Vorwort

Im Jahr 1983 war ich im Kinderzentrum Minchen, einem Sozialpadiatri-
schen Zentrum mit stationdrer Abteilung, als Stationspsychologe be-
schaftigt. Zusammen mit meinem arztlichen Kollegen nahmen wir ein
Midchen namens Tatjana auf. Die Eltern berichteten in der Anamnese
einen dramatischen Verlauf der Entwicklung ihrer Tochter. Diese habe in
den ersten beiden Lebensjahren ganz unauffillig gewirkt. Dann habe sie
plotzlich die Worte, die sie schon sprechen konnte, nicht mehr produzie-
ren, ihre Hinde nicht mehr gezielt zum Spielen, Essen oder anderen All-
tagstatigkeiten einsetzen konnen. Sie habe unvermittelt zu schreien be-
gonnen und sei auch nachts sehr unruhig gewesen, sei oft aufgewacht,
habe geschrien, manchmal auch unmotiviert gelacht.

Statt zu spielen, habe sie stereotype Bewegungen mit den Hinden ent-
wickelt, sie in der Kérpermitte zusammengefiihrt, geklatscht, eine Hand
zum Mund gefiihrt, dann dieses Bewegungsmuster fast ununterbrochen
wiederholt. Sie habe diese Bewegungen auf Ermahnungen oder Ansprache
nicht steuern konnen, obwohl sie am sozialen Kontakt interessiert schien
und haufig Blickkontakt zu den Eltern gesucht habe. Diese Stereotypien
beherrschten sie nach Auskunft der Eltern bis zu dem Tag, als wir sie mit
etwas Uber drei Jahren in die Klinik aufnahmen. Schreien und nichtliche
Unruhe hitten mittlerweile nachgelassen, Sprechen und ein gezielter
Handgebrauch seien ihr aber weiterhin nicht moéglich.

Dieses Entwicklungs- und Verhaltensmuster Tatjanas war fir mich und
meinen arztlichen Kollegen rétselhaft. Es wurden neurologische Unter-
suchungen durchgefithrt, mit der die damals bekannten degenerativen
Erkrankungen ausgeschlossen werden konnten, die mit einem Verlust
bereits erworbener Fihigkeiten aufgrund hirnorganischer Abbauprozesse
einhergehen — ohne ein klarendes Ergebnis. Als verhaltenstherapeutisch
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geschulter Psychologe versuchte ich, Bedingungen zu identifizieren, unter
denen die Handstereotypien variierten. Die funktionale Verhaltensanalyse
zeigte keine Zusammenhinge mit bestimmten Aktivititen im Alltag oder
der Anwesenheit von unterschiedlichen Bezugspersonen. Sie traten auf,
wenn das Méidchen allein im Raum war, wenn man ihr Spielangebote auf
einem Tisch vorbereitete, wenn man ihr kleine Aufgaben stellte, wenn
man gar nicht auf die Stereotypien einging oder wenn man sie nach-
dricklich ermahnte, die Hiande still zu halten. Wenn man ihre Hande fir
kurze Zeit festhielt und dann wieder loslief3, intensivierten sich die Ste-
reotypien. Es wirkte, als ob sie diese aus innerem Drang »nachholen«
musse.

Uber mehrere Wochen versuchten wir, die exzessiven Handstereotypien
mit intensiven verhaltenstherapeutischen Programmen zu modifizieren.
Die Lehrbicher empfahlen dazu eine Kombination aus differenzieller
Verstarkung kleiner Ansitze zu gezielten Handbewegungen (z.B. Beriih-
ren von Spielzeug) mit einer Unterbrechung der Stereotypien (z.B. durch
Festhalten einer Hand). Mehrmals taglich durchgefiihrte, ausgedehnte
Ubungen brachten keinen Erfolg. Die Verhaltensprotokolle, die angefer-
tigt wurden, zeigten allenfalls eine Reduzierung der Haufigkeit der Ste-
reotypien wihrend der Ubungen und dann eine Zunahme ihrer Haufig-
keit in der Zeit unmittelbar nach dem Ende der Ubungssitzung.

Wir blieben ratlos und konnten Tatjana nicht helfen. Ihre Eltern fiihlten
sich mit der Situation véllig iberfordert und entschieden sich fiir eine
Anmeldung in einer Heimeinrichtung. Wir begleiteten sie bei dieser Ent-
scheidung und dem Ubergang Tatjanas an diesen neuen Wohnort. Auf
dem Entlassungsbericht stand »Diagnose unbekannt.

Dass keine Diagnose gestellt werden konnte, war nicht mangelndem
Bemiihen unseres Teams um eine Klarung der Ursache geschuldet. Mein
arztlicher Kollege war ein junger, sehr engagierter Arzt, der spiter eine
Ausbildung zum Kinder- und Jugendpsychiater abschloss, viele Jahre eine
entsprechende Klinik leitete und fiir einige Zeit zum Vorsitzenden der
Fachgesellschaft der Kinder- und Jugendpsychiater gewihlt wurde. Die
Diagnose war damals unter Arzt:innen schlicht nicht bekannt: das Rett-
Syndrom.

Professor Andreas Rett, ein Wiener Neuropadiater, hatte im Jahr 1966
einen Fallbericht veroffentlicht, in dem er mehrere Miadchen mit einem
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Entwicklungsverlauf, wie die Eltern ihn von Tatjana berichteten, und
dhnlichen Verhaltensmerkmalen beschrieb. Es handelte sich um eine
kleine Publikation in einem Osterreichischen Verlag, die wenig beachtet
wurde. Die Fachoffentlichkeit wurde auf diese Entwicklungsstdrung erst
aufmerksam, als Professor Bengt Hagberg in Schweden im Jahr 1983 mit
Bezug auf die Erstbeschreibung durch Andreas Rett weitere 35 Fille in
einer internationalen Fachzeitschrift beschrieb. Als wir einige Zeit spater
diesen Fachartikel lasen, war uns klar: Tatjana war ein Madchen mit Rett-
Syndrom.

In den folgenden Jahren meiner Tatigkeit als klinischer Psychologe im
Kinderzentrum Miinchen habe ich etwa zehn Madchen mit Rett-Syndrom
kennengelernt und ihre Familien ein Stick weit auf ihrem Weg begleitet.
Auch als Professor an der Padagogischen Hochschule in Heidelberg (2007
2021) habe ich mich weiter mit den besonderen Bediirfnissen von Mad-
chen mit dieser Entwicklungsstorung beschiftigt und Studierende der
Sonderpadagogik auf sie — und die spezifischen Entwicklungs- und Ver-
haltensmerkmale bei anderen genetischen Syndromen - aufmerksam zu
machen versucht.

Die Einschrinkungen in den Handlungsfahigkeiten, der Verlust bereits
erworbener Fahigkeiten, die begleitenden Verhaltensauffalligkeiten und
korperlichen Probleme stellen fir die betroffenen Madchen und ihre El-
tern eine ganz auferordentlich hohe Belastung dar. Sie bedeuten eine sehr
schwere Einschrinkung der Moglichkeiten zur sozialen Teilhabe, wie sie
sonst nur bei Kindern mit schwerster intellektueller Behinderung vor-
kommt. Midchen mit Rett-Syndrom unterscheiden sich jedoch in ihrem
Verhaltensphinotyp sowie ihrem Lernpotenzial von Kindern mit
schwerster intellektueller Behinderung — dies machten viele Eltern aus
ithren Alltagsbeobachtungen deutlich und wurde in den letzten Jahren
durch wissenschaftliche Untersuchungen vielfach belegt (» Kap. 3). Auch
innerhalb der Gruppe der Madchen mit Rett-Syndrom gibt es erhebliche
individuelle Unterschiede in der Ausprigung von Verhaltensmerkmalen
und in den kognitiven und kommunikativen Fahigkeiten, die sie zeigen
konnen.

Das komplexe Krankheitsbild stellt bis heute eine Herausforderung dar
- fur Kinderirztzinnen und Humangenetiker:innen, Therapeut:innen,
Pidagog:innen und Familien, in denen ein Méadchen mit Rett-Syndrom
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aufwichst. Die Forschung konzentrierte sich auf die Klarung der geneti-
schen Ursache, die Moglichkeiten einer medikament6sen Behandlung der
Symptome, die Wirksamkeit von Physio-, Ergo-, Sprachtherapie und an-
deren Behandlungsmafinahmen sowie spezifische Ansitze zur padagogi-
schen Forderung.

Das dadurch gewonnene syndromspezifische Wissen ist in deutscher
Sprache bisher nur in begrenztem Mafle zuginglich. Eine altere Publika-
tion stammt von einer schwedischen Kollegin, Barbro Lindberg. Sie ver-
offentlichte zunichst in englischer Sprache ein Fachbuch zu ihren Erfah-
rungen, das dann auch tbersetzt und in einem kleinen Gsterreichischen
Verlag publiziert wurde (Lindberg, 1991). Ein Sammelband zu Moglich-
keiten der Unterstiitzten Kommunikation bei Madchen mit Rett-Syndrom
wurde von Braun et al. (2014) vorgelegt. Die Fachzeitschrift der Gesell-
schaft fiir Unterstiitzte Kommunikation enthielt iber die Jahre hinweg
immer wieder einzelne Fallberichte zu den Erfahrungen, die Eltern von
Midchen mit Rett-Syndrom bei der Anbahnung von alternativen Kom-
munikationsformen machten. Ein berithrendes Buch erschien schlieflich
von Leslie Malton (2015), einer deutsch-amerikanischen Schauspielerin, in
dem sie die Geschichte ihrer Beziehung zu ihrer Schwester mit Rett-Syn-
drom schildert — die sie »Das Madchen mit den sprechenden Augen«
nennt.

Ich selbst habe in Zusammenarbeit mit dem Eltern-Selbsthilfeverband
in Deutschland eine Studie zur individuellen Variabilitit des Verhaltens-
phénotyps, zu den kommunikativen Fihigkeiten und den familidren Be-
lastungen beim Rett-Syndrom durchgefiihrt und in zwei Fachartikeln im
Jahr 2003 veroffentlicht (Sarimski, 2003a, b). In den verschiedenen Auf-
lagen meines Buches »Entwicklungspsychologie genetischer Syndrome«
(zuletzt 4. Auflage, 2014) habe ich u.a. das Wissen um die Entwicklungs-
besonderheiten des Rett-Syndroms zusammengestellt, das fiir Padagog:-
innen und Psycholog:innen von Bedeutung ist, wenn sie Kinder mit dieser
Entwicklungsstérung und ihre Familien begleiten.

Ridiger Retzlaff, ein Kollege aus der Universititsklinik Heidelberg, hat
2006/2007 eine umfangreiche qualitative und quantitative Studie zu der
Frage publiziert, wie es Eltern gelingt, diese besondere Herausforderung
moglichst gut zu bewiltigen. Auf der Basis dieser Erfahrungen hat er —
selbst Vater einer Tochter mit Rett-Syndrom — ein Buch verdffentlicht, in

10



Vorwort

dem es um die Lebenssituation von Familien geht, in denen ein Kind mit
einer solch schweren Behinderung aufwichst. Er beschreibt darin die
Grundlagen fiir eine ressourcenorientierte Beratung aus systemischer
Sicht, wie Familienmuster und Einstellungen gestirkt werden konnen, die
ein erfilltes Leben »trotz alledem« ermdglichen (Retzlaff, 2016°).

Die umfangreichste Quelle zur Information fiir Eltern stellt bis heute
das »Rett-Syndrom Handbuch« dar, das von der »International Rett Syn-
drome Association« im Jahr 2007 in zweiter Auflage zusammengestellt
wurde und tber die »Elternhilfe fiir Kinder mit Rett-Syndrom Deutsch-
land e. V.« (www.rett.de) auch in deutscher Sprache erhaltlich ist. Dieses
Handbuch wendet sich primar an Eltern und enthalt eine Fulle von Ein-
zelinformationen zu allen Aspekten dieser Entwicklungsstorung, illustriert
mit zahlreichen kurzen Berichten und Beobachtungen von Eltern von
Midchen mit Rett-Syndrom.

In den letzten Jahren haben sich zahlreiche Forschungsgruppen mit der
individuellen Variabilitdit der Entwicklungs- und Verhaltensmerkmale
beim Rett-Syndrom, der Wirksamkeit therapeutischer Ansitze sowie der
Analyse von kognitiven und kommunikativen Fihigkeiten und ihrer
Forderung beschiftigt. Neue technologische Moglichkeiten, vor allem die
Nutzung von elektronischen Kommunikationsgeriten durch Augen-
steuerung (Eye-Tracking-Technologie), haben Wesentliches dazu beigetra-
gen, das Wissen um diese Entwicklungsstorung zu erweitern.

Ich habe mich gefreut, dass der Kohlhammer Verlag meine Anregung
aufgegriffen hat, dieses Wissen auf aktuellem Stand in deutscher Sprache
zuginglich zu machen. Das Buch richtet sich an (Sonder-)Padagog:innen,
Psycholog:innen und Therapeut:innen, die sich mit den Bediirfnissen und
dem Lern- und Entwicklungspotenzial von Madchen mit Rett-Syndrom
vertraut machen mochten. Es soll dazu beitragen, die Unterstitzung der
Madchen in der Familie, in Kindertagesstatten und in Schulen moglichst
gut auf diese Bediirfnisse abzustimmen.

Dabei geht es nur einleitend um genetische und medizinische Aspekte
des Syndroms. Im Mittelpunkt stehen vielmehr die Befunde zu therapeu-
tischen Moglichkeiten, insbesondere zur Erweiterung der kommunikati-
ven Fahigkeiten, und Empfehlungen zur Integration der spezifischen
Forschungsergebnisse in die Praxis der Forderung. Vorschlige zur dia-
gnostischen Einschitzung der Fahigkeiten von Madchen mit Rett-Syn-
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drom und Erfahrungen zum Belastungserleben von Eltern erganzen diese
Darstellung. Ich hofte, dass dieser Band dazu beitragen wird, dass Madchen
mit Rett-Syndrom eine méglichst spezifische Unterstiitzung fiir ihre Ent-
wicklung erhalten.

Miinchen, im Frithjahr 2024 Prof. i. R. Dr. Klaus Sarimski
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