becker/Bélte
2024, 33ff)
Besonderheiten | ,Die Kernsymptome des Autismus sind anhaltende Defizite im Bereich
in Phdnotyp/ der sozialen Interaktion und Kommunikation, die tber verschiedene Kon-
Entwicklung/ texte hinweg auftreten, gemeinsam mit eingeschrankten, repetitiven Ver-
Verhalten: haltensmustern, Interessen oder Aktivitaten, die den Alltag der Betroffe-
nen erheblich beeintrachtigen. Die Auffalligkeiten bestehen von friher
Kindheit bis ins Erwachsenenalter und zeigen sich in allen Lebenssituatio-
nen. Durch BehandlungsmaBnahmen kénnen sie deutlich gebessert,
jedoch nur in einigen Fallen vollstandig behoben werden” (Kamp-Becker/
Bolte 2024, 12).
Héufige .Neben der eigentlichen Kernsymptomatik weisen Menschen mit autisti-
Erkrankungen schen Storungen haufig eine groBe Zahl verschiedener, gleichzeitig vor-
und Komorbidi- | kommender Auffalligkeiten, Stérungen und Krankheiten auf” (Kamp-
téten: Becker/Bolte 2024, 22).
Besonders haufig finden sich
e Intelligenzminderungen,
o spezifische Phobien,
e Zwangserkrankungen und Aufmerksamkeitsdefizit-/ Hyperaktivitatssto-
rung (ADHS),
¢ oppositionelle Stérungen und affektive Erkrankungen (wie Depression)
(Kamp-Becker/Bolte 2024, 23).
Bezeichnung: Cornelia de Lange-Syndrom
Erstmals Cornelia Catharina de Lange (1933)
beschrieben:
Héufigkeit: 1:40.000-100.000
Atiologie: unklar
Besonderheiten | typische Gesichtsmerkmale: zusammengewachsene Augenbrauen;
in Phdnotyp/ buschige Wimpern; tiefer Haaransatz; Hypertelorismus; Fehlbildungen
Entwicklung/ der Augen; Minderwuchs; Anomalien der Extremitaten;
Verhalten: selbstverletzendes Verhalten; autistisch-ahnelnde Verhaltensweisen
héufige Infektionen der Atemwege (Neuhduser 2016, 73ff.)

Erkrankungen:
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Bezeichnung: Cri-du-chat-Syndrom (Katzenschrei-Syndrom; aktuelle Bezeichnung:
5p-minus-Syndrom)

Erstmals Jérome Léjeune (1963)

beschrieben:

Héufigkeit: 1:20.000-50.000; Frauen sind haufiger betroffen als Manner

Atiologie: partielle Deletion 5p15.2

Besonderheiten | typische Gesichtsmerkmale: kleines Kinn; tiefsitzende Ohren; Mikroze-

in Phédnotyp/ phalie; vorzeitiges Ergrauen der Haare; niedriges Geburtsgewicht; Verzo-

Entwicklung/ gerung der motorischen, sprachlichen und geistigen Entwicklung; schril-

Verhalten: les (katzenahnliches) Schreien wahrend der Kindheitsphase, auf das die
Betroffenen haufig reduziert werden (daher aktuelle Bezeichnung:
5p-minus-Syndrom); aggressives Verhalten

héufige Magen-, Darm-, Herz- und Atemprobleme/-infektionen

Erkrankungen:

Kompetenzen: | motorische Kompetenzen; lebenspraktische Fahigkeiten; kontaktfreudig;
freundlich (Neuh&duser 2016, 168ff.)

Bezeichnung: Down-Syndrom (Trisomie 21)

Erstmals John Langdon Down (1866)

beschrieben:

Héufigkeit: 1:600-800

Atiologie: Trisomie des Chromosom 21 (Freie Trisomie, Translokationsform, Mosaik-
Form)

Besonderheiten | typische Gesichtsmerkmale: Epikanthus (zusatzliche Lidfalte); schrag

in Phdnotyp/ nach oben geneigte Lidspalten; kleiner Mund und Kiefer; schmaler Gau-

Entwicklung/ men; Minderwuchs; teils unvollstandig entwickelte Handknochen; San-

Verhalten: dalenfurche (groBe_r_ Abstand zwischen dem ersten und zweiten Zeh);
Muskelhypotonie (Uberdehnbarkeit der Gelenke); verzégerte Sprachent-
wicklung; sprachliche Auffalligkeiten

héufige angeborener Herzfehler; Immunabwehrschwache; Magen-Darm-Obst-

Erkrankungen: | ruktionen; Sehstérungen (Schielen, Kurz- oder Weitsichtigkeit, Keratoko-
nus, Nystagmus oder Linsentribungen); Schwerhérigkeit; Hypothyreose;
Hepatitis B; Leukamie; Adipositas; Demenz vom Alzheimer Typ (Kap. 8.3)

Kompetenzen: | gut ausgebildete pragmatische Kompetenzen; gute soziale Kompeten-

zen; Erwerb der Schriftsprache; Freude am Imitieren der Bewegungsab-
ldufe; Starken im visuellen Bereich; friihe Lesekompetenz; musikalische
Kompetenzen (Wilken 2022)




Haufige Syndrome 53

Bezeichnung: Fetale Alkohol-Spektrum-Stérung (Alkoholembryopathie)

Erstmals Jacqueline Rouquette (1957), Paul Lemoine (1968)

beschrieben:

Héufigkeit: 177:10.000 (Kraus et al. 2019, 1); hohe Dunkelziffer

Atiologie: Alkoholembryopathie (durch mutterlichen Alkoholmissbrauch wahrend
der Schwangerschaft, Kap. 2.3)

Besonderheiten | typische Gesichtsmerkmale: kleine Lidspalten; kurze Stupsnase; diinne

in Phédnotyp/ Oberlippe (mit diinnem, rotem Rand); Mikrozephalie; Gelenkfehlbildun-

Entwicklung/ gen; kleineres und leichteres Geburtsgewicht; verzégerte motorische,

Verhalten: sprachliche und kognitive Entwicklung; Hyperaktivitat; Ablenkbarkeit;
Aufmerksamkeitsstdrungen; Impulsivitat und leichte Erregbarkeit sowie
Irritierbarkeit bei relativ geringen Anldssen, wie z. B. Kritik

héufige Augenerkrankungen (Optikusatrophie/-hypoplasie, Ptosis, Refraktions-

Erkrankungen: | anomalien [Myopie, Strabismus]); Mittelohrentziindungen; Stérungen
des zentralen Nervensystems; angeborener Herzfehler; stark herabge-
setztes Schmerzempfinden, sodass die Kinder sehr genau beobachtet
werden missen, um Erkrankungen und Verletzungen zu erkennen

Kompetenzen: | soziale Kompetenzen; freundliches Wesen (Stoppler/Wachsmuth 2010, 74f.)

Bezeichnung: Fragiles-X-Syndrom

Erstmals James Purdon Martin, Julia Bell (1943)

beschrieben:

Héufigkeit: 1:4000 (Interessengemeinschaft Fragiles-X e. V. 0. J)

Atiologie: gonosomale Aberration; Deletion Xg27.3

Besonderheiten | typische Gesichtsmerkmale: langliches Gesicht, groBe Ohren, muskulare

in Phédnotyp/ Hypotonie, weiche Haut, hoher Gaumen, Makrozephalie, Kurzsichtig-

Entwicklung/ keit, Mittelohrentzindungen, Stérungen der Koordination von Grob-

Verhalten: und Feinmotorik; sprachliche Auffalligkeiten: Perseverationen und Echo-

lalie (Wiederholungen); Besonderheiten: autistiforme Kontaktstérungen,
Aufmerksamkeitsstérungen mit und ohne Hyperaktivitat (ADHD), epilep-
tische Anfélle (20 %); typische Verhaltensauffalligkeiten: (Hyperaktivitat,
oppositionelles Verhalten, Wutanfalle, autistische Verhaltensweisen,
Blickvermeidung, Handflattern, soziale Angstlichkeit); Frauen sind haufig
weniger stark beeintrachtigt (Richstein 2009; Stéppler/Wachsmuth
2010, 75ff.)
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Bezeichnung: Noonan-Syndrom

Erstmals Jacqueline Noonan (1963)

beschrieben:

Héufigkeit: 1:1.000-2.500

Atiologie: X0-Konstitution, autosomal dominant, 12gA

Besonderheiten | typische Gesichtsmerkmale: groBe und tiefsitzende Ohren; Hyperteloris-

in Phéno- mus; Minderwuchs; Skelettanomalien; Ess- und Trinkschwéachen; Herz-

typ/Entwick- fehler; Seh- und Horbeeintrachtigungen; Muskelhypotonie; verzogerte

lung/Verhalten: | Pubertat;, Hodenhochstand

Bezeichnung: Prader-Willi-Syndrom

Erstmals Andrea Prader, Alexis Labhart und Heinrich Willi (1956)

beschrieben:

Héufigkeit: 1:10.000-25.000 (Manner sind haufiger betroffen)

Atiologie: Deletion/Translokation 15g11-13

Besonderheiten | typische Gesichtsmerkmale: schmale Stirn, Epikanthus, ophthalmologi-

in Phédnotyp/ sche Probleme (Strabismus); Kleinwuchs; auffallende Hypotonie (bis etwa

Entwickung/ zum 2. Lebensjahr); Uberstreckbarkeit der Gelenke; schwache Muskel-

Verhalten: eigenreflexe; Skoliose; verzdgerte motorische, sprachliche und kognitive
Entwicklung; verzogerte sexuelle Entwicklung (mangelhafte Entwicklung
der Geschlechtsorgane [Kryptorchismus bei Jungen]); haufige Unfrucht-
barkeit; verzdgertes Einsetzen der Pubertat

héufige Hyperphagie (ungewohnlich gesteigerte Nahrungsaufnahme, einsetzend

Erkrankungen: | zwischen 1-6 Jahren); Adipositas (unersattlicher Appetit bei gleichzeitig
reduziertem Kalorienbedarf, reduziertes / verzogertes Sattigungsgefuhl);
Bluthochdruck; Herz-Kreislauf-Beschwerden; Atemnot

Kompetenzen: Handlungsintelligenz; visuelle Fahigkeiten; Lesefahigkeit; groBer Wort-
schatz; interessiert (Achse 2010, 112; Hogenboom 2014, 85ff.)

Bezeichnung: Rett-Syndrom

Erstmals Andreas Rett (1966)

beschrieben:

Héufigkeit: 1:10.000 —15.000, meist nur Frauen betroffen

Atiologie:

unklar, Xg28-Chromosom
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Besonderheiten | normale Entwicklung bis zum 18. Lebensmonat, danach Regression

in Phdnotyp / sozialer, sprachlicher und adaptiver Funktionen; bereits erreichte Bewe-

Entwicklung/ gungsfahigkeiten gehen verloren; Stérungen der Sensorik und Integra-

Verhalten: tion von Wahrnehmungsreizen; Entwicklung motorischer Stereotypien
(Waschbewegungen der Hande, Klatschen, Kneten); motorische Ausfalle
durch Ataxie und Apraxie des Gehens

héufige Anomalien der Atmung (Hyperventilation, Anhalten des Atems); Epilep-

Erkrankungen: | sie (in 80 % der Falle); sekundare Mikrozephalie; etwa zwei Drittel der
Patient:innen Uberleben die ersten zwei Jahrzehnte; Sterblichkeit bei
alteren Patient:innen durch Infektionen der Atemwege oder Unfélle
beeinflusst; frihe Sterblichkeit hangt vor allem mit schwerer intellektuel-
ler Beeintrachtigung zusammen

Kompetenzen: | musikalische Fahigkeiten (Achse 2010, 73)

Bezeichnung: Williams-Beuren-Syndrom

Erstmals J.C.P. Williams und Alois J. Beuren (1961/1962)

beschrieben:

Héufigkeit: 1:7.500-15.000

Atiologie: Deletion 7g11.23

Besonderheiten | langliche Kopfform; Mikrozephalie; kurze Lidspalten; sternférmiges Iris-

in Phédno- muster; Schielen; flache, schmale Nasenwurzel; Stupsnase; Pausbacken im

typ/Entwick- Kindesalter; groBer Mund mit vollen Lippen; meist offener Mund; Zahnan-

lung/Verhalten: | omalien; kleines Kinn und prominente Ohrldppchen; tiefe und raue
Stimme; bei blauen Augen oft weiBliche, radspeichenartige Einschlisse der
Iris sichtbar; schwere Probleme bei der Nahrungsaufnahme mit Erbrechen
und Nierenfunktionsstérungen; Kleinwuchs; Herzfehler und Verengung
groBer Arterien fiihren zu Herz-Kreislauf-Problemen; Veranderungen der
GefaBe (Nieren, Blase, Magen, Darm); Nierenfunktion nimmt mit zuneh-
mendem Alter ab; haufig Skoliose; Hyperkalzdmie; Hypotonie; Beeintrach-
tigung des Horvermogens durch haufige Entziindungen; Entwicklungsver-
zbgerungen in den Bereichen Sprache, Motorik und den allgemeinen kog-
nitiven Funktionen; Schwierigkeiten beim Erwerb abstrakter Konzepte, bei
visuell-raumlichen Wahrnehmungsaufgaben, mathematischen Fahigkeiten
und beim Schreiben; sehr sensibel; freundlich; offen gegentber fremden
Personen bis hin zu Distanzlosigkeit; Uberaktivitat; Aufmerksamkeitspro-
bleme; Angstlichkeit und Gerduschempfindlichkeit

Kompetenzen: | geselliger Sprachgebrauch; differenziertes Vokabular und grammatische

Kompetenzen, sodass das Gefiihl sprachlicher Gewandtheit entsteht;
freundlich; musikalische Fahigkeiten; Lesekompetenz (Hyperlexie) (Achse
2010, 51; Hogenboom 2014, 51)
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