1 Der Begriff des Down-Syndroms

Langdon Down war als Arzt und Leiter einer grofSen Anstalt fiir Menschen mit
geistiger Behinderung titig, als er 1866 eine Schrift verfasste zur »ethnische(n)
Klassifizierung von Schwachsinnigen«, mit dem Ziel, durch solche Zuordnung
sichere Prognosen fiir die Entwicklung geben zu konnen. Die auffillige Lidfalte
(Epikanthus) bei einigen Patienten veranlasste ihn anzunehmen, dass bei diesen
Menschen ein »mongolischer Typus« der geistigen Behinderung vorliege (Langdon
Down 1996, 261). Deshalb bezeichnete er diese Form der Intelligenzbeein-
trachtigung als »Mongolismus«. Dieser Begriff wird heute abgelehnt, da die zu-
grunde liegende historisch zu verstehende Annahme tber die Entstehung dieser
Behinderung falsch und diskriminierend ist. Die typischen klinischen Merkmale
sind bei allen Rassen gleich und immer deutlich als pathologisch zu erkennen.

In Anerkennung der Bemiihungen von Langdon Down, Ubungen und For-
dermoglichkeiten fiir Menschen mit dieser Beeintrachtigung zu gestalten, hat sich
heute die Bezeichnung Down-Syndrom durchgesetzt. Daneben werden Begriffe wie
(Langdon) Down(’s)-Syndrom oder Down Anomalie, Morbus Down und - seit
einiger Zeit— auch Trisomie 21 benutzt. Betroffene Menschen lehnen den Begriff
Down-Syndrom jedoch wegen der negativen Konnotation von »down« (= nieder)
zunehmend ab. Es ist deshalb zu uberlegen, wie der Anspruch der betroffenen
Personen auf begriffliche Mitbestimmung respektiert werden kann und ob nicht ein
neutralerer Begriff gefunden werden konnte. Da aber gerade erst der stigmatisie-

11



1 Der Begriff des Down-Syndroms

rende Begriff »Mongolismus« auch international durch Down-Syndrom abgelost
wurde, erscheint zum gegenwirtigen Zeitpunkt eine erneute Anderung nicht
sinnvoll (vgl. Wilken 2017, 17). Auch zeigt die Diskussion tiber eine mogliche
Umbenennung des Schwerbehindertenausweises (» Schwer-in-Ordnung-Ausweis«)
wie schwierig es ist, eine als nicht diskriminierend empfundene Bezeichnung zu
finden ohne damit die Eindeutigkeit und die nétige Zuwendung von Ressourcen zu
gefahrden.

Manchmal werden auch Bezeichnungen wie »Down-Baby«, »Down-Kind«,
»Downie«, »Down-Syndrom-Kind« oder »Trisomie-Kind« benutzt. Dagegen ist
jedoch einzuwenden, dass durch solche Begriffe die Behinderung zur dominieren-
den Kennzeichnung der Person wird. Aber auch Kinder mit Down-Syndrom sind
vor allem Kinder, mit den ganz normalen Bediirfnissen, die alle Sduglinge und
Kinder haben, sind Jugendliche und Erwachsene, zeigen als Kinder ihrer Eltern
familientypische Vorlieben und Gewohnheiten, sind ihren Geschwistern Bruder
oder Schwester. Allerdings bedingen syndromspezifische Beeintrachtigungen ty-
pische Veranderungen. Aus diesen Griinden bezeichne ich die von dieser Behin-
derung betroffenen Personen als Sauglinge, Kinder und Erwachsene mit Down-
Syndrom.

Menschen mit Down-Syndrom bilden trotz der syndrombedingten Gemein-
samkeiten eine sehr heterogene Gruppe. Nicht nur die gesundheitlichen Beein-
trachtigungen sind in Art und Auspragung recht verschieden, sondern auch das
individuelle Potenzial weist eine grofSe Streubreite auf.

Es ist deshalb wichtig, mogliche syndromspezifische gesundheitliche Probleme
durch entwicklungsbegleitende Vorsorgeuntersuchungen rechtzeitig zu erkennen
und zu behandeln, um so typische Folgebeeintriachtigungen zu verringern (vgl.
Leitlinien 2016).

Fiir eine entwicklungsbegleitende Forderung der Kinder mit Down-Syndrom
sind sowohl individuelle als auch syndromspezifische Aspekte zu beachten. Zudem
miissen die familidren Bediirfnisse und Kompetenzen angemessen reflektiert wer-
den.

Die Feststellung von Langdon Down, dass bei Menschen mit Down-Syndrom
durch Ubung viel mehr erreichbar ist als zunichst vielleicht angenommen wird, ist
noch immer aktuell. Es ist deshalb wichtig, neue Moglichkeiten zu nutzen und die
Grenzen des Erreichbaren zu erweitern und offener zu sehen. Das betrifft besonders
auch die sprachlichen Kompetenzen.
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2 Ursachen des Down-Syndroms

Die Ursachen des Down-Syndroms waren lange Zeit nicht bekannt. Zahlreiche
Vermutungen und absurde Theorien wurden geaufSert (z.B. Alkoholismus, Tu-
berkulose, Regression in der menschlichen Entwicklung), die zeitweise zu proble-
matischen Einstellungen gegenuber Betroffenen und ihren Familien fithrten. Ob-
wohl schon 1932 aufgrund der Vielzahl auftretender Veranderungen vermutet
wurde, dass beim Down-Syndrom eine Chromosomenstorung vorliegen miisse
(Waardenburg), gelang erst 1959 einer franzosischen Forschergruppe (Lejeune,
Gautier, Turpin) der Nachweis, dass dem Auftreten des Down-Syndroms eine
Trisomie der G-Gruppe zugrunde liegt.

Jede Korperzelle des Menschen besitzt in ihrem Kern 46 Chromosomen, die
paarweise angelegt sind. Jeweils die Halfte der Chromosomen stammt von der
Mutter bzw. dem Vater. 22 dieser Paare bezeichnet man als Autosomen, ein Paar
bilden die Geschlechtschromosomen. Die Chromosomen mit ungefidhr gleicher
Grofle werden in Gruppen zusammengefasst und mit den Buchstaben A-G ge-
kennzeichnet. Die Darstellung der nach GrofSe geordneten Chromosomen wird als
Karyogramm bezeichnet.

Bei der Bildung der Keimzellen wird der normale Chromosomensatz von 46 auf
23 Chromosomen halbiert. Dies geschieht in zwei Reifeteilungen (Meiose). Dabei
konnen verschiedene Fehlverteilungen der Chromosomen entstehen.

Beim Down-Syndrom ist das Chromosom 21 nicht zweimal, sondern dreimal
vorhanden. Dieses zusitzliche dritte Chromosom bewirkt erhebliche Stérungen des
normalen biochemischen Gefiiges und fithrt zu deutlichen Abweichungen in der
Entwicklung — obwohl es zu den kleinsten Chromosomen gehort (nur 1,5 % der
menschlichen Erbinformation liegen darauf). Die bei einer Trisomie 21 auftreten-
den pri- und postnatalen Verinderungen und Beeintrichtigungen sind trotzdem
vielfiltig und werden u.a. auf eine Uberproduktion bestimmter Zellenzyme
(Superoxydismutase—SO D1) zuriickgefithrt. Da diese besonderen Bedingungen
fur alle genetischen Formen des Down-Syndroms gelten, fiihren die verschiedenen
chromosomalen Bedingungen auch meistens nicht zu deutlichen Unterschieden in
der Entwicklung der betroffenen Kinder. Die grofle Heterogenitat innerhalb der
Gruppe von Menschen mit Down-Syndrom ist deshalb, bis auf einige sehr seltenen
Ausnahmen, nicht die Folge einer besonderen genetischen Form des Down-Syn-
droms, sondern uberwiegend mit einem individuell ungleichen Potenzial und un-
terschiedlich ausgeprigten gesundheitlichen Beeintrachtigungen zu erklaren.
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2 Ursachen des Down-Syndroms

2.1 Freie Trisomie 21

Die Verteilungsfehler, die zum Entstehen einer Trisomie 21 fuhren, konnen im
Verlaufe jeder der beiden Reifeteilungen bei der Mutter (90-95 %) oder beim Vater
(5-10 %) erfolgen, entstehen aber tiberwiegend wohl bei der ersten Teilung. Aus
noch unbekannten Griinden unterbleibt dabei das Auseinanderweichen der beiden
Chromatiden des Chromosoms 21 (non-disjunction) und beide Chromatiden be-
finden sich dadurch zusammen in nur einer der beiden Tochterzellen. So entsteht
eine Keimzelle, die ein Chromosom zu wenig, und eine andere, die ein Chromosom
zu viel hat. Hat die Keimzelle nur 45 Chromosomen (46-1), ist sie nicht lebensfi-
hig. Dagegen ist die Keimzelle mit dem uberzihligen Chromosom ent-
wicklungsfihig und bei einer Befruchtung entsteht eine Eizelle mit 47 Chromo-
somen. Diese so genannte freie Trisomie 21 ist zumeist die Ursache des Down-
Syndroms; ihre Haufigkeit wird mit ca. 92 % aller Fille angegeben (Murken 1990,
12).

2.2 Mosaikstruktur

In einigen Fillen, so stellte man bei zytologischen Untersuchungen fest, ist das
Down-Syndrom auf eine Mosaikstruktur zuriickzufiihren; dann haben zwei oder
mehr verschiedene Zellstimme eine unterschiedliche Chromosomenzahl (Wun-
derlich 1977, 23). So kénnen z. B. die Zellen von Haut, Schleimhiuten oder Blut
verschiedene Chromosomensitze haben. Die Mosaikbildung ist wahrscheinlich
auf Fehlverteilungen bei den Zellteilungen nach der Befruchtung zuriickzufiihren
(mitotische Nondisjunction — Schwinger 1992, 34). Entsprechend ist der Anteil der
trisomen Zellen umso grofler, je frither die Teilungsstorung aufgetreten ist (Wen-
deler 1988, 165). Es ist jedoch auch moglich, »dass bei einer urspriinglich voll-
standigen Trisomie 21 nach einer der ersten Zellteilungen in einer Zelle das uber-
zihlige Chromosom 21 nicht mehr vorhanden ist und nun Zellen mit Trisomie 21
und Zellen mit der normalen Disomie 21 nebeneinander liegen« (Murken 1990,
14). Es gibt keine genauen Prozentangaben, bei welchem Anteil von trisomen
Zellen es zu syndromspezifischen Auswirkungen kommt, aber es ist davon aus-
zugehen, »dafS das klinische Bild eines Down-Syndroms um so stiarker abgesch-
wicht ist, je grofer der Anteil der normalen Zellinie ist« (ebd.). Die intellektuellen
Fahigkeiten von Kindern mit Mosaikform unterscheiden sich manchmal positiv
von denen mit freier Trisomie und bei einem sehr geringen Anteil trisomer Zellen
kann eine normale Entwicklung moglich sein (vgl. Fallbeispiele in Wilken 2017,
191.). Die Haufigkeit einer Mosaikstruktur beim Down-Syndrom wird mit 1-3 %
angegeben.
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2.4 Atiologische Faktoren

2.3 Translokation

In einigen Fallen geht das Auftreten des Down-Syndroms auf eine Translokati-
onssituation zuriick. Translokationen entstehen, »wenn Chromosomen zer-
brechen und wenn die Bruchstiicke dann falsch zusammenheilen« (Fuhrmann,
Vogel 1968, 51). Zum Erscheinungsbild des Down-Syndroms fiihrt eine solche
Translokation, wenn das zusitzliche Chromosom21 oder ein wesentliches
Stiick davon sich mit einem der tibrigen Autosomen verbindet und »hieraus ein
neues, ganzes und genetisch wirksames Formelement« (Wunderlich 1977, 29)
entsteht. Bei einer balancierten Translokation handelt es sich dagegen nicht um
ein zusdtzliches drittes Chromosom, weil in diesem Fall das Chromosom 21 nur
an ein anderes Chromosom gebunden ist. Der Chromosomensatz ist deshalb
balanciert und der Triger ist phinotypisch gesund. Beim Down-Syndrom
konnten bisher Translokation des 21. Chromosoms auf verschiedene andere
Chromosomen festgestellt werden (z.B. auf das Chromosom 13, 14 oder 15,
aber auch eine 21/22- und eine 21/21-Translokation). Balancierte Transloka-
tionen bei einem Elternteil konnen beim Kind zu einem erblich bedingten Auf-
treten des Down-Syndroms fiihren, oft jedoch sind die Translokationen beim
betroffenen Kind neu entstanden (ca. 50 %). Im Vergleich mit der freien Triso-
mie 21 konnen sich Kinder mit Translokationen in ihren biochemischen Be-
dingungen unterscheiden (Pueschel u.a. 1987, 25). Deshalb kann es moglich
sein, dass die Entwicklung im Einzelfall etwas giinstiger verlduft als bei einer
freien Trisomie.

Fortschreitende Techniken in der Zytogenetik und genauere Identifizierung der
Chromosomen zeigten, dass in seltenen Fillen nur ein Teil des Chromosoms 21
dreifach vorhanden und in einem anderen der 46 Chromosomen integriert ist.
Wirksam werden und zum Erscheinungsbild des Down-Syndroms fithren kann
diese partielle Trisomie, wenn es sich bei dem translozierten Teil um das Segment
des Chromosoms 21 handelt, das fur die Auspragung der Behinderung entschei-
dend ist (Down-Syndrom Critical Region, zytogenetisch als 21q22.3 bezeichnet).

Fir humangenetische Familienberatungen ist es sehr wichtig, die verschiedenen
Formen der Translokationen voneinander zu unterscheiden (Leitlinien 2016, 16).
Der prozentuale Anteil der Translokationsbefunde beim Down-Syndrom liegt bei
5 % (Murken 1990, 14).

2.4 Atiologische Faktoren

Die verschiedenen Formen der Trisomien, die dem Auftreten des Down-Syndroms
zugrunde liegen, lassen sich zwar feststellen, aber es ist bisher nicht moglich, die
Faktoren anzugeben, die diese Teilungsstorungen verursachen.
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Immer wieder werden allerdings Vermutungen gedufSert, dass neben den bekannten
altersbedingten Faktoren auch eine Vielzahl unterschiedlicher dtiologischer Risiken
wie Strahlenschiadigungen oder vielfaltige Umweltbelastungen eine auslésende
Wirkung haben konnten. Bisher gibt es aber keine bewiesenen Zusammenhinge.
Auch die Berliner Studie nach dem Reaktorunfall in Tschernobyl konnte keinen
eindeutigen Nachweis erbringen. Deshalb muss nach derzeitigen Erkenntnissen
davon ausgegangen werden, dass viele dieser Faktoren zwar chromosomale
Schidigungen und dadurch bedingte Behinderungen auslosen konnen, aber sie
fithren wohl nicht zu einer zahlenmifSigen Abweichung (Trisomie21) von an-
sonsten unbeschidigten Chromosomen.

Das Down-Syndrom gibt es auf allen Erdteilen, bei allen Rassen und, wie einige
alte Darstellungen und Funde belegen (Wendeler 1988, 14 f.), schon seit Jahrhun-
derten. Es ist deshalb eher wahrscheinlich, dass Chromosomenfehlverteilungen
und Translokationen sich zufillig ereignende Storungen bei den Reifeteilungen
sind.

Ob die Entschliisselung des Chromosoms 21 zu neuen Erkenntnissen uber die
Ursachen des Down-Syndrom fiihrt, nicht nur was einzelne krankheitsauslosende
Gene betrifft, zeichnet sich bisher noch nicht ab.

2.4.1 Alter der Mutter und des Vaters

Ein Zusammenhang, der bereits friih festgestellt wurde, besteht zwischen dem mit
zunehmendem Gebiralter der Mutter auch vermehrt auftretenden Down-Syn-
drom. Betragt die Wahrscheinlichkeit fiir die Geburt eines Kindes mit Down-Syn-
drom bei einem Alter der Mutter von 20-30 Jahren noch eine auf ca. 1500 Ge-
burten und im Alter von 30-35 Jahren eine auf ca. 800 Geburten, so steigt das
Risiko im Alter von 35-40 auf eine zu 280 und im Alter von iiber 40 Jahren auf eine
zu 150 mit weiter zunehmender Tendenz.

Matterliches Alter

20-30Jahre 1 auf 1500
30-35Jahre 1 auf 800
35-40 Jahre 1 auf 280
Uber 40 Jahre 1 auf 150

Auf den Internet-Seiten der WHO wird die Empfehlung gegeben, Schwanger-
schaften bei idlteren Frauen zu vermeiden, um die Anzahl der Kinder mit Down-
Syndrom zu verringern. »Diese einfache Methode der primaren Pravention konnte
die Anzahl der davon betroffenen Kinder um bis zu 50 % reduzieren« (WHO 2000,
Ubers. E.W.). Ein solcher Rat ist generell problematisch und beriicksichtigt zu-
dem nicht die vielfiltigen individuellen Griinde fur eine abweichende Familien-
planung.
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Obwohl die Wahrscheinlichkeit fiir die Geburt eines Kindes mit Down-Syndrom
bei einem erhohten Gebiralter der Miitter ansteigt, ist mittlerweile eindeutig fest-
zustellen, dass die Altersstruktur der Miitter (und Viter) betroffener Kinder heute
dem Durchschnitt entspricht. Das hat verschiedene Ursachen. So bekommen weit
mehr Frauen ihre Kinder in jlingeren Jahren, weshalb trotz der geringeren Rela-
tionen die rechnerische Wahrscheinlichkeit fiir die Geburt eines Kindes mit Down-
Syndrom in dieser Gruppe am grofSten ist. Zudem wird die Erstelternschaft heut-
zutage zeitlich deutlich spater als noch vor zwei oder drei Jahrzehnten geplant und
liegt mittlerweile bei etwa 29-30 Jahren. Diese typische Entwicklung trifft auch zu
fur Familien, die ein Kind mit Down-Syndrom haben. Somit entspricht das Alter
der Eltern bei der Geburt ihres Kindes mit Down-Syndrom uiberwiegend der nor-
malen Altersstruktur von Eltern heute und zeigt keine deutlichen Abweichungen
mehr.

Eine eigene umfangreiche Untersuchung (Wilken 2001, 8 ff.) bestitigt diese
Entwicklung.

Altersverteilung der Eltern

Alter der Mutter bei der Alter des Vaters bei der Geburt
Geburt des Kindes mit DS des Kindes mit DS

N 705 702

Mittelwert 31,55 34

Minimum 17 19

Maximum 47 54

Eine japanische Elternbefragung ergibt gleichfalls, dass 82 % der Frauen bei der
Geburt ihres Kindes mit Down-Syndrom unter 35 Jahre alt war mit einem
Durchschnittsalter von 31 Jahren (Tatsumi-Miyajima u. a. 1997).

In einer Schweizer Untersuchung wurde festgestellt, »dass die Anzahl der Kinder
mit Down-Syndrom bei Miittern im Alter von 35 Jahren und mehr abnimmt, und
dass die Zahl der Down-Syndrom-Kinder von Mittern unter 35 Jahren ... steigt«
(Jeltsch-Schudel 1999, 55). Eine Datenauswertung von pra- und postnatal erfasster
Fille von Trisomie 21 in der Deutsch-Schweiz ergab, dass insgesamt »die Hiu-
figkeit der mit Trisomie 21 geborenen Kinder seit 1985 konstant (ist), obwohl in der
Periode 1992-1996 rund ein Drittel aller Fille infolge Schwangerschaftsabbruch
nach prianataler Diagnose nicht zur Welt kamen ... Die Ursache ist eine Rechts-
verschiebung der Altersverteilung der Mitter bei der Geburt. Dadurch stieg das
mittlere Alter einer Mutter zwischen 1980 und 1986 von 26 Jahren auf 30 Jahre«
(Binkert, Mutter, Schinzel 1999, 19). Insgesamt muss davon ausgegangen werden,
dass die zunehmende Inanspruchnahme von prinataler Diagnostik durch dltere
Schwangere (und Schwangerschaftsabbruch bei entsprechendem Befund) die An-
zahl der Geburten von Kindern mit Down-Syndrom in dieser Altersgruppe ver-
ringert (Murken 1990, 13).
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Ob auch zwischen dem viterlichen Alter und dem Auftreten einer freien Triso-
mie21 ein Zusammenhang besteht, ist nicht hinreichend geklirt. Die bisher
vorliegenden Untersuchungen ergaben widerspriichliche Ergebnisse. Wahrend in
einigen Erhebungen sich keine Anhaltspunkte fir einen Alterseffekt bei Vitern
von Kindern mit Down-Syndrom ergaben, wiesen andere Untersuchungen
durchaus einen Zusammenhang nach. Wenn Auswirkungen des miitterlichen
Alters ausgeschlossen wurden, zeigte sich jedoch—wenn tberhaupt—bei Man-
nern erst Uber 55 Jahren ein moglicher Effekt, wiahrend unterhalb dieses Alters
keine Hinweise auf einen Zusammenhang erkennbar waren (Weber, Rett 1991,
16). Unabhingig vom Altersfaktor ist jedoch zweifelsfrei nachgewiesen, dass die
Chromosomenfehlverteilung auch bei der viterlichen Keimzellbildung entstehen
kann. Die geschitzte Haufigkeit wird mit etwa 20-25 % angegeben (Wendeler,
1988, 166).

Die mit zunehmendem miitterlichen Alter erhohte Wahrscheinlichkeit fiir die
Geburt eines Kindes mit Down-Syndrom und das altersunabhingige zufillige
Entstehen einer Trisomie ist bisher ursichlich nicht hinreichend zu erklaren. Nicht
beweisen liefS sich die oftmals gedufSerte Hypothese, dass bei zunehmendem Alter
der Mutter eine funktionelle Beeintrachtigung der Keimzelle erhoht wahrscheinlich
wird. Gerade dann bleibt unverstiandlich, dass »der Karyotyp in allen Geweben
gleich ist (und) nach Verteilungsstorungen der Chromosomen keine Form-, son-
dern Zahlenanomalien auftreten, d. h. Abweichungen von der Modalzahl« (Pfeif-
fer 1975, 678).

2.4.2 Familiensituation

Ein Unterschied ergibt sich zwischen Familien ohne und mit einem Kind mit
Down-Syndrom hinsichtlich der Anzahl der Kinder. Wihrend es in der Ge-
samtbevolkerung heute relativ viele Einzelkinder gibt, wachsen Kinder mit
Down-Syndrom selten ohne Geschwister auf. So ergab eine schweizerische Un-
tersuchung zur Familiensituation von Kindern mit Down-Syndrom im Vergleich
mit durchschnittlichen Familien: »Es gibt weniger Einzelkinder mit DS, etwas
weniger Zweikindfamilien, dafiir deutlich hdufiger Familien mit drei und mehr
Kindern« (Jeltsch-Schudel 1999, 57). Auch eine japanische Untersuchung kommt
zu einem entsprechenden Ergebnis. Danach war das Kind mit Down-Syndrom in
40 % der Familien das erste Kind, in 48 % das zweite; 40 % der Familien hatten
nach der Geburt eines Kindes mit Down-Syndrom noch weitere Kinder. Die
durchschnittliche Kinderzahl betrug 2,3 (Tatsumi-Miyajima u. a. 1997). Auch in
einer Reutlinger Befragung lag der Anteil der Drei-Kind-Familien bei 21 % im
Gegensatz zu den durchschnittlichen 9 % in anderen deutschen Familien (Klatte-
Reiber 1997, 198).

In einer eigenen Untersuchung zur Familiensituation (Wilken 2001) zeigte sich,
dass etwa 40 % der Kinder mit Down-Syndrom als erste Kinder geboren wurden
und in 42 % der Familien waren die Kinder mit Down-Syndrom zweite Kinder. In
vielen dieser Familien wurde danach noch ein drittes Kind geboren. In 18 % der
Familien waren die Kinder mit Down-Syndrom das dritte bis siebte Kind.
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2.5 Genetische Beratung

Fiir die Familiensituation von Kindern mit Down-Syndrom ergeben diese neueren
Daten, dass es nur wenige Unterschiede zu anderen durchschnittlichen Familien
gibt. Sowohl die Altersstruktur der Eltern als auch die Stellung in der Geburtenfolge
der Kinder zeigt tiberwiegend Gemeinsamkeiten. Durch diese normale Einbindung
der Kinder mit Down-Syndrom in ihre Geschwisterreihe—selbst wenn sie die
Jungsten sind, besteht kein ubergrofSer Altersabstand zu den anderen Kin-
dern-sind sie auch in die normalen Spielaktivititen und Freundschaften ihrer
Geschwister starker einbezogen. Sie erhalten so vielfaltige Anregungen und sind
ganz natiirlich in das soziale Umfeld ihrer Familie integriert. Die Erfahrungen der
Eltern mit diesem gemeinsamen Aufwachsen ihrer Kinder fuhren dazu, dass sie fur
ihr behindertes Kind die erlebte Integration im Familienalltag und in normalen
sozialen Beziige auch im Kindergarten und in der Schule erhalten wollen. Sie
wiinschen sich deshalb fiir ihre S6hne und T6chter entsprechende Moglichkeiten
des gemeinsamen Spielens und Lernens mit anderen Kindern und Teilhabe in der
Freizeit und spater auch im beruflichen Bereich.

2.5 Genetische Beratung

2.5.1 Wiederholungsrisiko

Die Chromosomenanalyse ist die Grundlage der zweifelsfreien Diagnostik des
Down-Syndroms und Voraussetzung fiir eine genetische Beratung. Die Prognose
fir das Wiederholungsrisiko bei weiteren Schwangerschaften ist bei den verschie-
denen zytogenetischen Formen des Down-Syndroms unterschiedlich.

Die mit ca. 92 % haufigste Ursache des Down-Syndroms, die freie Trisomie 21,
ist nicht auf erbliche Faktoren zuriickzufiihren, trotzdem muss von einer erhéhten
Wabhrscheinlichkeit fiir das erneute Auftreten einer Chromosomenaberration aus-
gegangen werden. »Insgesamt kann das Wiederholungsrisiko unabhangig vom

19



2 Ursachen des Down-Syndroms

Alter bei einer Groflenordnung von 1 % angegeben werden, wobei sich bei einer
weiteren Schwangerschaft nicht die gleiche Chromosomenaberration wiederholen
muf$« (Murken 1990, 22). Entsprechend miissen Eltern von Kindern mit Down-
Syndrom bei der genetischen Beratung darauf hingewiesen werden, dass das
Wiederholungsrisiko sich nicht allein auf die Trisomie 21 bezieht, sondern allge-
mein auf chromosomale Fehlverteilungen, durch die sowohl schwerere Behinde-
rungen (Trisomie 13, 18) als auch weniger umfangreiche Beeintrachtigungen
(Klinefelter-Syndrom) ausgelost werden konnen.

Solche Informationen miuissen mit ausfuhrlicher und einfithlsamer Beratung er-
folgen, damit sie die Eltern nicht unnotig verunsichern. Eine unzureichende In-
formation iiber diese besondere Problematik ist jedoch nicht sinnvoll und deshalb
abzulehnen.

Bei ca. 5 % aller Kinder mit Down-Syndrom liegt eine unbalancierte Translo-
kation vor. Sie kann beim Kind neu entstanden sein, was fiir etwa 50 % zutrifft,
oder sie wurde von einem Elternteil, der Trager einer balancierten Translokation
ist, vererbt. Ist die Translokation beim Kind neu aufgetreten, kann fiir die Eltern
von einem nicht erhohten Risiko bei weiteren Kindern ausgegangen werden. Soweit
ein Elternteil jedoch Trager einer balancierten Translokation ist, besteht ein deut-
lich erhohtes Wiederholungsrisiko. Es betragt z. B. bei der haufigen Form, der 14/21
Translokation, theoretisch 25 % (Murken 1990, 16f.), aber die empirische
Wabhrscheinlichkeit liegt deutlich niedriger. Bei miitterlicher Tragerin wird das
tatsdachliche Risiko mit 13 % und bei viterlichem Trager mit 4 % angegeben
(Schwinger 1992, 33).

Mosaikstrukturen als Ursache des Down-Syndroms sind mit ca. 3 % sehr selten.
Wenn die Fehlverteilung erst bei den spateren Zellteilungen nach der Befruchtung
aufgetreten ist, kann von einem nicht erhohten Wiederholungsrisiko ausgegangen
werden, wihrend bei einer urspriinglichen Trisomie 21, wo erst im Verlauf der
ersten Zellteilungen die Mosaikform entstand, ein vergleichbares Risiko wie bei der
freien Trisomie 21 angenommen werden muss.

Die mit den verschiedenen Formen des Down-Syndroms gegebenen unter-
schiedlichen genetischen Bedingungen machen die Notwendigkeit einer differen-
zierten, individuellen Beratung deutlich (Leitlinien 2016, 17).

2.5.2 Pranatale Diagnostik

Die Vorsorgeuntersuchungen der schwangeren Frau haben das Ziel, gesundheit-
liche Probleme oder Risiken der werdenden Mutter oder des sich entwickelnden
Kindes moglichst frihzeitig zu erkennen und ggf. zu behandeln. Dazu gehoren auch
routinemiflig drei Ultraschalluntersuchungen. Neben diesen Standardverfahren
werden spezielle Maffnahmen angeboten, um mogliche Beeintrichtigungen beim
ungeborenen Kind zu erfassen (Spezialultraschall, Serumscreening, Bluttest). Das
fithrt zu einem immer tiblicher werdenden Einsatz solcher Untersuchungen, selbst
wenn es keine begriindete Annahme fur ein bestimmtes Risiko gibt. Der neu an-
gebotene Praena-Test wird diese Entwicklung wahrscheinlich verstarken und damit
langfristig die riskanteren invasiven Verfahren (Amniozentese) ersetzen.
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