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Einleitung

Entsprechend dem Stand von 2011 (Jahr der Erscheinung der Broschiire) hat die Gruppe Chromosom 22
Central (http://www.c22c.org/) 200 Kinder mit Emanuel Syndrom (ES) ausfindig gemacht und weil
von Uber 300 Trager der balancierten Translokation t (11; 22).

Die meisten Informationen in dieser Broschiire basieren auf den Auskiinften von unseren Familien,
auf den bis dato (2011) veroffentlichten medizinischen Artikeln sowie auf den Ergebnissen einer
kiirzlich von Dr. Melissa Carter und Kollegen durchgefiihrten Studie iber Kinder mit ES und Trager
der balancierten Translokation t (11; 22).

Unsere Kinder sind erstaunlich! Wenn Du jemals einen medizinischen Artikel Gber das ES gelesen
hast, wirst Du sicherlich nicht gelesen haben, dass einige unserer Kinder ein wenig schreiben kdnnen,
dass sie gelernt haben, Seil zu springen oder einen Basketball zu dribbeln, oder dass sie sogar einen
gelben Giirtel in Taekwondo bekommen haben! Du wirst nicht lesen, dass es Kinder gibt, die mit ein
wenig Hilfe Skifahren oder Reiten konnen. Naturlich sind nicht alle unserer Kinder fahig, diese Dinge
zu tun, aber ein paar von ihnen kdnnen es ganz sicher! Alle Eure Kinder haben spezielle Talente.

Diese Broschiire soll Eltern mit Wissen versorgen, das sie in den Handen halten kénnen und das sie
auch mit anderen teilen kénnen. Wir mochten eine Orientierungshilfe bereitstellen und Verstandnis,
Sachkenntnis und ein bisschen Hoffnung - die direkt von einigen unserer Familien kommt -
vermitteln. Die Ideen fur die Themen und Zitate, die in diesem Buch vorkommen, stammen von
Eltern, die genau wissen, was Du gerade durchstehst. Sie werden da sein fir Dich auf Deinem Weg.
Einige Abschnitte wirst Du sicher nicht gerne lesen; andere Teile dagegen mdgen Dich zum Lacheln
bringen. Die Worte kommen alle direkt aus dem Herzen.

So, lass uns am Anfang starten...

Balancierte Translokationen treten schatzungsweise bei nahezu einem von 500 Menschen auf. Die
Translokation t (11; 22) ist dabei diejenige reziproke Translokation, die beim Menschen am
haufigsten vorkommt. Wie oft sie jedoch ganz genau vorkommt, weill man nicht. Ein Forscherteam
schétzte die Pravalenz auf 1 von 30 000 bis 50 000 Individuen (Imataka et al, 2004).


http://www.c22c.org/

Obwohl das Vorkommen der Translokation an sich als relativ haufig angesehen wird, gibt es nicht
viele Kinder auf der Welt mit der unbalancierten Version, bekannt als Emanuel Syndrom. Durch
publizierte Fallbeispiele und Mitglieder unserer Gruppe kennen wir etwa 400+ Félle. Es wird davon
ausgegangen, dass es noch mehr Betroffene auf der Welt gibt, besonders in nicht-englisch sprachigen
Landern, aber wir wissen nicht genau, wie viele es sind.

Entstehung unserer Gruppe

Im Jahr 1995 wurde Maia als Tochter von Stephanie und Martin St.-Pierre in Alberta, Kanada,
geboren. Stephanie hatte vor Maia vier Fehlgeburten erlitten und nichts davon gewusst, dass sie eine
Tragerin der balancierten Translokation (11; 22) war. Bei Maia wurde eine unbalancierte
Translokation (11; 22) festgestellt bzw. das Supernumerary Der (22) Syndrome , wie es damals
bezeichnet wurde. Stephanie ging auf die Suche nach anderen Betroffenen und fand sie. 1996 kam
eine Gruppe von 17 Familien zusammen, die betroffene Kinder hatten, und schuf The International
Translocation Network. Mit der Zeit wurden jedoch auch Falle mit anderen Stérungen auf dem 22.
Chromosom aufgenommen, so dass alsbald eine Umbenennung der Gruppe in Chromosom 22
Central folgte. Nichtsdestotrotz unterstiitzt unsere Organisation weiterhin viele Familien von
Kindern, die unter dem ES leiden.

Wissenschaftliche Artikel, die die unbalancierte Translokation (11; 22) bzw. das Supernumerary
Der(22) Syndrome zum Gegenstand haben, reichen zuriick bis in die 1970er-Jahre. In noch frilheren
Berichten der 1960er-Jahre werden Falle von Trisomie 22 erwahnt, einem andersartigen Leiden, das
in den Anfangen der Chromosomenanalyse mit dem Der(22) Syndrome verwechselt wurde. Obwohl
die Berichte aufgrund der begrenzten technischen Mdoglichkeiten in diesen Jahren nicht eindeutig
sind, werden in ihnen wahrscheinlich auch Kinder mit der unbalancierten Translokation t (11; 22)
beschrieben.

In der medizinischen Fachliteratur wurden im Laufe der Zeit viele verschiedene Bezeichnungen fiir
die Storung vergeben. Das erschwerte es den Familien, miteinander in Kontakt zu treten. Obwohl das
Syndrom in der jlingsten Vergangenheit eigentlich unter dem Begriff Supernumerary Der(22)
Syndrome bekannt war, wurde es z.B. auch als Partial Trisomie 22q oder unbalancierte Translokation
(11, 22) bezeichnet sowie - in sehr friihen Berichten — falschlicherweise als Cat Eye Syndrome oder
Partial Trisomie 11q. Viele der klinischen Symptome, die bei unseren Kindern zu sehen sind, werden
auch bei Kindern gefunden, die Trisomie 11q haben. Es sind wahrscheinlich die Auswirkungen der
zusatzlichen Gene des Chromosoms 11, die die schwerwiegenderen Entwicklungsprobleme unserer
Kinder gegeniiber den Kindern mit den anderen hier genannten Syndromen verursachen.

Obwohl von verschiedenen Wissenschaftlern Berichte tber die Translokation t (11; 22) und das
unbalancierte Syndrom veroffentlicht worden sind, hat besonders eine Forscherin zum heutigen
Kenntnisstand beigetragen: Dr. Emanuel, eine Zytogenetikerin am Children’s Hospital of
Philadelphia/University of Pennsylvania Medical Centre. Viele unserer Gruppenmitglieder haben an
ihren Studien teilgenommen.

Sie und ihre Kollegen sind die Ersten gewesen, die den Mechanismus beschrieben haben, durch den
die Chromosomen eines Tragers der Translokation (11; 22) in den Ei- und Samen



zellen falsch sortiert werden, so dass es letztendlich zu einem zusatzlichen, Giberschiissigen
Derivatchromosom kommt, welches die Probleme unserer Kinder verursacht. Unter einem
Derivatchromosom versteht man ein strukturell verdandertes Chromosom. Eine Untersuchung der
DNA-Sequenzen dieses Derivatchromosoms ergab, dass alle Individuen identische Stiicke der
Chromosomen 22 und 11 besitzen, die die Platze getauscht haben. Das Forscherteam um Dr.
Emanuel war aullerdem das erste, das erklaren konnte, durch welche Vorgange es zur Bildung der
Translokation kommt. Das Chromosom 22 ist aufgrund der DNA-Sequenzen, die PATTRs (palindromic
AT-rich repeats) genannt werden und entlang des g-Arms des Chromosoms gefunden werden, in
Teilen anfallig fir eine Neuanordnung. Dieselbe Chromosomen-Region ist auch bei der Entwicklung
von anderen Stérungen auf dem 22. Chromosom beteiligt, einschliellich dem Katzenaugensyndroms,
dem haufiger auftretendem 22q11.2 Deletion Syndrome und dem 22q11.2 Microduplication
Syndrome. AulRerdem wird sie fiir eine wiederkehrende Translokation mit dem Chromosom 8
mitverantwortlich gemacht.

Den Namen ,,Emanuel Syndrom*, der der Stérung 2004 gegeben worden ist, hat unsere Elterngruppe
ausgewadhlt, um die stetigen Beitrdge von Dr. Beverly S. Emanuel zu wirdigen. lhr jahrelanges
Engagement in der Forschung Uber die Translokation t (11; 22) geht zurlick bis in die friithen 1970er-
Jahre und halt bis heute an. Ihre Forschung hat malRgeblich dabei geholfen zu verstehen, warum die
Translokation entsteht. Dieser wichtige Beitrag sowie ihre Unterstiitzung in Bezug auf unsere
Anstrengungen, Informationen liber das Leiden zu bekommen und der Offentlichkeit zugénglich zu
machen, haben flr unsere Gruppe die Entscheidung leicht gemacht, dem relativ seltenen Syndrom
ihren Namen zu geben. Der Begriff ,Emanuel Syndrom“ wurde als einheitlicher Name fiir unsere
Familien begrifRt und findet nach und nach auch in der medizinischen Welt Verwendung.

Bevor Dr. Emanuel sich fur den Fortschritt in der Forschung einsetzte, hatte es flir das Syndrom nicht
ein mal einen Eintrag in der Datenbank “Online Mendelian Inheritance in Man“ (OMM)der National
Library of Medicine gegeben. Bei der OMM handelt sich um eine Datenbank von menschlichen Genen
und genetischen Syndromen. Auf den Antrag unserer Gruppe hin wurde der Eintrag im November
2004 mit der ID Nummer 609029 hinzugefiigt (http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/609029). Es war
unser erster Schritt nicht nur in Richtung eines einheitlichen Namens, sondern auch in Richtung

fachlicher Anerkennung.


http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/609029

Im Jahr 2007 schrieben Dr. Emanuel und ihre Kollegen freundlicherweise einen Artikel fur die
GeneReviews, eine von Experten verfasste Datenbank Uiber genetische Leiden, die sich ebenfalls in
der National Library of Medicine befindet. Das Emanuel Syndrom war bis dahin auch dort noch nicht
aufgetaucht. Die Familien konnten hier aktuelle Informationen zur genetischen Beratung sowie einen
allgemeinen Uberblick (iber das Syndrom finden. Der Eintrag wurde 2010 nach der Verdffentlichung
unserer neuesten Studie aktualisiert und kann unter folgender Adresse gefunden werden:
http://ww.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1263/

Die grof3te Studie, die jemals Gber Menschen mit ES durchgefiihrt wurde, wurde im Jahr 2009 unter
dem Titel ,,Phenotypic Delineation of Emanuel Syndrome (Supernumerary Derivative 22 Syndrome):
Clinical features of 63 individuals” vertffentlicht. Zu den Autoren zdahlen Melissa T. Carter, Stephanie
A. St. Pierre, Elaine H. Zackai, Beverly S. Emanuel und Kym M. Boycott. Die Untersuchung erschien
2009 in der August-Ausgabe des American Journal of Medical Genetics. Die Publikation stellte einen
Meilenstein in der ES-Forschung dar, da sie aktuelle und detaillierte Informationen tiber die
Chromosomenstorung enthielt. Solch prazisen Beschreibungen hatten bis dahin gefehlt. Die Studie
war von unschatzbarem Wert, um den Familien und ihren Therapeuten Informationen lber das
Syndrom an die Hand geben zu kénnen. Der Link zum Download ist auf unserer Website frei
verflgbar.

Eine Follow-Up-Studie, die die Trager der balancierten Translokation t (11; 22) zum Gegenstand
hatte, wurde im Januar 2010 im selben Journal publiziert: ,Risk of breast cancer not increased in
translocation 11,22 carriers: Analysis of 80 pedigrees” (von Melissa T. Carter, Nicholas J. Barrowman,
Stephanie A. St-Pierre, Beverly S. Emanuel und Kym M. Boykott). Mit dieser Untersuchung sollte der
Frage nachgegangen werden, ob es tatsachlich ein erhéhtes Risiko flr die Trager der balancierten
Translokation t (11; 22) gab, an Brustkrebs zu erkranken. Diese These war namlich vereinzelt in der
Fachliteratur aufgestellt worden. Die Forscher kamen zu der Schlussfolgerung, dass es kein erhdhtes
Risiko fiir Brustkrebs verglichen mit der Allgemeinbevdlkerung gab. Der Artikel ist auch auf unserer
Webseite verlinkt und kann umsonst heruntergeladen werden.



http://ww.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1263/

Emanuel Syndrome Awareness Day

Am 22. November 2010 hielt unsere Gruppe ihre erste Kampagne fiir einen ,,Emanuel-Syndrom-Tag”
ab, was helfen sollte, Aufmerksamkeit in der Cyberwelt zu erwecken. Wir werden den 22. November
(11/22) jedes Jahr nutzen, um auf das Syndrom aufmerksam zu machen und dariiber aufzuklaren.

Was ist das Emanuel Syndrom?

Ein Syndrom wird liblicherweise definiert als Kombination von Befunden bzw. Symptomen, die fir
ein bestimmtes Leiden typisch sind. Unsere Kinder bekommen ihre Diagnose jedoch in der Regel
nach einem positiven Gentest, der das Vorliegen eines zusatzlichen kleinen Chromosoms, bestehend
aus Teilen der Chromosomen 11 und 22, anzeigt. Der Besitz dieses Chromosoms fiihrt zu den
gemeinsamen Merkmalen, die bei der Mehrheit der Kinder mit ES beobachtet werden. Dazu kénnen
ein kleiner Unterkiefer (Mikrognathie), eine Gaumenspalte, ein Herzfehler, Schwerhorigkeit,
Hautanhangsel, Nieren- und Genitalfehlbildungen sowie tiefgreifende geistige und korperliche
Beeintrachtigungen gehoren. Es ist wichtig zu wissen, dass nicht alle Kinder mit ES exakt dieselben
Merkmale haben. Es gibt Kinder, die nur gering ausgepragte korperliche oder gesundheitliche
Probleme haben, aber alle weisen in unterschiedlicher Auspragung eine Entwicklungsverzogerung
auf.

Es wurde von einigen Eltern festgestellt, unsere Kinder wiirden sich dhneln, weil sie einige
charakteristische Gesichtsmerkmale aufweisen wiirden wie eine breite Nase, eine langere Oberlippe
(Philtrum), tiefliegende Ohren, ein kleines Kinn und tiefliegende Augen.

Was verursacht das Emanuel Syndrom?

Das ES wird durch das Vorhandensein eines zusatzlichen Derivatchromosoms verursacht, das aus
dem oberen Teil des Chromosoms 22 und dem unteren Teil des Chromosoms 11 besteht. Wahrend
gesunde Individuen 46 Chromosomen besitzen, erben Individuen mit ES dieses zuséatzliche 11/22-



Chromosom, was dazu fiihrt, dass sie insgesamt 47 Chromosomen haben — ein Chromosom zu viel.
Das Phdanomen ist vergleichbar mit der Konstellation beim Down-Syndrom, bei dem die Kinder ein
zusatzliches Chromosom 21 haben, weshalb es auch Trisomie 21 genannt wird. Der Begriff Trisomie
bezeichnet das Vorliegen von drei Exemplaren eines ganzen Chromosoms oder eines Chromosomen-
teils.

Chromosomen treten in Paaren auf, und diese Paare sind von 1 bis 22 durchnummeriert. Hinzu
kommt ein Paar von Geschlechtschromosomen — entweder zwei X-Chromosomen (weiblich) oder ein
X-und ein Y-Chromosom (mannlich). Ein Baby erbt von jedem Elternteil einen Chromosomensatz. Im
Falle der Trager der balancierten Translokation t (11; 22) muss entweder die Ei- oder die Samenzelle
ein zusatzliches, kleines Chromosom enthalten, damit ein Kind mit Emanuel Syndrom entsteht.

Bei unseren Kindern ist also ein Teil des Chromosoms 22 in dreifacher statt in der gewdhnlichen
zweifachen Ausfiihrung vorhanden. Es geht um den Abschnitt, der von ganz oben (dem ,,p“-Arm) bis
hinunter zu dem langen ,,g“-Arm und bis zur Bruchstelle, die als 22q11.2 identifiziert wurde, reicht.
Auch Teile des Chromosoms 11 sind drei- statt zweimal vorhanden. Hier handelt es sich um den
Bereich von der Stelle 11g23.3 bis hinunter bis zum Ende. Da auf dem zusétzlichen Teil von
Chromosom 22 nicht sehr viele Gene lokalisiert sind, wird angenommen, dass die Symptome des ES
hauptsachlich auf das zusatzliche genetische Material des Chromosoms 11 zurickzufihren sind.

Wenn ein Mensch zu viel oder zu wenig genetisches Material erbt (wenn z.B. ein Teil eines
Chromosoms fehlt oder zu viel vorhanden ist), kommt es haufig zu Geburtsdefekten. Das ist
insbesondere dann der Fall, wenn das zusatzliche oder fehlende Stiick grof8 genug ist, um es unter
einem Mikroskop sichtbar zu machen. Die Trager der balancierten Translokation t (11; 22) hingegen
entwickeln sich vollkommen normal, da sie trotz des Platztausches der Chromosomen insgesamt die
regelgerechte Menge an genetischem Material besitzen. Wenn man sich die Chromosomen als
,Bauplane fur die Bildung von Zellen” vorstellt, sind Chromosomenfehler vergleichbar mit
fehlerhaften Bauplanen, welche dazu fiihren, dass die Zellen (und damit das Gewebe und die Organe,
die aus Zellen aufgebaut sind - wie das Gehirn und das Herz) sich nicht normal entwickeln.

Individuen mit ES haben folgenden Karyotyp:
47, XX (or XY), +der(22),t(11,;22)(q23.3q11.2), mat (oder pat)
Der Karyotyp beschreibt die Chromosomen einer Person:

e 47— zeigt an, dass 47 Chromosomen vorhanden sind (ein normaler Satz besteht aus 46
Chromosomen).

e XX - zeigt an, dass es sich um ein weibliches Individuum handelt (XY steht fiir mannlich).

o +der(22) - zeigt an, dass es ein zusatzliches (+) ,Derivatchromosom* (der) gibt. Die Zahlen in
den Klammern verdeutlichen, welches Chromosom beteiligt ist (basierend auf dem
Centromer, das den p- und g-Arm zusammenhalt — NICHT auf dem langeren Stiick des
Chromosoms).

o t(11;22) - bezieht sich auf die zwei Chromosomen, die an der Translokation beteiligt sind.

e (g23.3;q11.2)- bezieht sich auf die Bruchstellen, die bei jedem Chromosom involviert sind.

e mat (oder pat) — driickt aus, ob das zusatzliche Chromosom von der Mutter (mat) oder dem
Vater (pat) geerbt wurde.



In seltenen Fallen kann das Kind sowohl die balancierte Translokation als auch das zusatzliche
Chromosom erben.

Karyotypen, die vor der Mitte der 90er Jahre beschrieben wurden, zeigen moglicherweise andere
Bruchstellen auf den beiden Chromosomen an. Mittlerweile wird jedoch angenommen, dass diese
Karyotypen fehlerbehaftet sind, weil noch nicht dieselben Techniken wie heute verfligbar waren. Die
Forschungen von Dr. Emanuel haben namlich gezeigt, dass die Bruchstellen fast immer dieselben
sind.

Trager der balancierten Translokation t (11; 22)

Die Trager der balancierten Translokation t (11; 22) zeigen keinerlei Auffalligkeiten — auBer in Bezug
auf die Schwierigkeiten, denen sie moglicherweise plotzlich gegeniiberstehen, wenn sie versuchen,
ein Baby zu bekommen, und die sie nicht beeinflussen kdnnen. Fiir gewohnlich werden die Probleme
unbemerkt Gber Generationen hinweg weitergegeben, bis ein Trager mit Unfruchtbarkeit zu kdmpfen
hat, wiederholte Fehlgeburten erleidet oder ein Kind mit ES zur Welt bringt.

Es gibt viele verschiedene Arten von Translokationen. Die t (11; 22) ist eine reziproke Translokation
und sogar die am haufigsten vorkommende, wiederkehrende, reziproke Translokation, die beim
Menschen beobachtet wird. Reziprok bedeutet, dass der Austausch von Informationen zwischen
diesen Chromosomen wechselseitig ist: Nichts fehlt und nichts ist zu viel, so dass der Trager dieser
Translokation im Hinblick auf seine genetische Information , balanciert” ist. Translokationen sind ein
relativ hdufiges Phanomen (eine von 500 Personen besitzt schatzungsweise eine Translokation) und
treten zufallig auf. Es liegt also nicht daran, dass man etwas ,,Falsches” getan hat, was die
Translokation ausgel6st hat. Translokationen kdnnen zwischen allen Chromosomen entstehen. Man
findet sie in nicht miteinander verwandten Familien mit den unterschiedlichsten ethnischen
Hintergriinden. In einigen Familien geht die Translokation sogar mehrere Generationen zuriick. Sehr
selten kann eine Translokation auch spontan entstehen.

Wenn ein Trager der Translokation identifiziert wird und keiner der beiden Elternteile dieselbe
Translokation hat, wird das Auftreten als ,,de novo” bezeichnet. Dr. Beverly Emanuel und ihre
Kollegen haben Studien durchgefiihrt, die aufgezeigt haben, dass diese spezielle Translokation nur in
den Spermien von ,,normalen“ Mannern gefunden werden kann. (Keine anderen Zellen sind von der
Translokation betroffen.) Diese Manner bekommen dann moglicherweise Kinder, die Trager der
balancierten Translokation t (11; 22) sind und dadurch dem Risiko ausgesetzt sind, selber Kinder mit
ES zu bekommen.

Wenn herausgefunden wurde, dass ein Familienmitglied Trager ist, kann es sein, dass auch andere
Familienangehorige getestet und als Trager identifiziert werden. Fast immer stellt sich heraus, dass
auch einer der Eltern Trager der Translokation ist. Es ist wichtig, dass, sobald ein Trager in einer
Familie entdeckt wurde, die anderen Familienmitglieder auf die Moglichkeit der eigenen
Betroffenheit hingewiesen werden. Fir die Kinder eines Tragers, die nicht unter dem ES leiden, ist es
eine wesentliche Information, wenn sie selbst in das Alter kommen, in dem sie Nachwuchs haben
wollen und eine genetische Testung empfohlen ist.
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Wie entsteht die balancierte Translokation?

Die meisten Menschen, die Trager der balancierten Translokation sind, haben sie von einem
Elternteil geerbt und sind sich in der Regel bis zur Feststellung der eigenen Betroffenheit nicht
bewusst gewesen, dass sie schon von Generation zu Generation weitergegeben worden ist. Es ist ein
vollig zufdlliges Geschehen: Man kann nichts tun, um zu verhindern, dass die Translokation
weitergegeben wird, und genauso wenig kann man tun, um eine Weitergabe zu forcieren.

Aber wie ist die Translokation urspriinglich entstanden? Daflir muss man wahrscheinlich viele
Generationen zuriickgehen: Irgendwann haben die Chromosomen 11 und 22 in den Spermien eines
mannlichen Blutsverwandten ihre g-Arme ausgetauscht. Die beiden Chromosomen haben etwas
gemeinsam; sie beide haben PATTRs in ihrer DNA-Sequenz, was sie anfallig daflir macht, an diesen
Stellen zu brechen. Wenn ein Chromosom bricht, hdangt es sich haufig an ein anderes gebrochenes
Chromosom in der Ndhe. Die beiden Enden verschmelzen und werden zu einem neuen Chromosom,
welches wir Derivatchromosom (abgeleitetes Chromosom) nennen. Das Derivatchromosom kann an
den Nachwuchs weitergegeben werden. AuBerdem kann es Probleme bei der Teilung von
Chromosomen hervorrufen — d.h. dabei, wie die Chromosomen wahrend der Bildung von Eizellen
und Spermien aufgeteilt werden. Deswegen haben einige Trager der balancierten Translokation
Schwierigkeiten, schwanger zu werden, oder werden mit einem Baby schwanger, das einen
unbalancierten Karyotyp aufweist.

o
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Welche Tests werden zur Diagnose verwendet?

Eine Chromosomenanalyse (oder: G-Banden-Farbung) deckt die Translokation und das zusétzliche
Derivatchromosom auf. In den Grundziigen handelt es sich dabei um ein Bild des Chromosoms in
einer einzelnen Zelle des Individuums. Um die Chromosomen zu lberprifen, muss der Arzt eine
Blutprobe entnehmen und in ein spezielles Labor, ein zytogenetisches Labor, schicken.
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Ich bin Trager der balancierten Translokation t (11; 22) - welche Risiken bestehen, wenn
ich schwanger werden will?

Fur weibliche Trager der Translokation t (11; 22) gilt:

e Du hast in jeder Schwangerschaft etwa ein 5-6%iges Risiko, ein Kind mit ES zu bekommen.

e Die Wahrscheinlichkeit, ein Kind zu bekommen, das die balancierte Translokation tragt,
betragt in jeder Schwangerschaft nahezu 55%.

e Du hastin jeder Schwangerschaft ein Fehlgeburtsrisiko von 23-37%.

Flr mannliche Trager der Translokation t (11; 22) gilt:

e |njeder Schwangerschaft Deiner Partnerin betragt das Risiko, ein Kind mit Emanuel Syndrom
zu bekommen, etwa 2-5%.

e Die Wahrscheinlichkeit, ein Kind zu bekommen, das die balancierte Translokation tragt, liegt
in jeder Schwangerschaft Deiner Partnerin bei 40%.

e Das Fehlgeburtsrisiko in jeder Schwangerschaft Deiner Partnerin wird auf 23-37% geschatzt.

In unserer aktuellsten Studie tGber Trager der balancierten Translokation t (11; 22), die Eltern eines
Kindes mit ES sind, fanden wir ein hdheres Fehlgeburtsrisiko in den Familien (Carter et al, 2009).
Dieses Ergebnis kann aber nicht generalisiert werden, da es sich um eine selektive Stichprobe
handelte: Wir befragten nicht alle Trager, sondern nur diejenigen, die sich auf der Webseite
angemeldet hatten. Dadurch kénnen die Ergebnisse verzerrt worden sein. Fiir exaktere Schatzungen
der wahren Risiken fiir die Trager der balancierten Translokation t (11; 22) miisste eine
wissenschaftliche Studie mit einer Kontrollgruppe durchgefiihrt werden. Unter Berlicksichtigung
dieser Einschrankung stellen wir die Ergebnisse unserer Studie im Folgenden vor:

Unsere Studie zahlte 66 weibliche Trager und 5 mannliche Trager, von denen alle wenigstens ein Kind
mit ES hatten, mit einer Gesamtzahl von 297 Schwangerschaften.

66 weibliche Trédgerinnen hatten 277 Schwangerschaften:

e 57 Schwangerschaften(20,6%) hatten ein lebend geborenes Kind mit ES zur Folge.

e 138 Schwangerschaften (nahezu 50%) wurden durch eine Fehlgeburt oder selektive
Abtreibung beendet.

e 82 Schwangerschaften (29,6%) fiihrten zu einem gesunden Kind, das entweder einen
normalen Karyotyp hatte oder die balancierte Translokation.

Fiir Ménner:

Die Partnerinnen der 5 mdnnlichen Tréger konnten insgesamt 20 Schwangerschaften
vorweisen:

e Fines dieser Kinder wurde mit ES geboren (5%).

e 10 Schwangerschaften wurden durch Fehlgeburt oder selektive
Abtreibung beendet (50%).

e Die restlichen Schwangerschaften (45%) fiihrten zu einem gesunden Kind, das
entweder den normalen Karyotyp hatte oder die balancierte Translokation.
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Da es sich bei der Studie nicht um eine wissenschaftliche Untersuchung tber die Schwangerschafts-
ausgange von Translokationstrdgern handelte, trennten wir Fehlgeburten und Abtreibungen nicht.
Sie wurden zusammengefasst, weil sie jeweils fiir einen negativen Schwangerschaftsausgang stehen.
Auch wenn die gefundenen Risiken wie erwdhnt im Hinblick auf die selektive Stichprobe interpretiert
werden missen und keine endgitiltigen Zahlen darstellen, zeigen sie doch zumindest, dass bei
Translokationstragern hochstwahrscheinlich ein signifikantes Risiko besteht, ein Kind mit Emanuel
Syndrom zu gebaren oder eine Fehlgeburt zu erleiden.

Es gibt in unserer Gruppe Translokationstrager, die mehr als ein natiirlich geborenes Kind mit ES
haben. AuRerdem wissen wir, dass es einige wenige Zwillingspaare gibt, bei denen beide Kinder unter
dem ES leiden, sowie eine Familie, die Zwillinge hat, von denen aber nur ein Kind vom ES betroffen
ist.

Meistens, in Uber 90% der Fille, ist es so, dass die Mutter die Tragerin der balancierten Translokation
ist. Die Trager besitzen einige Eizellen bzw. Spermien, die véllig unauffallig sind — d.h. weder von der
balancierten Translokation betroffen sind noch ein zusatzliches Marker-Chromosom aufweisen.
Einige der Eizellen bzw. Spermien enthalten jedoch das zusatzliche Chromosom, das zum ES fuhrt. Es
wird angenommen, dass bezogen auf die Eltern eines Kindes mit ES Frauen haufiger Tragerinnen sind
als Manner, weil eine Spermienzelle, die das zusatzliche Chromosom enthalt, schlechter in der Lage
ist, ein Ei zu befruchten, als eine normale Spermienzelle. Die Eizellen der Frau hingegen haben alle
die gleiche Chance befruchtet zu werden — egal, ob sie das zusatzliche Chromosom enthalten oder
nicht. Viele Mitglieder unserer Gruppe, die die Translokation t (11; 22) tragen, haben Erfahrungen
mit mehrfachen Fehlgeburten oder Phasen der Unfruchtbarkeit gemacht. Einige von ihnen wissen,
wie es ist, ein Kind zu verlieren. Was auch immer Du durchmachst, es wird jemanden geben, mit dem
Du sprechen kannst, der all diesen Herzschmerz und die Frustrationen kennt. Es gibt auch viele
Erfolgsstorys und Menschen, die dir Hoffnung machen kénnen.

Gibt es irgendwelche anderen Risiken fiir Trager der
balancierten Translokation?

Bis heute haben sich die Ergebnisse von Studien, die liber ein erhdhtes Risiko fur Brustkrebs bei
Tragerinnen der balancierten Translokation t(11; 22) berichtet hatten, nicht eindeutig bestatigt. In
der Studie von Dr. Melissa Carter und Kollegen 2010 wurden 80 Stammbadume analysiert. Dabei
stellte sich heraus, dass das Brustkrebsrisiko gegeniiber der normalen Bevolkerung nicht erhoht ist.
Allerdings traten Falle von Hautkrebs und Speiseréhrenkrebs etwas haufiger auf, aber dieser Befund
muss erst weiter Gberprift werden, bevor den Zusammenhéngen Giiltigkeit zugesprochen werden
kann. Die Zahl der Studienteilnehmer war zu klein, um eine statistisch signifikante Korrelation zu
bestdtigen, was bedeutet, dass die Ergebnisse moglicherweise rein zufallig aufgetreten sind.
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Besteht bei mir ein Risiko fiir Komplikationen wahrend der
Schwangerschaft?

Carter et al (2009) fanden, dass 80% der 63 weiblichen Tragerinnen, die befragt worden waren, keine
Schwangerschaftskomplikationen wahrend der Schwangerschaft mit dem vom Emanuel Syndrom
betroffenen Kind hatten. Die restlichen Mtter berichteten von folgenden Komplikationen:

e intrauterine Wachstumsretardierung (kleines Baby; 24%)
e herabgesetzte fetale Bewegungen (18%)

e Oligohydramnion (zu wenig Fruchtwasser; 16%)

e vaginale Blutungen (11%)

e Steilllage (14,5%)

e Frithgeburt (9,5%)

Die meisten Mutter jedoch hatten vollig normale Schwangerschaften.

Ich wiinsche mir weitere Kinder. Welche Mo6glichkeiten habe
ich?

Viele Faktoren mogen Deine Entscheidung beeinflussen, weitere Kinder haben zu wollen. Einige
Trager entscheiden sich fiir eine natirliche Schwangerschaft und verlassen sich auf pranatale
Diagnostik, um zu sehen, ob das ungeborene Kind unter dem ES leidet. Bei positivem Ergebnis
koénnen sie sich dann Uberlegen, die Schwangerschaft fortzufiihren oder zu beenden. Manchen
Tragern hilft es, frihzeitig zu wissen, dass ihr Kind erkrankt ist, um sich besser auf die Geburt und
das, was sie erwartet, vorbereiten zu kénnen.

Andere Betroffene entscheiden sich dagegen moglicherweise lieber flr die Praimplantations-
diagnostik — ein spezielles medizinisches Verfahren, bei dem die Eizellen oder die Spermien dem
Trager-Elternteil entnommen und untersucht werden, um sicherzustellen, dass sie entweder
balanciert oder unauffallig sind, bevor sie der Mutter eingesetzt werden. Es wurden bereits einige
Erfolge mit dieser Methode erzielt. Leider wird es aber von den meisten Krankenkassen nicht
Ubernommen und ist sehr teuer.

Eine weitere Option sind Eizell- oder Samenspenden, die durch In-vitro-Fertilisation (IVF) eingesetzt
werden. Einige Krankenkassen unterstiitzen dies (in Deutschland ist die Eizellspende allerdings bisher
verboten). Jedoch ist die Erfolgsrate, durch eine IVF schwanger zu werden, niedriger als wir uns
wiinschen wiirden.

AuBerdem konnen sich Trager natiirlich fiir eine Adoption entscheiden.

Es gibt viele Trager in unserer Gruppe, die alle die Méglichkeiten ausprobiert haben, um weitere
Kinder zu bekommen. Fiir welchen Weg auch immer Du Dich entsprechend Deiner personlichen
und/oder religiosen Werte entscheidest, es wird der richtige fir Deine Familie sein. Gesprache mit
anderen Betroffenen sowie einem Humangenetiker kdnnen Dir sicherlich bei der Entscheidungs-
findung helfen.
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Welche Tests sind wahrend der Schwangerschaft fiir eine
Diagnose erforderlich?

Zwischen der 10. Und 12. Schwangerschaftswoche kann eine Chorionzottenbiopsie durchgefiihrt
werden. Eine Fruchtwasseruntersuchung (Amniozentese) ist zwischen der 15. Und 18. Woche
moglich. Bei der Chrorionzottenbiopsie wird ein Stiick der Plazenta, bei der Amniozentese werden
Zellen des Fruchtwassers entnommen. Diese Proben werden dann in einem Labor mit einer
Chromosomenanalyse untersucht, und das Ergebnis zeigt an, ob das Baby das zusatzliche
Chromosom, das das ES verursacht, haben wird oder nicht.

Manche Menschen stehen diesen beiden Verfahren sehr zurlickhaltend gegeniiber, weil das Fehl-
geburtsrisiko minimal erhéht wird. Es ist auch moéglich, mit Hilfe der Ultraschalluntersuchung
Hinweise zu bekommen, ob da Baby unter dem ES leiden wird oder nicht, aber diese Methode ist
nicht anndhernd so genau wie die genetische Untersuchung von Plazenta- oder Fruchtwasserzellen.
AulRerdem kann es passieren, dass Auffalligkeiten im Ultraschall (wenn sie Gberhaupt gefunden
werden —in der Mehrzahl der Falle ist der Ultraschall véllig unauffallig) erst zu einem Zeitpunkt
festgestellt werden, zu dem ein Schwangerschaftsabbruch nicht mehr moglich ist.

Ein Schwangerschaftsabbruch ist eine Option, die nicht jeder in Betracht ziehen wird. Trotzdem wird
Dir eine Beendigung der Schwangerschaft vorgeschlagen, wenn Du Dich fiir eine pranatale Diagnostik
mittels Chorionzottenbiopsie oder Amniozentese entschieden hast und das Baby betroffen ist.

Wie hoch ist die Wahrscheinlichkeit, dass die Geschwister von
Kindern mit ES die balancierte Translokation tragen?

Geschwister von Kindern mit ES haben mit einer Wahrscheinlichkeit von 50% die balancierte
Translokation vom Trager-Elternteil geerbt. Ebenso hoch ist die Wahrscheinlichkeit, dass sie normale
Chromosomen haben.
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Welches sind die hdaufigsten Probleme, die Kinder mit ES bei der
Geburt haben?

Viele unserer Kinder haben sofort nach der Geburt Probleme und werden oft fiir langere Zeit als
gewohnlich im Krankenhaus behalten. Die haufigsten Griinde fir einen verlangerten Aufenthalt sind:
Komplikationen aufgrund einer Hypotonie, Probleme beim Trinken, notwendige Operationen, eine
erforderliche Sauerstofftherapie oder Gelbsucht. Weitere Schwierigkeiten, die auftreten konnen,
sind Anfalle, Infektionen oder Atemprobleme.

Trotz der Tatsache, dass einige unserer Kinder Trinkschwierigkeiten nach der Geburt haben, gibt es
auch Mutter, die erfolgreich gestillt haben.

,»Wir bekamen die Diagnose meiner Tochter nicht, bevor sie fast 7 Monate alt war, und deswegen haben wir
eine etwas andere Erfahrung gemacht als die meisten Familien in der Hinsicht, dass wir keine Arzte hatten, die
uns sagten, was unser Kind nicht kdnnen wiirde. Als sie die erste Woche ihres Lebens auf der Neugeborenen-
Intensivstation verbrachte und Schwierigkeiten mit dem Saugen hatte, wurde uns gesagt, dass es einfach daran
liege, dass sie einen gewdlbten Gaumen habe, und wir es weiter probieren sollten. Deswegen kdmpfte ich mit
meiner Tochter einen Monat lang, indem ich versuchte, ihren Mund zu trainieren, um richtig zu saugen. Vor
jedem Futtern mit der Flasche sollte ich sie fiir 15 Minuten an meine Brust legen. Es war ein langer und
frustrierender Kampf, weil ich dachte, meiner Tochter durch dieses Prozedere zu vermitteln, Essen mit
negativen Assoziationen zu verbinden, weil sie die ganze Zeit schrie, bis sie die Flache bekam. Wir hatten
manchmal Erfolg: Vielleicht einmal alle paar Tage saugte sie fur die Dauer einer ganzen Mahlzeit, aber wir
wussten, danach wiirden wir wieder dazu Gbergehen missen, mit ihr zu kimpfen. Wie durch ein Wunder fand
sie einige Tage, nachdem sie einen Monat alt geworden war, heraus, wie es ging, und von da an konnte ich
meine Tochter stillen, bis sie 9 Monate alt war. Ich bin dankbar, dass es keine Leute gab, die mich entmutigt
haben, sonst hatte ich aufgegeben. Ich weil}, dass viele unserer Kinder Schwierigkeiten mit den Mahlzeiten
haben und dass fiir die, die durch eine Magensonde erndhrt werden missen und sensorische Probleme haben,
Stillen keine Option sein wird, aber den anderen wiirde ich raten, das zu tun, was sich fiir sie als Elternteil
richtig anfiihlt, denn jedes unserer Kinder ist anders, und du weiRt niemals, was zu ihren Fahigkeiten zahlt.”

Die Diagnose erhalten

Jedes Elternteil wird Dir erzdhlen, es fihle sich an, als wenn die Welt fiir kurze Zeit stehe bleibe. Du
fihlst Dich unfahig zu atmen, und der Schock ist Gberwaltigend. Wir alle wissen, wie Du Dich fuhlst.

,» Unsere Tochter hat unser Leben in so vielerlei Hinsicht positiv verdandert. Der Tag, an dem ich herausfand,
dass unsere Tochter ES hat, war der schlimmste Tag in unseren Leben. Es war, als wiirden wir die Tochter
verlieren, die wir erwartet hatten. Ich kénnte ohne die Freunde, die ich online gefunden habe, nicht leben. Ich
schatze die Unterstiitzung, Gebete und Liebe. Herauszufinden, dass unsere Tochter ES hat, war der schlimmste
Tag, der Tag, an dem sie geboren wurde, war der beste.”

,»Als mein Sohn die Diagnose bekam, wollte ich alles wissen, und kein Arzt wusste tber das Syndrom Bescheid.
Daher war die Information, die auf der c22c.org-Webseite verfiigbar ist, sehr nitzlich flr mich. Ich druckte die
ganze Liste aus, auf der stand, was haufig bei unseren Kindern vorkommt und markierte die Dinge, die meine
Tochter hatte, so dass ich immer, wenn ich zu einem neuen Arzt ging, diejenige war, die die meisten
Informationen Uber ES kannte, und ich brachte eine Kopie der Liste mit zum Arzt, um sie zu zeigen. Ich trage
auch eine Kopie der Studie von 2009 (iber den natirlichen Verlauf des Emanuel Syndroms bei mir. Ich habe alle
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medizinischen Probleme, die bei meinem Sohn aufgetreten sind erstellt, schriftlich aufgelistet, weil es so viele
waren, dass ich manchmal welche vergesse.”

,»Wir trafen uns mit einem Arzt, um die Ergebnisse eines Bluttests zu diskutieren, der von der Mayo Clinic
zuriickgekommen war und der unsere Tochter betraf. Der Arzt sagte uns, dass sie das Emanuel Syndrom hitte.
Er legte einige verschiedenfarbige Stifte auf den Tisch, entfernte die Kappen und versuchte zu demonstrieren,
wie ihre Chromosomen angeordnet sind. Ich sagte, es sei faszinierend, und meine Frau brach in Tranen aus. Der
Arzt gab uns einen Ausdruck Gber das Emanuel Syndrom mit. Dort standen Dinge wie ,,schwerwiegende
Retardierung”. Es war kaum zu glauben, kaum zu verstehen. Wir hatten niemals von dem Syndrom gehért. Wie
konnten wir ein Baby haben, das moglicherweise niemals gehen oder sprechen oder ,gedeihen” wiirde? Es
schien uns, als wenn das bedeuten wiirde, sie wiirde moglicherweise fiir immer nur in ihrem Bett herum-
liegen.”

,,Du musst herausfinden, dass Dein Kind das Emanuel Syndrom hat, und Du wirst Dich angstlich, verloren,
traurig und argerlich fihlen. Du fihlst Dich, als wiirde Dein Leben zusammenbrechen. Alle diese Geflhle sind
normal, und ich fiihlte sie auch. Dein Leben ist nicht zu Ende, aber es wird anders sein, als Du es Dir vorgestellt
hast. Ein Kind mit ES zu haben, bedeutet, dass Du nicht immer dieselben Sorgen haben wirst wie andere Eltern.
Ich habe manchmal das Gefiihl, nicht auf demselben Planeten zu leben wie andere. Aber ich bin zu allererst
eine Mutter. Mein Leben mit meiner Tochter ist wie eine Berg- und Talfahrt. Da gibt es stille Momente, Freude,
Gelachter, Hoffnung und Momente von wirren Zweifeln, Entmutigung und Angst. Meine Tochter hat mir eine
essentielle Fahigkeit beigebracht: Geduld.”

,Nachdem ich meinen Sohn bekommen hatte, durfte er nicht mit mir nach Hause kommen. Er musste flr 15
Tage auf der Neugeborenen-Intensivstation bleiben. Er hatte eine ziemlich schlimme Gelbsucht. Sein Bilirubin-
Wert war so hoch, dass er eine Bluttransfusion gebraucht hatte, wenn er nicht sinken wiirden. Gott sei Dank tat
er es aber! Als ich ins Krankenhaus kam, um ihn mit nach Hause zu nehmen, spiirte der Arzt, dass er mit mir
sprechen musste. Ich vermute, er wollte mich Uber die Diagnose informieren. Er sagte mir, dass mein Sohn
niemals rechts und links zusammenfihren werde, ich nicht erwarten solle, dass er Baseball spielen kénnen
wirde, und er moglicherweise sogar nicht wissen werde, wer ich bin. Dann hatte er die Nerven, mir zu sagen,
dass er nicht denke, dass dieses Leiden mit dem Leben kompatibel sei. Ich saly da und hérte ihm zu, wobei ich
mir wiinschte, er wiirde sich beeilen, damit wir nach Hause gehen konnten. Ich vermute, ich gab ihm nicht die
Antwort, auf die er gehofft hatte. So fragte er mich, ob ich verstanden hitte. Ich sagte ihm, ja, ich hatte
verstanden. Ich hore alles, was Sie sagen, aber es liegt nicht in Ihren Handen, und ich glaube, er wird in
Ordnung sein. Und so ist es: Mein Sohn ist fahig, links und rechts zusammenzufiihren. Er kann einen Baseball
werfen, Spielzeug und alles andere, was er aufsammeln mochte, und definitiv weil er ganz genau, wer ich bin.
Mein Sohn kann weit mehr als das, was die Arzte prophezeit haben, was er kénnen wiirde.”
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»,Den Klang ihres ersten Schreis werde ich nie vergessen. Ich glaube, ich wusste dann, bevor ich sie sah, dass
etwas nicht stimmte. Sie klang mehr wie ein Katzchen als wie ein Neugeborenes. Ich kann immer noch ihre
Augen sehen, weit, grol8 und blau. Sie bemihte sich, Luft in ihre engen Lungen zu bekommen. Ich erinnere
mich, wie ich sie das erste Mal in den Armen hielt und beobachtete, wie die Luftrohre vollstandig in ihren
Nacken gesunken war — so sehr zog sie, um zu versuchen zu atmen. lhr schlaffer Kérper, das Blau um ihre
Lippen, die Hautanhangsel in ihrem Gesicht, die Monitore, die piepten, weil sie nicht genug Luft bekam. Der
Blick in das Gesicht meines Mannes. Ich sah in dem Gesicht von jedem anderen die grofRe Sorge - nicht nur bei
meinen Familienmitgliedern, sondern auch bei den Arzten und Krankenschwestern. Ohne Frage... irgendetwas
lief sehr falsch. Wo war das gesunde Baby, das Madchen, von dem ich annahm, dass ich es haben wiirde? Mein
Kopf war am Durchdrehen, wahrend ich verzweifelt bemiiht war, mich nach auRen zu verhalten, als ware ich
gliicklich. Ich meine, was fiir eine Mutter ware ich, wenn ich ihnen allen zeigen wiirde, wie traurig ich gerade
war? Ich erinnere mich, dass mich starke Ubelkeit iberkam, als ich realisierte, dass etwas mit diesem Baby in
meinen Armen (berhaupt nicht stimmte. Ich wollte sie ablegen und wegrennen. Diese Bilder werde ich nie
vergessen. Ich werde sie immer in mir tragen. Sie haben mich zu dem gemacht, der ich heute bin. Sie haben
mich gestarkt.”

»Ich bedauere die Momente, in denen ich den Gedanken hatte, sie wiirde kein Baby sein. Sie liebt es zu
schaukeln, Lichter anzusehen und Musik zu hoéren, genau so wie jedes andere Baby.”

Wie sind Kinder mit ES?

»Eine unserer ersten Fragen war, welche Art von Leben sie haben wiirde unabhangig von den medizinischen
Aspekten. Wir wollten wissen, ob sie die Fahigkeit haben wiirde, sich gliicklich zu flihlen. Ob sie in der Lage sein
wirde, Liebe zu erfahren. Der Genetiker zeichnete ein schreckliches Bild. Man sagte uns, wir kdnnten nicht
damit rechnen, dass sie ein Jahr lebe. Aber wenn er uns gesagt hatte, sie wiirde fahig sein zu lachen, zu lacheln,
zu lieben und gliicklich zu sein, wére es einfacher gewesen, damit umzugehen.”

Einige unserer Mitglieder wollten anderen Eltern erzdhlen, dass es unseren Kindern trotz allem
moglich ist, ein bedeutungsvolles, gliickliches Leben zu flihren. Sie sind gliicklich; sie werden lachen,
glucksen, kichern, Emotionen zeigen und Liebe fiihlen wie jedes andere Kind auch. Wenn die Eltern
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die Diagnose erhalten, wird ihnen oftmals kein sehr humanes Bild davon gezeichnet, wie es sein wird,
ihr Kind zu erziehen. Meistens wird nur dargelegt, was in medizinischer Hinsicht und bezogen auf die
allgemeine Entwicklung zu erwarten ist. Ja, es wird schwierig sein. Ja, Dein Kind wird Heraus-
forderungen gegentliberstehen, aber es wird es auch einfach lieben, Dein Baby zu sein, und Du wirst
es lieben. Einige Eltern hatten, als sie die Diagnose bekamen, das Gefiihl, dass ihnen ein sehr ver-
angstigendes Bild davon vermittelt wurde, wie das Leben ihres Kindes sein wiirde. Wir méchten Euch
den Seelenfrieden geben, dass unsere Kinder sehr geliebt werden, Liebe fiihlen und ausdriicken. Sie
werden in ihrem eigenen Tempo lernen und Frieden in die Familie bringen.

,Jedes Glucksen, jedes drohnende Geladchter und Lacheln erinnert mich daran, dass die Dinge, die mich adrgern,
so trivial sind. Dieses Kind hat in seinem Leben mehr Schmerz ertragen und mehr Hindernisse tiberwunden, als
ich jemals gegenliberstehen werde, aber bis jetzt hat sie eine einfache, frohliche Sicht auf die Dinge, die ich
niemals vollstéandig erfassen werden. Sie ist vertrauensvoll, freundlich und liebevoll. Ist es nicht das, was wir
alle unseren Kindern wiinschen?*

»Nach 10 Tagen auf der Neugeborenen-Intensivstation konnten wir sie endlich mit nach Hause nehmen. Sie
hatte gelernt, aus der Flasche zu trinken, wenn wir sie hielten und den Nuckel zusammendriickten. Sie sah
immer noch etwas lustig aus, aber in vielerlei Hinsicht war sie wie jedes andere neugeborene Baby. Den
nachsten Morgen mummelten wir sie ein und nahmen sie zum Einkaufen mit. Wie sie da lag, schlafend in ihrem
Autositz im Einkaufswagen, mit ihrer Wintermutze auf dem Kopf, erinnere ich mich, gedacht zu haben, dass
niemand anderes auf die Idee kommen wiirde, dass sie nicht einfach .... ein normales Baby ist.”

,Unserem Sohn geht es sehr gut. Er ist nun drei Monate alt. Er kann gut fokussieren, seinen Kopf halten, und
sein Muskeltonus ist sehr gut. Er macht den ,,Schreit-Reflex”, obwohl uns die Arzte erzihlt haben, er wiirde ihn
niemals ausfihren. Er isst eine Menge. Er wird immer noch gestillt. Er ist ein starker Kimpfer, und er mochte
uns wirklich zeigen, dass er hier ist. Er mochte spielen und ,reden”. Er kann einige sehr gute Gerdusche. Er hat
seine Hande entdeckt. Er guckt sie an und lacht, steckt seine Finger in den Mund und schlagt gegen das
Spielzeug, das auf einem Spielgestell iber ihm hangt. Er steht auf seinen Flien, wenn wir ihn halten. Im
Moment haben wir einen sehr lebhaften, gliicklichen, kleinen Jungen.”

»Mein Kind hat mir gezeigt, wie kostbar das Leben ist und dass die Dinge, die ich durchmache, nichts sind
verglichen mit dem, was sie durchmacht. Sie hatte 3 Operationen in ihrem ersten Lebensjahr, und trotzdem ist
sie fahig zu lachen und Freude in unser Leben zu bringen. Immer, wenn es schwierig wird, schaue ich sie an und
sehe, wie gliicklich sie sein kann, und es verhilft mir dazu, die Dinge in einem positiveren Licht zu sehen.”

Was sind die am haufigsten auftretenden Besonderheiten beim
ES?

Gaumenspalten

Eine Gaumenspalte ist ein unvollstandiger Verschluss des Gaumens wahrend der Entwicklung der
Feten. Eine Gaumenspalte wird oft zusammen mit der Pierre-Robin-Sequenz beobachtet, einer
Kombination aus Gaumenspalte, kleinem Unterkiefer (Mikrognathie) und nach hinten versetzter
Zunge. (Die Zunge liegt weiter hinten als gewohnlich in den Atemwegen und wird als Glossoptose
bezeichnet.) Gaumenspalten treten bei etwa 50% der Kinder mit ES auf. Die Spalte kann vollstandig
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sein, also sowohl den harten als auch den weichen Gaumen betreffen, oder nur den weichen
Gaumen einschlielen. Gaumenspalten kénnen zu Problemen beim Fittern flihren und, wenn sie in
Kombination mit der Pierre-Robin-Sequenz auftreten, ebenso zu Atemschwierigkeiten. Gaumen-
spalten kann man durch eine Operation beheben, welche meistens in einem Alter von 12 Monaten
durchgefiihrt wird. Einige unserer Kinder haben auch eine weniger schlimme Formen der Spalte, die
sich als Spalte unter der Haut oder geteiltes Zapfchen (das Zapfchen, welches sich hinten im Hals
befindet, sieht dabei aus, als sei es in zwei Teile geteilt) bemerkbar macht. Manche Kinder haben
sehr spitze Gaumen. Lippenspalten sind dagegen bisher noch nicht beim Emanuel Syndrom aufge-
treten.

Herzfehler

Die 2009 durchgefiihrte Studie, an der unsere Gruppe teilnahm, ergab, dass 57% der Kinder Herz-
fehler hatten, und die Halfte von diesen Kindern brauchte eine Operation, um sie beheben zu lassen.
Viele Herzfehler beeintrachtigen die Lebenserwartung nicht. Einige der haufigsten Herzfehler, die bei
unseren Kindern gefunden wurden, sind:

e  Atrium-Septum-Defekt, ASD: ein Loch in der Herzscheidewand zwischen den Vorhofen (das
haufigste, bei 45% der Kinder mit Herzdefekten)

o Ventrikel-Septum-Defekt, VSD (bei 13% der Kinder mit Herzfehler)

e Persistierender Ductus arteriosus, PDA (bei 11% der Kinder mit Herzdefekten): Ein PDA liegt
vor, wenn sich der Ductus arteriosus, der im fetalen Blutkreislauf eine Verbindung zwischen

Aorta (Hauptschlagader) und Truncus pulmonalis (Lungenarterie) herstellt, drei Monate nach
der Geburt noch nicht verschlossen hat. Er schlie8t sich normalerweise in den ersten
Lebenstagen.

e Pulmonalstenose (bei 6% der Kinder mit Herzfehler): Einengung der Ausflussbahn von der
rechten Herzkammer zur Lungenschlagader.

o Totale Lungenvenenfehimiindung, TAPVC (bei 3% der Kinder mit Herzfehler): Der gesamte
Blutfluss aus der Lunge miindet in die Kérpervenen bzw. den rechten Vorhof, so dass die
linke Herzkammer kein Blut erhalt.

e Fallot-Tetralogie: Die Fallot-Tetralogie (auch Fallot'sche Tetralogie) setzt sich aus vier

Komponenten zusammen (daher Tetralogie): (1) Pulmonalstenose , (2) Ventrikel-Septum-
Defekt, (3) untypische Stellung der Aorta, (4) Rechtsherzhypertrophie.
e Koarktation der Aorta/ Aortenisthmusstenose: Einengung der Aorta (Kérperhauptschlagader)

im Bereich des Aortenbogens
Es kdnnen auch noch andere Herzfehler vorkommen, die aber nicht so haufig zu beobachten sind.

»Als mir klar wurde, dass meine 13 Monate alte Tochter eine Operation am offenen Herzen haben wiirde, war
das die bedngstigendste Erfahrung, die ich je gemacht habe. Ich hatte das Gefiihl, dass mich ganz gut
zusammengerauft hatte, nachdem ich herausgefunden hatte, dass sie das ES hat und ich eine Tragerin bin;
natirlich erlebte ich Zusammenbriiche und groRRe Enttduschung und musste mich an die Situation anpassen,
aber ich hatte es geschafft, mich innerhalb einer akzeptablen Zeitspanne zusammenzuraufen. Ich kann ehrlich
sagen, dass ich ein emotionales Wrack war.”

20



Viele der Kinder unserer Gruppenmitglieder mussten sich einer Herzoperation unterziehen, um ihre
Fehlbildungen beheben zu lassen, entweder durch eine Herzkatheter-Untersuchung oder durch eine
Operation am offenen Herzen. Den meisten ging es nach der Operation gut.

Uberschiissige Haut/ Hautanhangsel

Einige unserer Kinder haben (iberschiissige Haut im Nacken. Manche Kinder werden auch mit
Hautanhangseln geboren, die sich an verschiedenen Korperstellen befinden kénnen, aber fiir
gewohnlich im Gesicht lokalisiert sind. Sie kdnnen operativ entfernt werden.

Ohren/Hodren

Einige unserer Kinder werden mit Besonderheiten an den
Ohren geboren. Sie kdnnen sich als winzige Griibchen oder
Anhdngsel zeigen oder aber in Form von missgebildeten oder
sogar fehlenden Ohren (bekannt als Mikrotie = Ohrmuschel-
fehlbildungen).

AulRerdem tritt sehr haufig ein Horverlust auf. 75% der Kinder
mit ES sind davon in unterschiedlichem AusmaR betroffen.

Der Horverlust kann nur sehr leicht sein, aber auch sehr stark - bis hin zu vollstandiger Taubheit. In
einigen Fallen kommt der Horverlust durch Flussigkeit hinter dem Trommelfell zustande (Horverlust
durch Schallleitungsstérung oder Mittelohrschwerhorigkeit), aber er kann auch sensorineural sein
(Nervenschwerhorigkeit), verursacht durch Schaden am inneren Ohr oder an den Nerven, die am
Horvorgang beteiligt sind. Bei Kindern mit Schallleitungsschwerhérigkeit haben Paukenréhrchen, die
den Druck hinter dem Trommelfell abschwachen, in einigen Fallen das Horvermogen verbessern
koénnen. Kinder mit Nervenschwerhorigkeit konnen dagegen moglicherweise von Horgeraten
profitieren. Wir wissen auch von einem Fall, bei dem ein Chochlea Implantat (Cl) eingesetzt wurde.
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Sakralgribchen

Ein Sakralgriibchen ist eine winzige Einkerbung an der Basis des SteilRbeins und ist meistens harmlos.
In seltenen Fallen kann es allerdings zu Problemen mit dem Riickenmark fiihren. Dein Arzt sollte eine
Ultraschalluntersuchung des Steilbeins machen, um sicherzustellen, dass dort kein ,tethered cord”
(dt: ,,angebundenes Schnur” - krankhafte Anheftung der unteren Teile des Riickenmarks) zu finden
ist.

genitale und anale Fehlbildungen

Jungen mit ES kdnnen einen Hodenhochstand (Kryptorchismus) oder einen ungewdhnlich kleinen
Penis (Mikropenis) haben. Es kann sein, dass die Hoden innerhalb von einigen Wochen nach der
Geburt von alleine herunterkommen. Wenn das nicht der Fall ist, miissen sie operativ herunter ins
Skrotum verlegt werden.

Eine kleinere Zahl von Personen mit ES (15%) wird mit einer Analatresie geboren, wobei die Offnung
zum Anus fehlt oder blockiert ist. Eine sofortige Operation ist erforderlich, sobald das Kind geboren
ist, um das Problem zu beheben.

Intestinale (zum Darmkanal gehdrende) Fehlbildungen

Einige unserer Kinder sind mit einer schweren Fehlbildung geboren worden, die sich Zwerchfellbruch
nennt. Es handelt sich um einen Defekt bzw. ein Loch in der Muskelwand, die Lunge und Herz vom
Bauchraum abgrenzt. Dadurch kénnen Organe der Bauch- in die Brusthohle vordringen, was zu
ernsthaften Atem- und Herzbeschwerden fiihren kann. Um das Problem zu beheben, ist eine
Operation notwendig. Auch andere Briiche wie ein Bauchnabelbruch oder ein Leistenbruch kénnen
auftreten, aber diese sind in der Regel nicht lebensbedrohlich.

Weiterhin ist eine ,intestinale Malrotation” bei einigen unserer Kinder beobachtet worden. Es
handelt sich um eine Verdrehung der Eingeweide oder des Darms. Dadurch kann es zu
Behinderungen kommen, die einer operativen Behandlung bediirfen.

Neurologische Auffalligkeiten

Hypotonie: Das haufigste neurologische Problem, das bei Giber 60% der Kinder mit ES beobachtet
wird, ist ein Zustand, der als Hypotonie bezeichnet wird und mit einem herabgesetzten Muskeltonus
einhergeht. Dadurch wird die Entwicklung der motorischen Fahigkeiten negativ beeinflusst.
AuBerdem kann es dazu flihren, dass die Kinder hyperflexible Gelenke haben sowie Probleme mit
Sabbern, Fiittern und mangelhafter Kérperhaltung. Wenn Dein Kind eine Hypotonie hat, ist frilhe
Physiotherapie besonders wichtig, um Deinem Kind zu helfen, sein volles Potential zu auszuschopfen.
Kinder mit Hypotonie erreichen erst spater die Meilensteine wie Kopfhalten, Drehen, Sitzen und
Gehen.
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Anfalle werden bei fast der Halfte der Personen mit ES beobachtet. Es werden sowohl Grand-mal-
Anfille (tonisch-klonischer Anfall, der zu den generalisierten Anféllen gehort) als auch partielle
Anfille (Herdanfall, fokaler Anfall) beobachtet.

Es gibt viele verschiedene Arten von Anfallen, die bei unseren Kindern beobachtet werden. Einige
unserer Kinder haben Anfille, die sehr schwerwiegend und schwer zu kontrollieren sind. Meist
werden Medikamente bendtigt.

Ein Anfall lasst sich am besten beschreiben als eine abnormale elektrische Entladung im Gehirn.

Anfalle kdnnen sehr unterschiedlich aussehen, abhangig davon, wo im Gehirn die elektrische
Entladung auftritt. Arzte klassifizieren Anfille nach ihrem Aussehen in verschiedene Typen. Hier sind
einige haufige Beispiele:

Generalisierter tonisch-klonischer Anfall: Der ganze Kérper krampft zusammen, und das Kind verliert

das Bewusstsein. Es kann sich einndssen oder auf seine Zunge beilRen. Dieser Anfalls-Typ wird
,Grand-mal“ genannt, weil er bedngstigend aussieht, wenn er passiert! Die Anfalle sind sehr
ermudend. Hinterher wird das Kind schlafen wollen.

Absencen: Diese Anfille konnen sehr unterschwellig ablaufen, weil nur fir 1 oder 2 Sekunden das
Bewusstsein verloren wird. Fiir gewohnlich ist das einzige wahrzunehmende Anzeichen fiir einen
Anfall die Tatsache, dass die Person ihre aktuelle Tatigkeit unterbricht und eventuell mit den
Augenlidern flattert. Diese Anfalle wurden fiir gewohnlich , Petit-mal“- Anfédlle genannt.

Komplex fokaler Anfall: Diese Anfallsart variiert in ihrer Erscheinung. Fiir gewdhnlich erweckt das

Kind den Anschein, es sei wach, aber es reagiert nicht, wenn Du mit ihm sprichst. Ein Teil oder
mehrere Teile des Korpers bewegen sich moglicherweise in einer repetitiven Weise (z.B. schmatzt
das Kind mit den Lippen oder wringt die Hande). In der Regel dauern die Anfélle 30 Sekunden bis zu 2
Minuten, und wenn sie vorbei sind, fuhlt sich das Kind miide und erinnert sich nicht, dass der Anfall
stattgefunden hat.

Infantiler Spasmus: Wie der Name schon sagt, tritt dieser Anfallstyp nur beim Kleinkind auf, und er

sieht aus wie ein Krampf. Der gesamte Korper zuckt entweder vorwarts (wie ein Sit-up) oder
rickwarts. Das Kind scheint wach zu sein und sich nicht durch den Anfall storen zu lassen. Diese
Anfalle kdnnen allein oder in Clustern auftreten.
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Fieberkrampf: Diese Krampfe sind generalisierte tonisch-klonische Anfalle, die auftreten, wenn ein
Kind (gewdhnlich zwischen 6 Monaten und 3 Jahren) hohes Fieber hat, das stark ansteigt oder gerade
durchbricht.

Epilepsie ist einfach der Begriff, um die Tendenz zu beschreiben, Anfélle zu bekommen. Ein Kind, das
einen einzigen Fieberkrampf gehabt hat, hat keine Epilepsie, auller es hat weiterhin Anfalle, nach-
dem das Fieber wieder weggegangen ist. Eine Epilepsie beginnt fir gewdhnlich in der Kindheit oder
Adoleszenz. Einige Kinder, die Epilepsie haben, wachsen aus ihr heraus, wenn sie das Erwachsenen-
alter erreichen.

Generalisierte Anfille (Wikipedia):

Der Verlauf und die Symptome geben keine Hinweise auf eine anatomisch begrenzte Lokalisation und
keine Zeichen eines lokalen (herdférmigen) Beginns.

Unterteilung:

e Absencen — Anfille mit kurzer Bewusstseinspause ohne Sturz, friiher auch franzésisch mit Petit-
mal bezeichnet.

o myoklonische Anfille: einzelne oder unregelmdfig wiederholte Zuckungen einzelner
Muskelgruppen

e klonische Anfdlle: rhythmische Kontraktionen von Muskelgruppen

e tonische Anfille: anfallsweise Verkrampfung oder Versteifung von Muskelgruppen

e tonisch-klonische Anfdlle — der typische ,,grofie” Anfall mit Bewusstseinsverlust, Sturz,
Verkrampfung und anschliefsend rhythmischen Zuckungen beider Arme und Beine, friiher auch
Konvulsion oder franzésisch Grand-mal genannt.

e Atonische Anfall: plétzlicher Tonusverlust der Muskulatur was zu einem Sturz oder dem Absinken
des Kopfes fiihren kann(Petit-Mal)

Fokale Anfille (Wikipedia):

In einer umschriebenen Region des Gehirns gibt es ein Zeichen fiir den Anfall. Sie gehen stets nur von
einer Hirnhdlfte aus.

Unterteilung:

e FEinfach fokale Anfille (das Bewusstsein ist erhalten)
e Komplex fokale Anfille (mit Bewusstseinsstérung)
e Fokale Anfdlle mit Entwicklung zu sekunddr generalisierten Anfdllen

Wenn Dein Kind zum ersten Mal einen Anfall hat, sollte es sofort in der Notaufnahme untersucht
werden. Die Arzte werden ein CT machen, um sicherzustellen, dass sich im Gehirn kein Blut befindet
und den Anfall verursacht hat. Fiir gewdhnlich wird auch ein Neurologe das Kind untersuchen,
entweder in der Notaufnahme oder ambulant. Er wird ein EEG durchfiihren, um zu sehen, ob es eine
bestimmte Region im Gehirn gibt, die besonders anfillig fiir eine Anfallsaktivitat ist. In Abhangigkeit
von der Anfallsart, vom Alter des Kindes und von den Ergebnissen des EEGs und CTs wird der Arzt
entscheiden, ob er Dein Kind auf ein bestimmtes Medikament einstellt. Krampfhemmende Mittel
(z.B.: Valproat, Phenobarbital, Lamotrigin und Carbamazepin) kénnen dabei helfen, weiteren Anfillen
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vorzubeugen, aber haben leider Nebenwirkungen. Es kann eine Weile dauern, bis man das richtige
Kombination aus Medikament und Dosierung gefunden hat, unter der die geringste Nebenwirkungen
auftreten.

http://www.epilepsy.com/ ist eine groRartige ,elternfreundliche Website” fir weitere

Informationen Uber Anfélle.

»Meine Tochter hatte keine Anzeichen fiir Anfdlle oder neurologische Probleme. Sie war 2 Jahre alt, als wir eine
neurologische Untersuchung hatten. Sie hatte vorher andere dringendere Probleme und die neurologische
Untersuchung war aufs Abstellgleis geschoben worden. Wahrend des Termins hatte sie ein EEG, dessen
Ergebnis gut war. Ich war sogar richtig stolz, als mir gesagt wurde, dass das EEG fiir ihr Alter normal war und
ihre Hirnwellen nicht als langsam eigestuft wurden. Nur um auf der sicheren Seite zu sein, setzten sie fiir die
nachsten Monaten ein MRT und ein 24-Stunden-EEG an. Uns wurde erzdhlt, das seien eine reine Vorsichts-
malnahme, und sie wirke fit. Weniger als 2 Tage spater hatte sie ihren ersten (und bisher auch einzigen)
massiven Anfall auf dem Boden meines Wohnzimmers. Es war 3:15 Uhr, und ich fihlte mich, als wenn mir die
Luft zum Atmen genommen wurde. Sie endete fiir drei Tage auf der Kinder-Intensivstation an einem
Beatmungsgerat. Als wir im Krankenhaus ankamen, machten sie ein MRT des Gehirns. Es zeigte ein schmales
Corpus callosum, einen geringen Hydrocephalus und eine geringe cerebrale Atrophie. Es wurde uns gesagt,
dass die Kombination dieser drei Hirnfehlbildungen das Anfallsrisiko erhéht. Sie kénnen mir immer noch nicht
sagen, warum sie vor diesem Tag noch nie einen Anfall gehabt hatte und was diesen Anfall an diesem Tag
ausgelost hatte. Nun bekommt sie Medikamente gegen die Anfille. Seit wir mit der Medizin begonnen haben,
hat sie keinen einzigen Anfall mehr gehabt, und ihr EEG ist wieder normal geworden.”

Mikrozephalie: Bei Kindern mit ES kann moglicherweise eine Mikrozephalie, ein kleinerer Kopf als
gewohnlich, beobachtet werden.

Andere weniger haufige Hirnfehlbildungen sind:

o Ventrikulomegalie (VergréRerung der Hirnvenrtikel)

e Hirnatrophie (Untergang von Zellen des Gehirns)

e Fehlender oder hypoplastischer (schwach entwickelter) Balken (Corpus callosum): Das Corpus
callosum ist das Band aus weiller Substanz, das die beiden Hirnhalften miteinander verbindet.

o Dandy-Walker-Fehlbildung: Die Region zwischen den Hemispharen des Kleinhirns fehlt teilweise
oder vollstandig, und eine Zyste bildet sich in der Nahe der Schadelbasis.

e Chiari-Malformation: strukturelle Defekte des Kleinhirns

e Hydrocephalus: eine GibermaRige Ansammlung von Nervenwasser im Gehirn

Augen, Sehfahigkeit

Wahrend die meisten unserer Kinder keine Sehprobleme haben, kann bei einigen Kindern mit ES eine
Kurzsichtigkeit festgestellt werden (Myopia). AuBerdem kann ein Strabismus (Schielen) auftreten, ein
Problem, bei dem ein Auge oder beide Augen nach innen oder nach auRen drehen.
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Andere Augenprobleme wie Glaukom (griner Star — kann den
Sehnerv schadigen und das Sehvermégen einschranken), Duane
Syndrom (Augenmuskelldhmung mit Strabismus) und Nystag-
mus (unkontrollierte, rhythmische Bewegung des Auges —
»Augenzittern”) sind weniger haufig, aber sie sind beobachtet
worden.

Nierenfehlbildungen

Nierenfehlbildungen treten relativ haufig auf. Bei 35% unserer Kinder werden sie beobachtet. Einige
Kinder werden mit nur einer Niere geboren. Von anderen wurde berichtet, dass ihre Nieren
ungewdhnlich klein waren oder nicht gut funktionierten. Einige leiden unter einem vesikoureteralen
Reflux (VUR), der entsteht, wenn Urin von der Blase in die falsche Richtung lauft, namlich aufwarts
durch den Harnleiter in Richtung Nieren. Dieses Problem muss behandelt und beobachtet werden,
um einen bleibenden Nierenschaden zu vermeiden.

Orthopéadische Probleme

Die Halfte unserer Kinder hat Probleme mit ihrer Hiifte. Das kann eine harmlose Huftdysplasie sein
oder eine schwerwiegende Hiift-Dislokation. Einige von unseren Kindern muissen operiert werden,
um die Hiiftprobleme beheben zu kénnen. Uber die Halfte unserer Kinder hat eine Knéchel-
Instabilitat, welche oft mit einer Hypotonie verbunden ist. Haufig muss ein Physiotherapeut oder ein
Arzt Knochel-FuR-Orthesen (Knochelstitzen) verschreiben, um die Kinder zu stabilisieren, wenn sie
anfangen zu laufen.

Eine Kyphose oder Skoliose tritt auch recht haufig auf (bei Giber 30% der Kinder). Bei einigen Kindern
sind diese Beschwerden so ausgepragt, dass sie Hilfsmittel bendtigen oder sogar operiert werden
mussen.

Eine Gelenkkontraktur (Funktions- und Bewegungseinschrankung von Gelenken) und ein Schiefhals
(Torticollis) wurden ebenfalls bei Kindern mit ES beobachtet.

Einige unserer Kinder haben ein Rippenpaar zu viel oder leiden unter KlumpfiiBen (FiiRe stark nach
innen gedreht).

,Unsere Tochter trug ein Geschirr, um ihre Hiftdysplasie zu korrigieren. Dann hatte sie einen Helm, um ihren
Kopf rund zu halten, weil sie es bevorzugte, auf einer Seite zu liegen. Sie hat nun ihr zweites, groReres Korsett,
damit ihr Ricken nicht zu krumm wird. Sie hasst es.”

Zahnfehlbildungen

Zahnfehlbildungen werden bei unseren Kindern haufig beobachtet. Milchzdhne brechen typischer-

weise erst spat durch. Die Zahne kénnen schief oder dicht gedrdngt einschiefen. Manche dieser
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Fehlstellungen sind drauf zurlickzufiihren, dass der Kiefer unserer Kinder kleiner als gewdhnlich ist.
Einige Kinder bekommen keine zweiten Zdhne, nachdem die Milchzdhne ausgefallen sind. Auch sind
unsere Kinder anfillig fiir Probleme mit dem Zahnschmelz, wodurch sich Hohlrdume bilden kénnen.
Es ist bei unseren Kindern nicht ungewdhnlich, dass lGberzahlige Zahne oder Milchzahne, die nicht
von selbst locker werden und ausfallen, im Rahmen einer Zahnoperation gezogen werden miissen.

Ernahrung

Haufig haben unsere Kinder Probleme mit der Nahrungsaufnahme. Einige Kinder haben Schwierig-
keiten mit der Koordination der Muskeln, die am Schluckvorgang beteiligt sind, und missen haufig
wirgen. Fir diese Kinder kann es gefahrlich sein, wenn sie normales Essen oral zu sich nehmen,
weshalb sie am besten nur weiche und purierte Nahrung bekommen oder mit einer Magensonde
erndhrt werden sollten. Die Mehrheit unserer Kinder (75%) hat mit GbermaRigem Sabbern zu
kdampfen, was wahrscheinlich eine sekundare Folge der Hypotonie in den Gesichtsmuskeln ist. Einige
haben auch dauerhafte Probleme mit Verstopfung bzw. einer Darmtragheit und einer Reflux-
Osophagitis (Sodbrennen).

Andere Gesundheitsprobleme

Eines der haufigsten Gesundheitsprobleme bei unseren Kindern sind die standig wiederkehrenden
Mittelohrentziindungen (Otitis Media). Auch wiederholte Infektionen der Atemwege werden sehr oft
beobachtet: Bronchitis, Lungenentziindung, Nasennebenhdhlenentziindung. Bei einer groRen Anzahl
von Kindern kommt es zudem zu Aspirationen. Hierbei gelangen Fremdstoffe wie Nahrung, Speichel
oder Mageninhalt in die mittleren oder tieferen Atemwege.

Andere Gesundheitsprobleme konnen Harnwegsinfekte und Pilzinfektionen sein.

Es gibt wenige Kinder (20%), bei denen niedrige Immunglobulinwerte gefunden wurden, was sie
anfalliger fur Infektionen macht. Spezielle intravense Behandlungen (z.B. regelmaRige Immun-
globulin-Infusionen) kénnen helfen, ihr Immunsystem zu verbessern.

Manche Kinder mit ES leiden an einer Schilddriisenunterfunktion.

»Wenn Du Dich selbst immer freundlich gegenliber den medizinischen Pflegekraften, Therapeuten und Lehrern
Deines Kindes verhalst, bekommst Du eine bessere Pflege fiir Dein Kind. Wenn sie mehr auf die Bediirfnisse
Deines Kindes fokussiert sind und weniger auf den Umgang mit einem argerlichen Elternteil, kriegt Dein Kind
bessere Pflege. Ich verstehe den Arger, aber er fiihrt zu nichts, wenn er nicht auf die richtige Art und Weise
eingesetzt wird.”

,Jedes Mal, wenn bei meinem Sohn eine neue Episode mit einem unbekannten Gesundheitsproblem anfangt...
kriege ich Panik, und dann kommt so viel Wut nach oben. Ich werde vom dem Gefiihl beherrscht, wie unge-
recht diese Welt ist, in der manche zu viel bekommen und andere gar nichts. Ich fahre fort, mir zu sagen: ,All
das, was er bereits durchmachen musste, ist nicht genug... nein... jetzt muss er auch noch ein weiteres Problem
erleiden.” Der Schmerz bringt mich um, weil ich erkennen kann, dass er Schmerzen hat und nicht sagen kann,
wo es wehtut, und ich fiihle, mir sind die Hande gebunden, weil ich nicht weiB, was ich noch tun soll. Fir dieses
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Problem habe ich keine Lésung, aber der beste Weg, um weiterzugehen, sind die netten Worte und Gebete
und Gedanken von unserer groRen Familie... der ES Familie.”

Wachstum

Die Mehrheit unserer Kinder erreicht kein normales Erwachsenengewicht und keine normale GroRe.
Die meisten befinden sich am untersten Ende des Spektrums, das typisch fiir ihr Alter ist, sowohl
bezogen auf das Gewicht als auch auf die GrolRe. Einige unserer Kinder haben kleine, unterent-
wickelte Hiande und FiRe. Vielen wurde zu irgendeinem Zeitpunkt eine ,,Gedeihstorung” bescheinigt.
In medizinischen Berichten Gber das ES ist die Vermutung zu finden, dass das Knochenwachstum
unserer Kinder verzogert ist.

Entwicklungsaspekte

Jedes Kind mit ES leidet unter allgemeinen Entwicklungsverzégerungen. Einige Eltern haben uns
gefragt, warum das so ist und warum die Kinder so groRe Schwierigkeiten haben, das Sprechen zu
lernen. Die Ursache sind die Uberschiissigen Gene, die unsere Kinder haben. Sie beeintrachtigen die
normale Entwicklung des Gehirns, und diese wirkt sich wiederum auf jeden anderen Entwicklungs-
bereich aus. Als erstes bemerken Eltern in der Regel einer Verzégerung in der Entwicklung der
Grobmotorik (Sitzen, Stehen, Laufen lernen).

,Jeder Meilenstein ist groB, weil Dein Kind harter gearbeitet hat, um dahin zu kommen, wo es ist, als Kinder es
normalerweise tun. Fihl Dich frei, jeden Fortschritt grof3 zu feiern. Mein Mann und ich weinten vor Freude, als
sich unsere Tochter das erste Mal selbst liber den Boden zog, als sie etwa 4 Jahre alt war.”

Feinmotorische Fahigkeiten und die Entwicklung von Selbstandigkeit sind bei der Mehrheit unserer

Kinder ebenfalls signifikant verzégert. Die meisten von ihnen benétigen Hilfe beim Anziehen und

Essen bis weit tiber die Kindheit hinaus. Uber 40% der Kinder sind féhig, einen Léffel oder eine Gabel
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richtig zu halten, wenn sie in dem entsprechenden Entwicklungsalter sind, in dem Kinder dies
normalerweise kdnnen.

,Als mein Sohn ein Baby war, habe ich ihn mit anderen Kindern verglichen. Ich sah ihr Alter und fragte nach,
um zu realisieren, wie weit er hinterher war. Ich weifl} nicht, ob andere Eltern das auch gemacht haben, aber es
ist keine gute ldee, das zu tun. Je mehr die Kinder wachsen, desto offensichtlicher werden die Unterschiede. Du
wirst einen Weg finden, damit umzugehen.”

Uber die Hilfte unserer Kinder sind inkontinent. 20% sind vollstindig oder teilweise sauber. Bei
einigen unserer Kinder wird der Toilettengang ,reguliert” — was bedeutet, dass sie in regelmaRigen
Intervallen ins Badezimmer gebracht werden.

»Was sollst Du erwarten? Sie werden es uns mit der Zeit zeigen. Jedes Kind von ihnen hat sein eigenes
Potential. Es ist nicht an einem Arzt oder anderen Fachleute wie Ergo- oder Physiotherapeuten Dir zu sagen,
dass Dein Kind niemals dieses oder jenes kdnnen werde. Es macht Dich nur niedergeschlagen zu héren, dass es
da so viele Dinge gibt, die unsere Kinder nicht tun werden, und sie sind so aufgeweckt, immer wieder
iberraschen sie mit einem neuen Meilenstein. Unser Sohn sollte laut Arzten gar nicht leben... aber er ist heute
9 Jahre alt. Es wurde gesagt, dass er niemals gehen kdnnen wiirde... aber dann lernte er mit 6 oder 7 Jahren,
selbstandig zu laufen, und er macht das sehr gut. Es wurde uns prophezeit, dass er niemals sagen kénnen
wirde, wenn er ins Badezimmer gehen mochte... aber er hat seinen eigenen Weg gefunden, es uns mitzuteilen,
und lernt sehr gut, sauber zu werden. Er sollte viele Dinge niemals tun kénnen, und Du solltest die vielen Dinge
sehen, die er doch kann... Er hat seit Neuestem eine Vorliebe, groBe Unordnung zu machen.”

Pubertat

Die Mehrheit der Madchen mit ES bekommt ihre Menstruation. Sie setzt zwischen 9 und 18 Jahren
ein. Es gibt aber auch einige Berichte Gber Madchen, die das Erwachsenenalter erreicht und niemals
ihre Menstruation gehabt haben.

Einige Eltern haben gefragt, ob unsere Kinder sich so weit entwickeln, dass sie eigene Kinder haben
kénnen. Wir wissen nicht, ob das moglich ist. Menschen mit ES besitzen aber vermutlich nicht die
kognitiven Fahigkeiten, die fiir das Ubernehmen der Elternrolle notwendig sind, und es wird als
unwahrscheinlich betrachtet, dass sie sich reproduzieren kénnen.

Verhalten

Verhaltensprobleme treten bei unseren Kinder nicht sehr haufig auf. Berichten zufolge leidet eine
kleine Prozentzahl unter einer Angststorung, Kreischen/Gebrlill (screaming) oder selbstverletzendem
Verhalten. Einige Kinder zeigen selbststimulierende Verhaltensweisen wie Schaukeln.

»Musik und Liebe sind die Tliren zu seinem Herzen und Verstand. Wir begannen mit den Einstein-CDs fiir Babys,
als er ganz klein war, und er erkennt viele Stiicke von Beethoven, Bach oder Mozart. Immer wenn er aus
irgendeinem Grund aus dem Gleichgewicht geraten ist, ist Musik eine groRRartige Hilfe. Musik hilft immer bei
schlechte Laune oder Enttduschungen.”
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Aussehen

Einige unserer Kinder scheinen sich, wie bereits erwdhnt, zu dhneln, und werden oft von Medizinern
als ,,dysmorph“ bezeichnet. Diese Bezeichnung kann auf Eltern verstérend wirken, ist aber im Grunde
nur die medizinische Art und Weise, das Erscheinungsbild eines genetischen Syndroms zu
beschreiben. Einige unserer Kinder haben tiefliegende Augen, tiefsitzende Ohren und eine langere
Oberlippe (Philtrum) als gewdhnlich. Viele unserer Kinder haben auRerdem kleine FiiBe und scheinen
langere, spitz zulaufende Finger zu haben. Als wir 2009 unsere Studie durchfiihrten, war ein
Spezialist, der die Andersartigkeit von Kindern mit genetischen Stérungen untersucht, nicht in der
Lage, ein ,spezifisches Aussehen” unserer Kinder zu identifizieren. Jedoch kénnen die meisten Eltern
unserer Gruppe die Ahnlichkeiten sehen. Wir finden es bemerkenswert, wie sehr einige unserer
Kinder sich dhnlich sehen.

Wenn mein Kind nur wenige gesundheitliche Probleme hat,
bedeutet das, dass es sich besser entwickeln wird?

Diese Frage ist bereits von mehr als einem Elternteil gestellt worden. Die Anzahl und Art der gesund-
heitlichen Probleme sagen nicht vorher, wie gut sich Dein Kind entwickeln wird. Einige Kinder haben
sehr ernsthafte, lebensbedrohliche gesundheitliche Beschwerden, aber entwickeln sich kognitiv
manchmal besser als andere, die relativ wenig gesundheitliche Einschrankungen haben. Man kann es
nicht vorhersagen.

Woraufhin soll der Arzt mein Kind untersuchen?

In der Regel sollte dein Arzt eine allgemeine korperliche Untersuchung bei dem Kind machen, aber er
sollte auch speziell nach folgenden Problemen gucken oder Uberweisungen zur Untersuchung dieser
Aspekte ausschreiben:

e Herzfehler — Ein Echokardiogramm (Ultraschall des Herzens) sollte mindestens einmal in der
Kindheit gemacht werden.
e Ohren — Alle Kinder mit Entwicklungsverzégerungen und/oder hdufigen Ohrinfekten sollten
ihr Gehor regelmalig durch einen Audiologen lberpriifen lassen. Kinder mit haufigen
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Ohrinfekten sollten zu einem Kinder-HNO-Arzt Gberwiesen werden, damit dieser entscheiden
kann, ob Paukenrdhrchen sinnvoll sind.

e Sehen — Uberpriife das Sehvermégen Deines Kindes durch einen Optiker oder Augenarzt, der
auf Kinder spezialisiert ist.

e Ein Orthopade sollte die Hiifte und die Wirbelsdule untersuchen und auch andere
orthopadische Beeintrachtigungen ausschlielRen.

e FEG - Ein EEG sollte erfolgen, wenn Anfalle vermutet werden.

e Essollte der Vorgang der Nahrungsaufnahme, insbesondere das Schlucken, untersucht
werden sowie auf Probleme mit dem Gaumen, intestinale Fehlbildungen,
gastroosophagealen Reflux oder/und Atemwegsprobleme geachtet werden.

e Nieren - Fehlbildungen der Nieren kénnen auf einem Ultraschall des Bauches erkannt
werden. Wenn Harnwegsinfekte ein Thema sind, sollte ein Miktionszystourethrogramm
(MCU/MZU) gemacht werden, um den Reflux zu Gberprifen.

e Entwicklungsférderung - Interventionen durch Frihférderungstherapeuten,
Sprachtherapeuten, Physiotherapeuten und Ergotherapeuten sollten frihzeitig in Anspruch
genommen. AuRerdem empfiehlt es sich, diese Therapeuten regelmaRig nach Beurteilungen
zu fragen.

e Genetische Beratung - Eine genetische Beratung fiir andere Familienmitglieder sollte in
Erwagung gezogen werden, um eventuell weiterer Trager zu identifizieren.

Spezielle Hinweise fiir eine Sedierung/Intubation bei Atemwegsproblemen

Viele unserer Kinder haben sehr schlechte Erfahrungen mit der Sedierung und Intubation im Rahmen
bestimmter medizinischer Prozeduren gemacht. Es ist wichtig, die Arzte darauf hinzuweisen, dass in
dieser Hinsicht groRe Vorsicht geboten ist. Die Betreuung Deines Kindes sollte durch einen
erfahrenen Kinderanasthesisten erfolgen.

Viele unserer Kinder wurden mit engen Luftwegen, Gaumenfehlbildungen oder Laryngomalazie
(krank-hafte Erweichung des Kehlkopfes) geboren. Einige Kinder haben nach der Extubation
Probleme mit Schwellungen gehabt, die zu ernsthaften Atemproblemen gefiihrt haben. In Bezug auf
unsere Kinder sind dieses Wissen und seine Berlicksichtigung von ganz besonderer Bedeutung.

,Der Luftweg meiner Tochter ist so eng (sie hat eine Pierre-Robin-Sequenz), dass eine Intubation extrem
schwierig ist. Wir mussten jedes Verfahren weit weg von zuhause durchfiihren lassen, in einem auf ihre
Atemwegsbesonderheit spezialisiertes Krankenhaus.”

Wir haben natirlich nicht jedes der moglichen gesundheitlichen Probleme unserer Kinder in diesem
Heft aufgelistet — aber wir haben die wichtigsten beschrieben, unter denen unsere Kinder leiden
koénnen. Einige Kinder haben vielleicht ein einzigartiges Merkmal, das bisher noch kein anderes
unserer Kinder gehabt hat.

Eine andere wichtige Sache, an die erinnert werden muss, ist die Tatsache, dass —auch wenn Dein
Kind eine ausfihrliche allgemeine Untersuchung durchlaufen hat und der Gesundheitszustand stabil
erscheint - unsere Kinder voll von Uberraschungen sind. Stell sicher, dass Du jedem kleinen Problem
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nachgehst und regelmaRige Gesundheits-Check-Ups wahrnimmst. Einige ernsthafte Gesundheits-
probleme, die bei der Geburt noch nicht vorhanden waren, kénnen spater im Leben auftreten. Es ist
wichtig, dass Du immer wachsam bleibst. Wir meinen damit nicht, dass Du wegen jedem bisschen
Panik bekommen sollst, aber Du sollst Dir stets bewusst sein, dass Dein Kind neue Gesundheits-
probleme entwickeln kann, und Deinen Instinkten vertrauen. Du wirst lernen, was fiir dein Kind
normal ist, und falls etwas dir etwas ungewohnlich erscheint, schadet es nicht, es tiberpriifen zu
lassen.

Welche Therapiemafdnahmen gibt es fiir mein Kind?

Euer Kind wird wahrscheinlich in seinem Leben durch viele verschiedenen Spezialisten begleitet. Die
medizinische Behandlung ist spezifisch fir jedes Kind, abhdngig von den medizinischen
Erfordernissen. Zum Beispiel miissen sich Kinder mit einer Gaumenspalte einer Operation durch
einen plastischen Chirurgen unterziehen, die Kinder mit Herzfehlern miissen durch einen Kardiologen
begleitet werden, und so weiter.

Die Kinder werden wahrscheinlich fiir eine Folgeuntersuchung zu einem Genetiker gehen missen.
Zum einen ist das notwendig, um abzusichern, dass Euer Kind und Eure Familie versorgt werden, und
zum anderen kann Euer Kind dem Genetiker ebenfalls etwas beibringen. Sogar Genetik-Spezialisten,
die die seltensten Syndrome gesehen haben, haben sicherlich keine Patienten mit ES.

Verschiedene Therapeuten (Sprachtherapeut, Physiotherapeut, Ergotherapeut, Friihférderung)
sollten unsere Kinder in ihrer Entwicklung begleiten und beurteilen, da sie ihnen helfen kénnen, ihr
volles Potential zu entfalten.

»Manchmal braucht es Zeit, ein gutes medizinisches Team um sich zu herum zusammenzustellen. Es wird
immer wieder Fehlschldge geben: Nutze sie, um zu herauszufinden, wer gut zu Deinem Kind passt. Die
Tatsache, dass ein Therapeut oder gar Arzt einen Fehler in seiner Beurteilung macht, ist nicht immer ein guter
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Grund, um ihn von deiner Liste zu streichen; wie er damit umgeht, zéhlt. Wenn er es zugibt, behalte ihn. Das
wird dir mehr nutzen, als wenn du versuchst, einen Ersatz zu finden.”

»Versuche frih herauszufinden, welche Hilfsmittel Dein Kind braucht, um sein Leben zu vereinfachen, und fang
6 Monate, bevor dein Kind etwas braucht, den Prozess der Beantragung an, oder lasse dich genauso frihzeitig
auf die Warteliste setzen. Es braucht eine extrem lange Zeit, etwas genehmigt zu bekommen.”

Es gibt keine Heilung fiir das ES, aber es gibt viele Dinge, die wir tun kdnnen, um unseren Kindern zu
helfen, das Beste aus sich herauszuholen.

,»Wir sind immer Menschen der Tat und des Erfolgs gewesen, Verfechter von Gerechtigkeit, die wissen, was sie
wollen, und hart arbeiten, um es zu kriegen. Bei unserer Tochter haben wir schnell gemerkt, dass eine
Korrektur nicht moglich ist. Daher war das Gefiihl der Hilflosigkeit, die Tatsache, dass wir die Situation fiir das
Baby nicht verandern kdonnen, sehr hart... aber anstatt uns auf eine Korrektur zu konzentrieren, korrigierten wir
uns selbst sowie die Art und Weise, wie wir die Situation sahen... Es macht wahnsinnig Spal3, sie um sich zu
haben.”

Einige Eltern haben gefragt, ob es eine Gentherapie fiir unsere Kinder gibt, aber leider gibt es sie
nicht. Unsere Kinder haben viele zuséatzliche Gene in ihren Zellen, die beeinflussen, wie sie sich
entwickeln und lernen. Die Gentherapie ist eine experimentelle Behandlung fiir Leiden, die nur ein
Gen betreffen — wie bei der Muskeldystrophie Duchenne oder der Mukoviszidose (zystische Fibrose),
und sie zielt meistens darauf ab, ein fehlendes oder dysfunktionales Gen zu ersetzen. Beim ES sind zu
viele Gene vorhanden, und es gibt keine Méglichkeit, Gene wegzunehmen. Auch wenn wir sie
rausnehmen kdnnten, wirde das nichts niitzen, denn die Probleme, die mit dem ES verbunden sind,
haben ihren Ursprung in der fehlerhaften Entwicklung der Organe, einem Prozess, der zum grofRten
Teil vor der Geburt stattfindet.

Ist etwas Bestimmtes zu berticksichtigen, wenn sich unsere
Kinder einem medizinischen Verfahren unterziehen miissen?

Wie bei jedem anderen Kind mit einer Entwicklungsverzogerung ist bei Kindern mit ES besondere
Vorsicht geboten, wenn sie sich einer Operation unterziehen. Die wichtigste Person, mit der man vor
einer Operation reden sollte, ist der Andsthesist. Dieser Arzt verordnet die Medikamente, die
bewirken, dass das Kind schlaft, und Gberwacht die Luftwege und den Flissigkeitsausgleich wahrend
und nach einer Operation. Du solltest es dem Arzt sagen, wenn Dein Kind Schwierigkeiten bei
friiheren Operationen gehabt hat, und Du solltest Dich vergewissern, dass das Arzteteam Uiber jede
Fehlbildung der Atemwege sowie {iber eventuelle Herz- und Nierenprobleme und Allergien Bescheid
weil.

Es gibt viele Screening-Verfahren, die dein Kind durchlaufen sollte. Eine gute Internetseite, die die
meisten von ihnen erklart, ist folgende:

http://www.thechildrenshospital.org/wellness/info/parents/20701.aspx

Als allgemeine Regel sollte gelten, dass du bei jeder Untersuchung/Operation, fiir die eine Sedierung
notwendig ist, mit dem Arzt redest. Versichere Dich, dass Du und Dein Arzt jedes Problem mit den
Atemwegen oder jede potentiell negative Reaktionen auf Beruhigungsmedikamente kennt. Frag den
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Arzt, ob die Ergebnisse der Untersuchung eine Folge fiir die Therapie Deines Kindes haben werden.
Wenn ein mit Risiken verbundener Test nur empfohlen wird, um die Neugier des Arztes zu
befriedigen, dann sollte die tatsachliche Durchfiihrung der Untersuchung noch einmal Gberdacht
werden.

Wird mein Kind sprechen lernen?

Es ist eine traurige Realitat, dass die Mehrheit der Kinder mit ES (ca. 80%) Uberhaupt keine Sprache
entwickelt. Fir die Eltern ist es sehr schlimm, dies zu erfahren. Allerdings gibt es wenige Kinder und
Erwachsene in unserer Gruppe, die Sprache entwickelt haben, und einige kénnen sogar in Satzen
sprechen. Das ist nicht die Norm filir Kinder mit ES, aber es gibt den Eltern sicherlich Hoffnung, dass
diese Moglichkeit besteht.

Es ist wichtig fur Eltern, andere Méglichkeiten zu explorieren, mit denen ihre Kinder sich ausdricken
koénnen. Einige Kinder kommen gut mit Zeichensprache zurecht, andere mit elektronischen Hilfen
oder einem System, das sich Picture Exchange Communication nennt. Wenn Dein Kind das Alter
erreicht, in dem es normalerweise sprechen kdnnen sollte, empfiehlt es sich, mit einem Sprach-
therapeuten zu reden. Er wird Dir helfen, Dich flir andere Wege der Kommunikation zu entscheiden,
die Dein Kind lernen kann. Die meisten Eltern haben das Gefiihl, dass ihre Kinder ein recht gutes
Sprachverstandnis haben, also vieles verstehen, was zu ihnen gesagt wird, obwohl sie sich selbst
nicht mit Hilfe von Wértern ausdriicken kénnen.

Wird mein Kind laufen lernen?

Die Mehrheit der Kinder mit ES lernt zu laufen, aber der Zeitpunkt, zu dem die Kinder diesen
Meilenstein erreichen, ist verzogert. Die meisten unserer Kinder kénnen lernen, mit Unterstitzung
(Gehwagen) oder frei zu laufen. Von denen, die einen Gehwagen benutzen, sind die meisten um die
5 Jahre alt. Es gibt auch Kinder, die sogar friiher alleine laufen konnten. Das ist aber nicht typisch fir
die Mehrheit unserer Kinder.
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Gehort Dein Kind zu den Kindern, die das Laufen nicht erlernen oder die mit Unterstiitzung gehen
koénnen, aber nur begrenzt mobil sind, wirst du irgendwann einen Rollstuhl oder einen speziellen
Kinderwagen bendtigen. Das bedeutet nicht, dass dein Kind dieses Gefahrt ausschlieRlich benutzen
muss — aber flir [angere Unternehmungen kann es hilfreich sein, damit Dein Kind nicht zu miide wird,
fallt und sich selbst verletzt. Die Idee dahinter ist, die Erfahrungen deines Kindes zu erweitern, nicht,
eine Niederlage einzugestehen.

Es ist schwer, in die Zukunft zu blicken, aber es kdnnte eine Zeit kommen, in der Du Verdnderungen
am Haus vornehmen musst - wie beispielsweise eine Rollstuhlrampe anbringen, falls Dein Kind nicht
gut laufen kann, oder das Badezimmer vergrofRern, um einen Badewannenlift unterzubringen. Du
musst vielleicht Dein Auto rollstuhlgerecht ausstatten. Dies sind Gedanken, die wir nur kurz er-
wahnen wollen, um eine bessere finanzielle Planung zu ermdglichen. Es gab schon einige Eltern, die
sich gewlinscht hatten, frilher Gber solche Dinge nachgedacht zu haben. Sie erachten es als hilfreich,
diese Aspekte zu erwdhnen, damit andere Familien besser wissen, worauf sie achten sollen, wenn sie
umziehen, oder geniigend Vorlauf haben, um Geld fiir nicht erstattungsfahige Ausstattungen zu
sparen. Einige unserer Familien haben Spenden gesammelt, um das notige Geld fiir Veranderungen
an Fahrzeugen oder Hausrenovierungen zusammenzubekommen. Wenn Du Veranderungen vor-
nehmen musst, wird der Therapeut Deines Kindes in der Lage sein, dir den richtigen Weg zu weisen.

Welche Lebenserwartung hat eine Person mit ES?

Das ist eine Frage, die oft von Familien gestellt wird. Die Antwort ist nicht einfach, aber sie wird in
der Regel davon abhangen, welcher Art von gesundheitlichen Problemen Dein Kind gegentiiberstehen
wird. Es ist wahr, dass einige unserer Kinder sehr jung gestorben sind oder sogar noch vor ihrer
Geburt, insbesondere dann, wenn sie unter lebensbedrohlichen gesundheitlichen Problemen litten.

Wir kénnen nicht vorhersagen, wie lange Dein Kind leben wird, aber wir konnen feststellen, dass uns
Personen mit ES bekannt sind, die sich im frihen oder mittleren Erwachsenenalter befinden. Die
alteste Person, die wir kannten, war in ihren 40ern. Wir haben einige Erwachsene in unserer Gruppe.
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Aufgrund der Tatsache, dass genetische Untersuchungen vor vielen Jahren nicht tiblich waren,
koénnen wir nicht mit Sicherheit behaupten, dass es keine alteren Fille gab/gibt, von denen wir nur
nichts wissen.

»lch mochte immer auf dem Laufenden sein, was die dlteren Kinder mit ES durchmachen, weil ich Dingen
vorbeugen mochte, wenn ich kann, oder auch, um zu wissen, auf was ich besonders achten muss, wenn wir
bestimmte Dinge durchleben.”

Warum sind manche Kinder starker betroffen als andere -
sowohl in gesundheitlicher als auch entwicklungsbezogener
Hinsicht?

Wir wissen bis jetzt nicht, warum einige Kinder bestimmte gesundheitliche Probleme oder
Geburtsanomalien haben, wahrend andere diese nicht haben, oder warum einige laufen und
sprechen lernen und andere nicht. Wie bei jedem Syndrom - oder auch bei den Menschen im
Allgemeinen - gibt es ein weites Spektrum. Die meisten Personen mit ES befinden sich irgendwo in
der Mitte. Es gibt einige, denen es sehr gut geht, und andere, denen es nicht so gut geht. Es verhalt
sich genauso wie in unserer Gesellschaft: Wir haben unter uns einige Leute, die auBergewdhnlich
begabt sind, und andere mit Lernschwierigkeiten —trotz des Vorhandenseins eines normalen
Chromosomensatzes.

Auf welche Forderung/Versorgung hat mein Kind Anspruch?

Diese Frage kann nicht genau beantwortet werden, weil es unterschiedliche Programme fir
verschiedene Lander gibt. Es gibt aber einige allgemeine Forderangebote, auf die Dein Kind ein
Anrecht hat und die du dir so frith wie moglich anschauen solltest. Es kann nicht verkehrt sein zu
wissen, was verfligbar ist, so dass du keine Therapien fiir Dein Kind verpasst.

Auszeiten fiir Dich werden wichtig sein. Die wichtigsten Menschen im Leben deines Kindes sind seine
Eltern.
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Du solltest einen Pflegedienst mit spezialisiertem Pflegepersonal aufsuchen und nutzen, um Dir eine
Pause vom Stress und der konstanten Pflege fiir Dein Kind génnen zu kénnen. Das ist unverzichtbar,
besonders wenn die Kinder alter werden. Du solltest keine Hemmungen haben, diese Hilfe zu nutzen.
Versuch, Dir Zeit fiir deine Ehe/Partnerschaft zu nehmen (sie wird einigen Prifungen unterzogen),
und geh aus, auch wenn es nur ab und zu fiir ein Abendessen ist, oder verbringe Zeit mit Deinen
anderen Kindern.

Frihe Interventionsprogramme (z.B. Frihférderung) fordern Kindern wahrend ihrer ersten
Entwicklungsstufen und kénnen ihnen helfen, besser voranzukommen. Es ist die friiheste Form von
Forderung, bevor sie ins Schulsystem eintreten.

Moglicherweise gibt es in Deiner Region auch besondere Programme fiir Kinder mit speziellen
Bedirfnissen. Einige der Kinder unserer Mitglieder haben spezielle Olympiaden oder Skiprogramme
absolviert, therapeutisches Reiten ausprobiert oder an speziellen Sommerprogrammen mit Camping-
Erfahrungen teilgenommen —immer abgestimmt auf die Forderung von Kindern mit speziellen
Bedirfnissen.

Was fiir einen Einfluss wird die besondere Situation meines
Kindes auf mich haben - und auf unsere Familie?

Es besteht kein Zweifel daran, dass ein Baby immer viele Verdanderungen fiir die Familie mit sich
bringt. Es ist im besten Fall eine stressreiche und aufregende Zeit. Wenn Dein Kind geboren wird,
eine seltene Diagnose bekommt und ernsthafte gesundheitliche Probleme zu erwarten sind, mit
denen man umgehen muss, kommt das zusatzlich zu dem normalen Stress hinzu. Du musst Dich auf
medizinische Untersuchungen einstellen, denen Dein Kind unterzogen wird, auf viel Zeit, die
erforderlich ist, um Dein Kind zu den Therapien zu bringen, und manchmal darauf, eine neue
Fahigkeiten zu erlernen, die andere Eltern nicht kénnen missen: die Fahigkeit, dafiir zu sorgen, die
beste Versorgung fir Dein Kind zu bekommen.
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Du wirst Dich darauf vorbereiten missen, die Diagnose mit anderen Familienmitgliedern, mit
Freunden und manchmal auch mit Fremden zu besprechen. Es kann schwierig sein, Gber etwas zu
diskutieren, was Du selbst nicht immer sofort verstehst. Nicht nur Du hast ein gesundes Kind
erwartet, sondern auch angstliche GroReltern, Tanten und Onkel, junge Cousins und Freunde der
Familie.

»Mir wurde gesagt, er wiirde sterben. Ich hatte das Gefiihl, die Welt wiirde zusammenbrechen. Ich hatte
bereits einen Jungen mit ES verloren. Und mein Sohn wurde geboren und starb nicht. Er sah sogar richtig
gesund aus und wurde mir zum Stillen gegeben und brauchte nie im Krankenhaus sein. Dann kam der Human-
genetiker und sagte, er werde geistig stark behindert sein. Diese drei Worter hauten mich um. Was war mit
ernsthaft geistig behindert” gemeint? Und eine neue Wunde hatte mein Herz aufgerissen - und mein ganzes
Sein. Angst ergriff mich. Ich wusste nicht, ob ich es schaffen wiirde, ein Kind mit so vielen Behinderungen
groRzuziehen. Ich hatte den Tod eines Kindes Uberlebt, aber wusste nicht, ob ich fiir diese neue Aufgabe
kompetent genug sein wiirde.”

Es ist wichtig, sich die Zeit fir sich selbst und das Baby zu nehmen. Nicht alle Eltern reagieren auf
dieselbe Art und Weise, aber egal, wie es sich bei Dir dulert, nimm Dir auf jeden Fall die Zeit zu
verstehen, was die Diagnose flir Deine Familie bedeuten wird. Gib dir selbst Zeit. Zeit zu weinen, Zeit
zu trauern. Du hast ein gesundes Kind erwartet, und nun zu erfahren, dass dieses Kind grof3en
Herausforderungen gegeniiber stehen wird, ist unglaublich Gberwaltigend und emotional. Du wirst es
moglicherweise brauchen, um das gesunde Kind zu trauern, das Du erwartet hast. Es ist nichts,
woruber du innerhalb eines Tages hinwegkommst.

,Du hast den Verlust des Kindes zu betrauern, dass Du Dir vorgestellt hast und von dem Du getrdumt hast. Lass
die Vorstellungen, die Du von Deinem Kind hattest, und die Ziele, die Du Dir flir es gesetzt hast, los. Es ist ein
grausamer und herzzerreiRender Prozess. Doch Du wirst erkennen, dass es Deine Traume sind, nicht die des
Kindes. Dein Kind wird sein eigenes Tempo bestimmen. Erst wenn du den Verlust des imaginaren Kindes
betrauert hast, bist Du bereit, mit dem sehr speziellen Kind, dass dir gegeben wurde, umzugehen.”

,Bereite Dich - so gut wie Du kannst - auf Herzschmerzen vor. Ob es wegen eines anderen Kindes mit ES ist, das
gestorben ist, ob wegen Deines Kindes, das seit zwei Monaten aufrecht sitzen konnte und plétzlich damit
aufhort, oder weil das Leben, das du Dir vorgestellt hast oder von dem du getraumt hast, nicht langer existiert.
Wenn es moglich ist, such Dir in Deinem taglichen Leben jemanden, der fiir Dich einen Tag einspringen kann,
wenn Du Dich mal unter der Decke verkriechen willst und weinen musst, bis es keine Tranen mehr gibt.”

,Die neue Realitdt zu akzeptieren, ist ein schrittweiser Prozess. In den ersten Monaten wollte ich am liebsten
immer weinen, wenn ich ein anderes Baby in der Kirche sah und ich tGber das nachgedacht habe, was hétte sein
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kénnen. Im Laufe der Zeit fUhlte ich mich normaler angesichts dieser Tatsache. Ich saB letzte Woche tatsdchlich
neben einen Baby im Flugzeug und war fahig zu lachen und ihr lustige Grimassen zu schneiden.”

»Man ist sicherlich nicht darauf vorbereitet, solche Nachrichten zu héren. Wir gingen durch ein groRes Auf und
Ab an Geflhlen, aber das Erschreckendste an der Sache war, dass wir nichts tun konnten, um die Situation zu
andern. Es kann quélend sein, tiber das nachzudenken, was das fiir das eigene Leben bedeutet, und liber die
Anpassungsleistungen, die in Zusammenhang damit erforderlich sein werden. Aber anstatt der Situation die
Macht zu geben, unnétige Sorgen heraufzubeschwéren, sollte man die Tatsachen annehmen und es als ein
Geschenk von oben betrachten. Die Situation ist das, was Du daraus machst, und wenn Du einmal den
anfanglichen Schock Giberwunden hast, wirst Du das Wunderbare erkennen, das dieses kleine Baby in Dein
Leben bringt. Fir uns ist unsere Tochter ein Symbol der Reinheit und Liebe. Wir glauben, dass Gott uns unter all
den Eltern dieser Welt ausgesucht hat, um auf sein kleines Geschenk aufzupassen.... Und ob Du religios bist
oder nicht, Dein Kind als Geschenk zu akzeptieren und die Schénheit zu sehen, die es mitbringt, wird Dich
wahrhaftig dazu bringen, das Leben mehr zu schatzen und zu genieRen.”

Es wird Dir helfen, mit anderen Familien zu reden, die auch Kinder mit derselben Diagnose haben. Sei
nicht zu streng mit Dir. Fihl Dich nicht schuldig fiir Deine Geflihle — egal, welche Gefiihle
hochkommen, selbst wenn sie fir Dich schwer zu akzeptieren sind. Es sind einfach Deine Gefiihle,
und sie sind weder falsch noch schlecht. Akzeptiere sie und erlaube Dir, sie als Teil des Prozesses,
durch den Du hindurchgehen musst, zu fihlen.

Du wirst moglicherweise Verleugnung, Arger und Erschiitterung, eine iberwiltigende Traurigkeit,
flhlen — sogar Depression, aber Du wirst an einen Punkt gelangen, an dem Du akzeptieren kannst,
was ist.

,Haufig fiihlte ich mich so einsam, miide, verlassen. In anderen Momenten tiberwiltigte mich der Arger. Wann
wird mein Leben wieder normal werden? Der Wunsch, mein Leben zurlickzuspulen und dass alles wieder so

|u

werden soll, wie es war, kam immer wieder. Die Jahre haben mir beigebracht, dass ,normal” sehr kurzweilig ist
und dass das Leben sich stiandig verandert. Die beste Unterstiitzung kam von denen, die mich liebten, und der
groRartige, erweiterte Familie, die wir fanden, als unser Sohn ein Jahr alt war. Teil Deine dunklen Momente mit
anderen, die auch dort gewesen sind, wo Du jetzt bist, und die zuhdren kénnen und nicht urteilen, aber bei Dir
sind. Es ist der groRte Ausdruck von Mitmenschlichkeit, den Du finden kannst, und es erstaunt mich, dass ich

Teil des Ganzen bin.”
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Einige Eltern in unserer Gruppe tun sich schwerer mit der Diagnose und den Bedirfnissen ihrer
Kinder. Manche nehmen Antidepressiva oder suchen eine therapeutische Beratung auf, wenn sie sich
zu sehr Gberfordert fiihlen. Das hilft ihnen, bessere Eltern zu sein.

»Mein Ratschlag an alle Mitter, die denken, sie kdnnten eventuell an postnataler Depression leiden, ist SICH SO
SCHNELL WIE MOGLICH HILFE ZU HOLEN! Ich kimpfte mit mir selbst, bis meine Tochter acht Wochen alt war.
Ich pumpte zu der Zeit meine Muttermilch fir sie ab und weigerte mich, Medikamente zu nehmen. Erst als ich
einen Nervenzusammenbruch erlitt, beschloss ich, etwas zu tun. Ich begann, Medikamente zu nehmen, und
obwohl das nicht alle meine Probleme beseitigte, RETTETE ES MEIN LEBEN. Die Dinge waren immer noch sehr
schwer, aber ich kam besser mit meinem Leben zurecht. Ich merkte langsam, dass ein Teil von mir zurickkam.
Ich fiihlte mich nicht langer so, als sei dort kein Licht am Ende des Tunnels.”

Es ist kein Zeichen von Schwache, auswarts Hilfe zu suchen, wenn Du sie brauchst. Es ist ein Zeichen
von Starke zu registrieren, dass Du mit einer ungewdhnlich stressigen Situation umgehen musst.

,Nimm Medikamente und nimm (wenn Du es brauchst) Therapie in Anspruch und arbeite daran, Dein
Netzwerk an Unterstiitzung um Dich herum zu starken und auszuweiten. Du wirst andere um Hilfe bitten
missen in Momenten, in denen etwas passiert, was Du vorher noch gar nicht in Betracht gezogen hast. Wenn
Dein Kind mit dem Krankenwagen in die Notaufnahme gebracht wird, und Du fahrst mit, und Dein Ehepartner
ist nicht in der Stadt und kann Dich nicht abholen ... mit dem Autositz Deines Kindes... wie werden sie den
Autositz bekommen... wer flittert Deine Tiere, wahrend Du im Krankenhaus bist. Auch mdchtest Du nicht, dass
der Notarzt seine Aufmerksamkeit von Deinem Kind abwendet, weil Du eine Panikattacke hast und aussiehst,
als wenn du ohnmaéchtig wirst (ja, das passierte mir, als meine Tochter den ersten Fieberanfall hatte). Das sind
all die Dinge, mit denen ich konfrontiert war, und nun habe ich Notfall-Medizin zuhause und jemanden, der
einen Schliissel zu meinem Haus hat und einen Schlissel zu meinem Auto, um diese Dinge Dinge besser
erreichbar zu machen. Du solltest eine groBe Anzahl an Notfallplanen haben.”

»Als meine Tochter 2 Jahre alt war, brach ich zusammen. Ich verbrachte jede Minute ihres Lebens damit zu
versuchen, gleichzeitig ihr Physiotherapeut, ihr Sprachtherapeut und ihr Lehrer zu sein. Ich sagte mir, sie wiirde
diejenige sein, die der Diagnose trotzen wiirde und friih sprechen und laufen lernen wirde. Ich verlor mein
restliches Leben aus den Augen. Als sie nicht solche Fortschritte machte, wie ich erwartete, fiihlte ich mich
besiegt. Ich weinte jeden Tag. Ich suchte eine Psychiaterin auf, die mir sagte, dass ich eine situative Depression
hatte. Sie sagte mir, ich misse aufhoren zu versuchen, alles die Dinge zu tun, und mich mehr auf mich selbst
konzentrieren. Ich nahm einen Teilzeit-Job an, versuchte, mehr herauszukommen. Dies machte aus mir eine
bessere Mutter. Ich war nun besser in der Lage, mich auf meine Tochter zu konzentrieren und sie sein zu
lassen, wer sie sein sollte.”

,Als mein Sohn geboren wurde, wollte ich alles tun, von dem ich horte, es kdnne gut fiir ihn sein: jede
Therapie, verschiedene Arzte etc.. Mein Sohn hatte keine Pause. Ich glaube jetzt, ich ging zu weit. Er sollte sein
Babyalter leben wie die meisten Babys; er brauchte Zeit sich auszuruhen und sich am Leben zu freuen etc. Ich
wollte keine Zeit verlieren. Kinder lernen, wenn sie jung sind, und ich versuchte, den grétmoglichen Nutzen
aus den Fordermoglichkeiten zu ziehen. Ich vermute, das Ganze steht mit Akzeptanz in Zusammenhang. Unsere
Kinder werden niemals normal sein, aber wir lernen, sie zu lieben, wie sie sind, genauso wie Du es mit jedem
anderen in Deiner Umgebung tust.”

Es ist hart zu realisieren, dass Dein Kind nicht fahig sein wird, selbstandig zu leben. Unsere Kinder
werden immer die Unterstlitzung ihrer Familie oder anderer Personen bendtigen. Einige unserer
dlteren Mitglieder mit ES wohnen noch zu Hause bei ihren Eltern, andere sind in Einrichtungen mit
betreutem Wohnen umgezogen. Es ist eine persénliche Entscheidung, die Familien treffen missen,
wenn die Zeit gekommen ist.
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Obwohl es ohne Frage viele schwierige Zeiten geben wird, gibt es eine Menge Positives, das das
Aufziehen eines Kindes mit speziellen Bedirfnissen mit sich bringt:

»lch betrachte meine Tochter als ein Wunder. Jeder Atemzug, den sie nimmt, ist ein Geschenk. Sie bringt mir
bei, die Dinge im Leben zu genieRen, die so viele andere fiir selbstverstandlich halten. Ich bin privilegiert, ihr
Elternteil zu sein, und ich bin eine bessere Person geworden, weil ich sie kenne.”

,Die Charaktereigenschaften und Einstellungen, die mein alteres Kind sich angeeignet hat, weil sie eine
Schwester mit ES hat, hatte ich ihr niemals selbst beibringen kénnen. Du wirst das, was sie von allein gelernt

hat, in keinem Buch oder Elternseminar oder einem Kurs tber Toleranz finden. Es entwickelt sich durch die
Erfahrung.”

»Wenn ich nach Hause komme, sind mein Sohn und die Katze die Einzigen, die gliicklich sind, mich zu sehen...
Fiir die anderen bin ich fast unsichtbar, aber mein Sohn bejubelt meine Ankunft mit einem Lachen und
Handeklatschen, und manchmal sagt er ,,Ma-ma-ma-ma“. Er ist so, so st !“

»In unserer Nachbarschaft hat er seine eigenen Freunde; viele Leute kennen ihn dort, wo wir Brot kaufen, oder
im anderen Block, wo dltere Leute spazieren gehen. In den kleinen Geschaften sagen sie immer ,,Hello“, ,,Oh,
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how tall you are getting!“ etc. Er hat eine Freundin, die das Down-Syndrom hat, und er hasst es, dass sie ihn
kiisst. Er liebt die Taschen anderer Leute und mag es, seinen Arm um andere Leute zu legen, und ich
entschuldige mich immer... In der Schule wird er von jedem geliebt.”

,ES gab Zeiten, in denen mir alles sehr deprimierend erschien. Ich wiirde andere kleine Kinder sehen welche,
die jlinger als sie waren und schon Dinge tun konnten, die sie nicht kdnnen wiirde... Aber es ist so, dass meine
Tochter so lustig ist. Sie ist nun zweieinhalb, ein Kleinkind. Sie ist Daddys kleine Prinzessin, sie wird niedlicher
und niedlicher mit jedem Tag. Sie ist sehr einzigartig. Ich erzahle ihr die ganze Zeit, dass sie ,,etwas so Spezielles
und etwas so Seltenes ist”. Sie hat schone blaue Augen und gewelltes blondes Haar, das fiir gewdhnlich in
verschiedene Richtungen absteht. Sie lacht eine Menge und hat ein albernes ,,Cheese”-Grinsen, das sie fir dich
aufblitzen lasst, wenn sie glaubt, du mochtest das von ihr. Sie kreischt und schiittelt ihre Arme und Beine, wenn
sie andere Kinder sieht. Sie mochte alles tun, was wir tun. Sie hat sehr spezielle Ideen davon, was sie mdchte,
und sie bekommt einen kleinen Wutanfall, wenn sie es nicht haben kann. Sie versucht immer, mein
Portemonnaie zu nehmen, wenn wir Lebensmittel kaufen. Die Kassiererinnen sagen dazu dann fiir gewoéhnlich:
,Das ist ein Madchen fir dich, warte nur, bis sie ein Teenager wird.” Sie mag alles, was knistert -wie eine Tite
Chips. Sie liebt es, ihre stinkende Kuscheldecke zu nehmen, Giber meinen Kopf zu ziehen und sich dann an mich
zu kuscheln. Sie hat eine spezielle leise Stimme, die sie benutzt, wenn sie mit Puppen spielt. Sie mag es, kleine
Loffel voll Schokoladen-Eiscreme zu essen, nachdem ich ihr pirierte Karotten zum Abendbrot gegeben habe.
Wenn ich nach Haus komme, winkt sie mir oft, sobald ich durch die Haustiir trete. Manchmal, wenn wir in der
Offentlichkeit sind, denke ich, die Leute starren uns an. Zuerst wundere ich mich: ,Warum guckt dieses Typ
mich dauernd an? Was ist sein Problem?“ Dann fallt mir ein, dass sie vielleicht meine Tochter angucken, weil
sie ein bisschen anders aussieht, oder weil sie kreischt und albern ist. Aber ehrlich, das ist mir weniger lastig, als
wenn sie mich anstarren wiirden, weil ich so stolz auf sie bin und sie einfach so liebe, wie sie ist.”

Was tun wir als erstes?

Atme durch; bringe so viel Gber das Syndrom in Erfahrung, wie Du kannst, denn Du wirst der Anwalt
Deines Kindes sein und andere aufklaren miissen. Da das Leiden so selten ist, werden die Leute, die
mit Deinem Kind zu tun haben, noch nie von dem Syndrom gehért haben. Und tritt in Kontakt mit
uns, deiner ES-Familie. Wir stehen jederzeit zur Verfiigung — um am Telefon miteinander zu sprechen
oder sich miteinander tGber E-mail oder Facebook auszutauschen.

,, Das Hilfreichste, das du selbst fir Dich tun kannst, ist, mit anderen Familien in Kontakt zu treten und Dich mit
ihnen auszutauschen. Wir haben alle unterschiedliche Geschichten, und unsere Kinder prasentieren sich auf
eine einzigartige, unterschiedliche Weise, aber Du wirst froh sein, uns zu kennen, wenn Dir jeder Mediziner und
jeder Pfleger, mit dem du in Kontakt kommst, erzahlt, dass er niemals ein Kind mit derselben Diagnose wie der
Deines Sprosslings gesehen hat. Es wird es ein langer, einsamer, erschreckender, entmutigender Weg, und
jemanden zu haben, der Deine Isolation wirklich versteht, ist sehr bedeutsam. Doch je mehr Leute Du
kennenlernst, desto wichtiger ist es, stets im Kopf zu behalten, dass jedes Kind in seinen Fahigkeiten anders ist.
Es ist kein Rennen, bei dem es darum geht zu sehen, ob Dein Kind mehr erreichen wird oder kann (ich sage das,
weil es bei mir vier Monate dauerte, das Geflihl loszuwerden, ich miisste etwas beweisen, indem ich mein Kind
dazu brachte, Dinge zu tun, die kein anderes Kind tat... sehr arrogant, ich weil}, aber zu der Zeit war das die
einzige Hoffnung, die ich hatte). Denk dran - ob Dein Kind die Aufgabe, die ein anderes Kind meistert, schafft,
oder nicht, macht Dein Kind nicht weniger oder mehr wert. Obwohl es Gemeinsamkeiten unter allen unseren
Kindern gibt, sind die Unterschiede riesig.”

,Diese Reise ist eine harte Reise, aber Du musst sie nicht alleine gehen. Du wirst durch den Prozess
herausfinden, wer Deine wahren Freunde sind, und auch wenn das Aussortieren schmerzhaft sein kann, ist es
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ein Geschenk, zu wissen, wer Deine wahren Freunde sind! Dieses Kind, das Dir anvertraut wurde, wird Dich
auch auf den Weg zu jenen bringen, die du moglicherweise nie getroffen hattest. Unser Leben ist dadurch viel
reicher.”

So kannst Du uns finden:

e durch einen Besuch der Seiten www.emanuelsyndrome.org oder www.c22c.org

e indem Du Dich unserer Email-Support-Group durch Yahoo-Gruppen anschlieRt
e indem Du Dich unserer Facebook-Gruppe anschlief3t
e indem Du mit einer Familie in Kontakt trittst, die in Deiner Nahe lebt

Unsere Gruppe hélt eine Datenbank bereit, die aus Familien besteht, die Gberall auf der Welt verteilt
leben. Trotz unserer Distanz haben wir iber das Internet sehr enge Verbindungen zueinander
aufgebaut.

Komm zu einer unserer Familienzusammenfihrungen. Wir haben keine traditionellen Konferenzen —
wir kommen zusammen, um Spald zu haben, Fragen zu stellen und einfach zusammen zu sein. Es fihlt
sich wirklich so an, als wiirdest du alte Freunde treffen. Du musst niemandem etwas erklaren — wir
haben alle eine stillschweigende Verbindung zueinander und verstehen uns ohne Worte.

Wenn es etwas gibt, was in diesem Buch nicht abgedeckt wird, und Du weitere Fragen hast, melde
Dich. Irgendjemand von uns wird sicher die Antwort kennen!

Wie eine Mutter in ihren Mails zu anderen neuen Familien oft sagt:

»Welcome to our very exclusive club!“

Stephanie und Melissa, im Auftrage aller unserer Familien!

Literaturangaben s. Original

Danke an alle Familie, die ihre Ideen, Fotos und Anmerkungen unterbreitet haben und dabei
geholfen haben, diesen Leitfaden zu erstellen. Besonderer Dank geht an Murney Rinholm fiir ihre
wertvollen Vorschlage.

Fir alle unsere wunderbaren Kinder.
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