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Menschen mit Down-Syndrom brauchen die gleiche
gesundheitliche Vorsorge wie die (ibrige Bevolkerung. Sie haben
jedoch ein erhohtes Risiko flir angeborene Fehlbildungen und
Erkrankungen oder erworbene Funktionsstdrungen. Manche
medizinische Probleme kdnnen im Laufe ihres Lebens haufiger
auftreten. Im Hinblick auf ihre Forderung und gesellschaftliche
Integration sind deshalb spezifische zusatzliche Untersuchungen
und medizinische VorsorgemaBnahmen erforderlich. Ziel dieser
Massnahmen ist es, durch eine friihzeitige Behandlung eine
erhéhte Krankheits- und Sterberate zu verhindern. Dazu ist es
auch notwendig, das besondere Gesundheitsprofil der Menschen
mit Down-Syndrom sowie spezifische medizinische Komplikationen
und ihre Haufigkeit in den verschiedenen Altersstufen zu kennen.

Wissenschaftler aus der ganzen Welt, aus den USA, aus Italien,
Frankreich, Spanien, GroBbritannien, Irand, Belgien, den
Niederlanden, Deutschland usw. arbeiten seit vielen Jahren an
einem MaBnahmenkatalog zur Verbesserung der
Gesundheitsvorsorge flir Menschen mit Down-Syndrom.

Die vorliegenden besonderen Richtlinien fiir eine medizinische
Vorsorge der European Down Syndrome Assodiation sind als Hilfe
fir Kinderarzte und Allgemeinmediziner, die Menschen mit Down-
Syndrom jeder Altersstufe betreuen, gedacht. Diese Richtlinien
basieren auf friiheren Publikationen und auf persdnlichen
Erfahrungen der Autoren. Es wurde versucht, die wichtigsten
medizinischen Aspekte darzustellen und sowohl einfach
verstandliche als auch niitzliche Massnahmen vorzuschlagen.

Diese Empfehlungen entsprechen dem heutigen Wissenstand. Sie
soliten standig durch neue Erkenntnisse erganzt werden.

Die empfohlenen MaBnahmen sind je nach Alter unterschiedlich
gewichtet. Bei Kindem sollte eine maglichst erfolgreiche
Eingliederung in die Gemeinschaft gefordert werden, wahrend bei
Erwachsenen vielmehr auf die Erhaltung und Verbesserung
erworbener Fahigkeiten geachtet werden sollte.

Ausgehend von einer modemen Sichtweise der lebenslangen
Entwicklung, der Erziehung und des Wohlbefindens
beriicksichtigen diese Empfehlungen die besonderen Bediirfnisse
der Menschen mit Down-Syndrom, damit sie ihre Fahigkeiten voll
entfalten und ein maglichst zufriedenstellendes und gliickliches
Leben flihren kénnen.






1. Die vorgeburtliche Periode

Die Aufklarung Uber das Risiko ein Kind mit Down-
Syndrom zu bekommen, ist meist die Aufgabe von
Kinderarzten, Humangenetikern oder Geburtshelfern. Die
Eltern, die Familien oder andere Personen sollten
allgemeine Informationen liber das Down-Syndrom in
leicht verstandlicher Form erhalten.

. Methoden der Pranataldiagnostik
. Behandlungsmdglichkeiten und FérdermaBnahmen
o Erziehung, Férderung und Zukunftsperspektiven

eines Kindes mit Down-Syndrom

o Mdglichkeiten der Unterstiitzung und Beratung
nach der Mitteilung der Diagnose

Qualifiziertes Personal (Kinderarzte, Humangenetiker,
Geburtshelfer usw.) sollten korrekte Informationen Uber
die Risiken genetischer Erkrankungen und Uber die
Methoden der Prénataldiagnostik weitergeben. Vor allem
die Mdglichkeiten einer positiven Entscheidung fiir das
Kind, aber auch die méglichen Folgen einer
Spatabtreibung sollten besprochen werden. Im Falle der
Diagnose Down-Syndrom sollte der Kontakt zu
Selbsthilfegruppen empfohlen werden.

Die Berater sollten, besonders in der Phase nach der
Diagnosemitteilung, dem Ehepaar unterstitzend zur Seite
stehen und dabei Achtung vor deren Personlichkeit,
Uberzeugungen und Lebenssituation zeigen.

Die Vorbereitung des Ehepaares ist von entscheidender
Bedeutung fiir die spatere Entwicklung des Kindes und
seiner Lebensqualitat.



2. Diagnose und BehandlungsmalRnahmen
2.1 Mitteilung der Diagnose

In den meisten Fallen ist eine klinische Diagnose bei der
Geburt moglich. Bei sehr kleinen Neugeborenen, bei
Friihgeborenen oder bei schweren medizinischen
Problemen, kann sie jedoch durch andere Merkmale
erschwert werden. Auch bei einem Anfangsverdacht noch
bevor das Ergebnis der Chromosomenanalyse vorliegt,
sollte die Mdglichlichkeit einer Diagnose Down-Syndrom
beiden Eltern gemeinsam mit einfachen Worten mitgeteilt
werden. Dabei sollten der Arzt oder die Eltern das Kind im
Arm halten oder es beriihren. Die besonderen
koérperlichen Merkmale des Neugeborenen sollten erklart
werden und die positiven Aspekte der Beziehung zum
Kind, der spateren Entwicklung, die Lernmdglichkeiten
und die Moglichkeiten, ein selbstbestimmtes Leben zu
fihren, besonders betont werden.

Meistens sind mehrere Gesprache mit den Eltern
erforderlich. Wenn sie dies wiinschen, sollte ihnen auch
eine weitere genetische Beratung angeboten werden. Eine
psychologische Begleitung sowie der Kontakt zu
Selbsthilfegruppen sollten immer unterstiitzt werden.
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2.2 Angeborene Fehlbildungen

Beim Down-Syndrom kdnnen mehrere angeborene
Fehlbildungen auftreten. Diese miissen genau
diagnostiziert und rechtzeitig adaquat behandelt werden,
um zum Teil schwerwiegende Komplikationen zu
vermeiden (Hall, 1988).

Herzfehler und Komplikationen

Am haufigsten sind angeborene Herzfehler. Sie betreffen
ca. 50% der Neugeborenen mit Down-Syndrom und
entsprechen 7% der Félle in der Gesamtbevélkerung. Die
haufigsten Komplikationen, sie machen fast die Halfte
aller Falle aus, sind der Endokardkissendefekt und der AV-
Kanal. Da die meisten Abweichungen operativ behoben
werden kdnnen, sollten sie mdglichst friih diagnostiziert
werden.

Herzfehler werden oft von einem Hochdruck im
Lungenkreislauf (Pulmonalarterienhypertonie) begleitet.
Die betroffenen Kinder zeigen bereits im jungen Alter
entsprechende Symptome mit u. a. erhéhtem pulmonalen
Gefasswiderstand, Kardiomegalie (HerzvergréBerung),
Leberzirrhose oder Herzinsuffizienz. Diese Patienten
weisen eine Wachstumsverzégerung auf und haben
wiederholte Atemwegsinfekte. Dies kann zu einer hohen
Krankheits- und Todesrate flihren.

Die Lungengefé@Bobstruktion ist eine schwere, nicht
operable Komplikation. Da Lungenhochdruck und eine
Behinderung des Lungenkreislaufs bei einem Kind mit
Down-Syndrom friiher auftreten kénnen als bei anderen
Kindern, ist auch hier eine moglichst friihe chirurgische
Behandlung angezeigt.

In den letzten Jahren konnten die Uberlebenschancen bei
Herzoperationen drastisch verbessert werden. Auch die
langfristigen Prognosen sind glnstig (Marino und
Pueschel, 1996).

Andere angeborene Herzfehlbildungen treten seltener auf,
dennoch sollte eine entsprechende Untersuchung
erfolgen, da eine operative Behandlung fast immer
erfolgreich ist.

11



Anomalien des Magen-Darmtrakts

4 - 7% aller Neugeborenen mit Down-Syndrom haben
eine Duodenalstenose. Dies entspricht 30 - 50% aller
entsprechenden Falle im Bevdlkerungsdurchschnitt. Auch
eine angeborene Hirschsprung’sche Erkrankung
(Aganglionose) ist mit 3,4% bei Neugeborenen mit Down-
Syndrom gegeniiber 0,02% bei anderen Neugeborenen
verhaltnismaBig haufig. Auch der Pancreas annulare und
die Analperforation kommen relativ haufig vor.

In all diesen Fallen gilt es ebenfalls friih zu behandeln und
entsprechende digtetische MaBnahmen zu befolgen, damit
Komplikationen und gesundheitliche Belastungen auf ein
Mindestmass reduziert werden.
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Sensorische Probleme

Die sensorische Entwicklung ist grundlegend fiir die
geistige Entwicklung eines Kindes. Bei Kindern mit Down-
Syndrom liegen hier fast immer Probleme vor, die weitere
Fortschritte behindern. Trotz bester Férderung kdnnen sie
den Erwerb neuer Fahigkeiten stark beeintrachtigen. Dies
gilt ganz besonders fiir das erste Lebensjahr.

Augenaérztliche Probleme kommen
Uberdurchschnittlich haufig vor. Schielen und
Brechungsfehler verhindern richtiges Sehen und haben
zusatzlich zu der geistigen Behinderung schwerwiegende
Konsequenzen fiir die Entwicklung, da wir diie meisten
Informationen Uber unsere Umwelt (iber das Sehen
aufnehmen. Sehfehler miissen deshalb so frith wie
maoglich diagnostiziert und korrigiert werden. Kleinkinder
haben weniger Probleme, eine Brille zu tragen, wenn sie
richtig angepasst ist und sie dem Kind hilft, besser zu
sehen. Hier ist aber manchmal einige Geduld erforderlich.

Ein weiterer, hdufiger Augenfehler ist der Katarakt. Dieser
wird sowohl bei Neugeborenen als auch bei Erwachsenen
beobachtet.

HNO-Probleme kommen bei Kindern mit Down-Syndrom
besonders haufig vor. Sie behindern die Entwickung der
komplexen Kommunikationsstrategien, die fiir soziale
Kontakte und Lernaufgaben notwendig sind. Die
Haufigkeit von Horfehlern bei Menschen mit Down-
Syndrom jeden Alters wird auf ca. 70 - 80 % geschatzt.
Meistens handelt es sich um eine Leitungsfehlhérigkeit.
Aufgrund der gravierenden Konsequenzen fiir den
Spracherwerb sowie fiir einen Erfolg der Eingliederung in
die Gemeinschaft sind Vorsorgeuntersuchungen im HNO-
Bereich unerlasslich.

Uberdurchschnittlich hdufig handelt es sich um Probleme
im Bereich des Mittelohres. Typisch sind
Mittelohrentziindungen, die von einem hartnackigen
Erguss begleitet werden. Sie entwickeln sich bereits im
Kleinkindalter und bleiben haufig bis im Erwachsenenalter
bestehen. Auch wenn bisher noch keine
zufriedenstellende Behandlung von Ohrentziindungen
entwickelt werden konnte, darf keine Diagnose
verschleppt werden. Das Unterlassen einer notwendigen
antibiotischen Behandlung kann zu einer Hérminderung
14



oder zu weiteren gesundheitlichen Komplikationen fiihren.
Eine sorgfaltige Nasenhygiene in Form von Spiilungen mit
einer physiologischen Lésung oder die Verwendung eines
Nasenballons kdnnen Infekte und Tubenkatarrhe etwas
mildern.

Kinder mit Down-Syndrom kdnnen auch weitere
Wahrnehmungsprobleme haben, so zum Beispiel im
Bereich der taktil-kinasthetischen Wahrnnehmung,
der Tiefensensibilitat, des Gleichgewichts- oder
Geruchssinns oder in der Schmerzwahrnehmung.
Diese missen sorgfaltig begleitet und durch eine
ganzheitliche Wahrnehmungsforderung, gegebenenfalls
durch eine entsprechende basale Therapie, durch
Ergotherapie oder psychomotorische Ubungen behandelt
werden.
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Laboruntersuchungen

Neugeborene mit Down-Syndrom haben meist
hamatologische Komplikationen, eine unzureichende
Regulierung der Blutbildung (Weinstein, 1978). Diese
fuhrt zu verschiedenen hdmatologischen Abweichungen
wie Polyzythamie (hohe Anzahl roter Blutkdrperchen) -
sie sollte behandelt werden, um einen Gehirnschaden zu
vermeiden -, Thrombozytopenie (Blutpldttchenmangel),
Thrombozytose sowie einer nach oben oder unten
abweichenden Anzahl von Leukozyten. Diese
Abweichungen treten nur voriibergehend auf und sind die
Folge einer mangelhaften Kontrolle bei der Produktion
hamatopoetischer Zellen in einer oder mehreren Zelllinien
(Miller and Cosgriff, 1983). Die schwerwiegendste Folge
einer gestdrten Hdmapoese ist die Leukamie.

Bei Kindern mit Down-Syndrom ist das Risiko einer
Leukdmie 10 bis 20 Mal héher als der Durchschnitt
(Rosener und Lee, 1972). 25% aller Leukamien treten
bereits bei Neugeborenen auf. Behandlungserfolg,
Prognose sowie andere Merkmale unterscheiden sich nicht
von der Durchschnittsbevédlkerung. Eine bei Kindern mit
Down-Syndrom beobachtete Empfindlichkeit fiir
Methotrexat (Folsdurederivat) wird mit einem verzdgerten
Abbau des Mittels in Zusammenhang gebracht (Garré et
al., 1987).

17% der Kinder mit Down-Syndrom entwickeln eine
akute, transitorische Leukamie. Die klinischen und
hamatologischen Symptome sind von der (blichen, akuten
Leukamie nicht zu unterscheiden. Die Differentialdiagnose
ist deshalb auBerst schwierig und erschwert die Wahl der
richtigen therapeutischen Vorgehensweise (Cominetti und
Rasore - Quartino, 1988). Allerdings fiihrt die
transitorische Leukamie in der Regel zu einer spontanen
und vollstéandigen Remission.
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Erndhrung und Wachstum

Die Eltern sollten ausfiihrlich tiber die Wichtigkeit des
Stillens und einer ausgewogenen Erndhrung informiert
werden.

Eine Wachstumsverzbégerung ist charakteristisch fur das
Down-Syndrom, deshalb miissen Wachstum und Gewicht
regelmaBig Uberpriift werden. Die KérpergroBe stabilisiert
sich Ublicherweise bei 2 - 3 Standardabweichungen des
durchschnittlichen Wachstums. Zahlreiche Ursachen, die
noch nicht ganz geklart sind, wie Malabsorption,
angeborene Herzfehler, Uberfunktion der Schilddriise oder
auch Zoliakie kénnen fiir den Minderwuchs verantwortlich
sein. Neuere Untersuchungen befassen sich mit der Rolle
des Wachstumshormons (GH) und des Somatomedins
bzw. insulinghnlicher Wachstumsfaktoren (IGF), da diese
Hormone sowohl fiir das Kérperwachstum als auch fiir die
Entwicklung und Funktion des Nervensystems
grundlegend sind.

In einer Untersuchung von Kindern mit Down-Syndrom
stellten Rasore-Quartino et al. (1987) niedrige IGFI-I-
Werte fest. Die meisten Autoren fanden dagegen eine
normale GH-Sekretion. Dennoch wurden in einer Studie
von Annerén et al. (2000) Kinder mit Down-Syndrom mit
einem gestdrten Wachstum, unabhangig von ihren GH-
und IGF-I-Werten, mit GH behandelt. Der Einfluss auf die
Wachstumsbeschleunigung erschienen vielversprechend.
Diese Therapie bleibt jedoch umstritten, da keine
Langzeitergebnisse vorliegen und Komplikationen, wie
etwa Bluthochdruck oder Hyperglyzémie auftreten
kénnen. Deshalb muss zur Zeit von einer Behandlung mit
Wachstumshormonen als Standardtherapie fiir Kinder mit

Down-Syndrom abgesehen werden.
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Schilddrise

Bereits die ersten Beschreibungen des Down-Syndroms
erwahnten eine Unterfunktion der Schilddriise. Fast ein
Jahrhundert lang galt sie als konstante Begleiterscheinung
des Down-Syndroms. Erst als Labortests fiir die
Schilddriisenfunktion méglich wurden, konnte
nachgewiesen werden, dass die meisten Menschen mit
Down-Syndrom eine normale Schilddriisenfunktion haben.
Dennoch ist die hohere Haufigkeit von
Schilddrisenproblemen, hauptsachlich eine Unterfunktion,
charakteristisch flir das Down-Syndrom. In der Literatur
wird eine angeborene Unterfunktion mit 0,7 % bis 0,10 %
angegeben, wahrend sie bei Neugeborenen ohne Trisomie
zwischen 0,015 % und 0,020 % betragt. Die Angaben fiir
eine erworbene Unterfunktion der Schilddriise schwanken
zwischen 13% bis 54% beim Down-Syndrom gegentiber
0,8 % bis 1,1 % in der Durchschnittsbevélkerung (Fort et
al., 1984).

Es werden zwei Formen der Unterfunktion
unterschieden. Die haufigste, die sogenannte
kompensierte Unterfunktion, zeigt lediglich erhohte Werte
des schilddriisenstimulierenden Hormons (TSH), wobei die
Werte der Schilddriisenhormone (T3 und T4) innerhalb
der Norm liegen. Ein erhdhter TSH-Wert ist eine zentrale
immunologische Reaktion auf eine Verminderung des
funktionellen Schilddriisengewebes. Diese flihrt zu einer
progressiven Senkung der T3- und T4-Werte. Obwohl
solche Werte dem Ublichen Verlauf der Krankheit
entsprechen, schwanken die TSH-Werte beim Down-
Syndrom haufig, ohne dass eine Veranderung der
Schilddrisenfunktion vorliegt. Diese voriibergehende
neuroregulatorische Dysfunktion hdngt méglicherweise
mit einer gestdrten Sekretion von TSH bzw. einer
verminderten Sensitivitat fir TSH zusammen. Es wurden
auch vermehrt Schilddriisenantikdrper festgestellt. Einige
Autoren sind der Ansicht, dass Menschen mit Down-
Syndrom mit erhéhten TSH-Werten einen wesentlich
geringeren IQ haben.

Eine Unterfunktion der Schilddriise ist beim Down-
Syndrom auch héaufig die Folge einer
Autoimmunstorung (Karlsson et al., 1998). Anfangs
werden lediglich erhohte TSH-Werte festgestellt, dann
entwickelt sich der Hormonmangel, der sich in
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verringerten T3- und T4-Werten zeigt. Bei einem weiteren
Fortschreiten der Krankheit zeigen sich klinische
Symptome. Leider werden diese Symptome
(Schwerfalligkeit, verstarkte Midigkeit,
Aufmerksamkeitsprobleme usw.) nicht immer erkannt
oder als typische Begleitmerkmale des Down-Syndroms
angesehen. Dies ist besonders bei Jugendlichen und
Erwachsenen der Fall, da diese unabhdngig von der
Schilddriisenfunktion neurologische bzw. psychiatrische
Symptome zeigen kénnen.

Eine unbehandelte Unterfunktion der Schilddriise kann die
Funktion des Nervensystems beeintrachtigen. Dies fiihrt
zu verminderten Intelligenzfahigkeiten. Deshalb ist eine
entsprechende Substitutionstherapie unbedingt angezeigt.
Rasore-Quartino und Cominetti (1994) haben in ihren
Untersuchungen festgestellt, dass das erhohte Risiko
einer Schilddriisenunterfunktion fiir alle Altersgruppen
gilt. Jedes 12. Individuum mit Down-Syndrom hat
entweder eine kompensierte oder eine klinische
Unterfunktion.
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Malabsorption und Glutenunvertraglichkeit

Bei einigen Kindern mit Down-Syndrom ist eine
Malabsorption Ursache fiir Darmprobleme und fiir ein
verlangsamtes GroBenwachstum. Zéliakie, oder
Glutenunvertraglichkeit tritt beim Down-Syndrom
haufiger auf. In der Durchschnittsbevélkerung sind
lediglich 0,43% betroffen, beim Down-Syndrom sind dies
jedoch 6% (Bonamico, Rasore-Quartino et al., 2001).
Gluten ist in den meisten Getreidesorten (Weizen,
Roggen, Gerste, Hafer) enthalten. In ihrer typischen aber
selteneren Form handelt es sich um eine schwere
Krankheit. Sie entwickelt sich meist im Sauglingsalter (mit
ungefahr 6 Monaten), wenn das erste Getreide zugefihrt
wird. Eine Glutenunvertraglichkeit kann auch spater in der
Kindheit oder im Erwachsenenalter erworden werden und
kennt haufig einen atypischen Verlauf.

Eine Glutenunvertraglichkeit zeigt sich u. a. durch
Durchfall, Verstopfung, einen aufgedunsenen Bauch oder
schlechtes Gedeihen. Heute kommen die milderen oder
atypischen Formen, die spat in der Kindheit oder in der
Jugend auftreten, haufiger vor. Die Darmsymptomatik ist
seltener oder fehlt. Es kénnen sich jedoch eine
Hypovitaminose (Vitaminmangel), Andmie (Blutarmut)
und weitere immunologische Krankheiten oder
Minderwuchs zeigen. Auch Verhaltensauffélligkeiten
werden beobachtet. Im spateren Verlauf kann eine
Veranderung der Darmschleimhaut auftreten. Die Ursache
fiir das Entstehen der Zéliakie ist noch unklar. Neuere
Studien schreiben die Ursache der Schleimhautschadigung
einer abweichenden Immunreaktion auf Gliadin zu
(Marsh, 1992). Die Diagnose basiert auf einer
Darmbiopsie. Hierbei wird eine Sonde (iber den Mund in
den Diinndarm eingefiihrt. Dabei zeigen sich die typischen
histologischen Lasionen der Schleimhaut: eine teilweise
oder vollstédndige Zottenatrophie. IgG- und IgA-Gliadin-
Antikdrper kénnen zuverldssig durch eine
Blutuntersuchung festgestellt werden. Bei positiven
Ergebnissen sollte zur Absicherung der Diagnose eine
Darmbiopsie durchgefiihrt werden. Beim Down-Syndrom
zeigen sich vermehrt positive Werte fiir IgAAGASs, die
jedoch nicht durch eine Biopsie bestatigt werden kénnen.
IgGAGAs reagieren weniger spezifisch, jedoch
empfindlicher und sind sogar haufiger positiv (Storm,
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1990). Heutzutage hat der Antiendomysium-
Immunofluorszenztest als verlasslicher, hochspezifischer
Screening-Test, das Gliadinantikdrperscreening fast
vollstandig abgel6st. Auch ein Bluttest auf
Antitransglutaminase kann der Biopsie vorausgehen.

Bei der Behandlung der Zdliakie ist eine vollstandig
glutenfreie Diat angezeigt. Sie sollte ein Leben lang
durchgeflihrt werden, da bereits kleine Mengen Gluten
den Zottenaufbau im Dinndarm zerstdren. Diese Diat
flihrt zu einer vollsténdigen Genesung, erfordert aber viel
Disziplin und Fiirsorge. Eine standige Uberwachung der
Patienten ist notwendig, um ihre Mitarbeit totz enormer
Einschrankungen zu unterstiitzen.
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Neigung zu Ubergewicht

Die Neigung zu Ubergewicht bei Menschen mit Down-
Syndrom ist bekannt. Sie zeigt sich besonders bei jungen
Erwachsenen. Deshalb miissen wir von der Kindheit an
adaquate VorsorgemaBnahmen ergreifen und dabei
besonders auf die Jugendlichen achten. Wir sollten
sowohl bei der Erndhrung als auch im Bereich der
korperlichen Aktivitat steuernd eingreifen. Die
Kalorienaufnahme sollte standig kontrolliert werden. Die
Ernahrung sollte ausgewogen sein und nicht zuviel
glukosehaltige Nahrung enthalten. Eine proteinreiche
Ernahrung sollte bevorzugt werden. Sportaktivitaten wie
Schwimmen oder Radfahren, Gymnastik usw. sollten den
Kindern friih angewohnt werden, da kérperliche
Betatigungen fiir eine Gewichtskontrolle unerlasslich sind.

Buccofaziale Probleme

Zahnfehlstellungen sind ein haufiges, oft schwer zu
behandelndes Problem. Die zahnarztlichen
Untersuchungen sind nicht immer einfach, auBerdem
fuhren die besonderen Anforderungen bei der Behandlung
von Kindern und Erwachsenen mit einer geistigen
Behinderung zu einer haufigen Unterschatzung der
tatséchlichen zahnmedizinischen (buccofazialen)
Probleme. Eine besondere Anatomie des Mundraums und
eine eigentiimliche Zahnform, Entwicklungsanomalien und
ein fehlerhafter Mundschluss kommen haufig vor.
Dagegen scheint Karies seltener als bei der
Durchschnittsbevdlkerung zu sein. Bei schlechter
Mundhygiene kommt es haufiger zu
Zahnfleischentziindungen und Parodontitis. Dies kann
zu einem frihen und vollsténdigen Zahnverlust fiihren.

Zahnarztliche Vorsorgeuntersuchungen sollten von der
Kindheit an regelmaBig durchgefiihrt und das ganze
Leben Uber beibehalten werden. Falls erforderlich, sollte
eine entsprechende kieferorthopadische Behandlung
gewahrleistet werden, um die unangenehmen Folgen des
Zahnverfalls zu vermeiden (Lowe, 1990).
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Anomalien des Knochenbaus und der Muskulatur

Muskuldre und orthopadische Anomalien kommen
beim Down-Syndrom hdufig vor. Muskelhypotonie und
Uberstreckbarkeit der Gelenke sind fast immer
vorhanden. Pes planus (PlattfiiBe), Genu valgus (X-Beine)
und Patellainstabilitét (Instabilitat der Kniescheiben) sind
die Hauptursachen fiir Probleme beim Laufen und fiihren
sogar zu schweren statischen Problemen und
Fehlbildungen der Wirbelsaule wie Skoliose
(Verkriimmung) und Kyphose (Rundriicken). Die
notwendige Pravention basiert auf einer friihen
Bewegungserziehung, einem aktiven Leben und
sportlichen Aktivitaten.

Viele Publikationen der letzten Jahre befassen sich mit der
atlanto-axialen Instabilitat. Zwar ist Ihre Haufigkeit
beim Down-Syndrom erhoht (10-15%), aber verlauft
normalerweise asymptomatisch (Pueschel und Scola,
1987). Nach einer Gehirnverletzung oder abrupten
Kopfbewegungen mit neurologischen Komplikationen und
einer Rickenmarkskompression besteht ein erhéhtes
Risiko flr eine Dislokation. Diese kann zu einer plétzlich
auftretenden Querschnittslahmung mit Inkontinenz oder
einseitiger Lahmung (Hemiplegie) fiihren. Die Vorboten
kénnen eine Schiefhaltung des Kopfes, ein unsicherer
Gang oder neurologische Auffalligkeiten sein. Die
Diagnose sollte durch Réntgenaufnahmen abgesichert
werden. Im Réntgenbild zeigt sich ein Abstand von mehr
als 5 mm zwischen der Vorderseite des odontoiden
Fortsatzes und dem hinteren Rand des vorderen
Atlasbogens. Auch eine Kernspinn- oder
Computertomographie sind zur Erhartung der Diagnose
sinnvoll. Gefahrdete Kinder und Jugendliche sollten
Purzelbaume, Trampolinspringen, Kontaktsportarten oder
ahnliche Aktivitdten vermeiden. Bei symptomatischen
Fallen ist eine Wirbelfusion die chirurgische Methode der

Wahl (Aicardi, 1992).
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Geschlechtsreife

Jugendliche mit Down-Syndrom zeigen eine ihrem Alter
entsprechende Entwicklung der Geschlechtsreife. Bei
Jungen erreichen Hoden- und PenisgréBe normale Werte.
Kryptorchismus kommt haufig vor und sollte wegen des
Risikos einer malignen Degeneration im Erwachsenenalter
friihzeitig korrigiert werden.

Bei den Madchen folgt die Entwicklung sekundarer
Geschlechtsmerkmale dem regularen Muster. Die Periode
ist regelmaBig. Die Menopause tritt friihzeitig ein. Die
Fruchtbarkeit ist bei den Frauen reduziert. Es wurden nur
wenige Schwangerschaften festgestellt, nach denen
sowohl Babys mit und ohne Down-Syndrom geboren
wurden. Aus den dokumentierten Fallen wird jedoch
deutlich, dass die Mutterschaft einer Frau mit Down-
Syndrom ein fiir alle sehr belastendes Ereignis darstellt.
Frihzeitige Aufklarung und angemessene
VerhitungsmaBnahmen scheinen deshalb angezeigt.

Manner mit Down-Syndrom sind fast immer unfruchtbar
(es wurde nur ein mdéglicher Fall einer Vaterschaft
bekannt).

Da Menschen mit Down-Syndrom immer haufiger in der
Gemeinschaft integriert werden, sollten Jugendliche auf
ein sexuell aktives Leben vorbereitet werden. Es ist die
Aufgabe von Eltern, Erzieher, Psychologen und Arzten,
junge Leute mit Down-Syndrom Uber die Mdglichkeiten,
die das Leben bietet, sowie die damit verbundenen
Risiken aufzuklaren. RegelmaBige Besuche beim
Frauenarzt werden, wie bei anderen Frauen, empfohlen.
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Kardiologische Probleme

In der Literatur finden sich nur wenige Angaben Uber
kardiologische Besonderheiten bei Erwachsenen mit
Down-Syndrom. Neuste Daten zeigen aber, dass
Herzfehler auch im spateren Leben auftreten kdnnen. Am
haufigsten sind bei Erwachsenen bei zunachst
asymptomatischem Verlauf der Mitralklappenvorfalll -
bis zu 70 % aller Falle - und die Aorteninsuffizienz.
Diese Herzfehler wurden bislang nur bei Erwachsenen,
jedoch nicht bei Kindern beobachtet (Goldhaber et al.,
1987; Marino und Pueschel, 1996). Selbstverstandlich
wird eine regelmaBige Kontrolle auch bei jungen
Erwachsenen, insbesondere vor Zahn- und operativen
Eingriffen, empfohlen, damit etwaige Herzfehler
rechtzeitig entdeckt werden. Zur Endokarditisprophylaxe
sollte auch eine antibiotische Behandlung Uberlegt
werden.
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3. Altersabbau

Menschen mit Down-Syndrom erreichen zurzeit ein
durchschnittliches Lebensalter von etwa 60 Jahren. Es ist zu
erwarten, dass dies kiinftig weiter steigen wird.

Zum Down-Syndrom gehdren immer eine Beeintrachtigung der
geistigen Fahigkeiten und eine verzigerte psychomotorische
Entwicklung. Das geistige Entwicklungsniveau kann in gewissen
Grenzen durch die heutigen Erziehungs- und Férdermethoden
positiv beeinflusst werden und zeigt eine groBe Spanne. Wie die
Ubrige Bevolkerung kénnen Menschen mit Down-Syndrom ein
Leben lang fernen und sollten deshalb unbedingt eine lebensiange
Forderung ihrer kognitiven, sozialen und lebenspraktischen
Fahigkeiten erhalten.

Erwachsene lassen mit fortschreitendem Alter bestandig, wenn
auch stark variierend, in ihren Intelligenzleistungen nach, und zwar
friiher als bei anderen Personen. Dies betrifft unter anderem die
Fahigkeit, geistige Zusammenhange zu verarbeiten oder abstrakt-
logische Denkvorgange nachzuvollziehen.

Neuropsychiatrische Probleme, einschlieSlich
Krampfanfalle, werden im Alter vorherrschend. Oft wird das
Altern bei Menschen mit Down-Syndrom von einer Demenz, die
der Alzheimer Krankheit auffallig ahnelt, begleitet. Sie tritt bei vielen
jenseits von 50 Jahren auf, auch wenn die Behauptung alle
Menschen mit Down-Syndrom wiirden an Alzheimer erkranken
langst jedlicher Grundlage entbehrt. Klinisch zeigen die
betreffenden Personen nachlassende geistige und emotionale
Reaktionen, Apathie oder Aufregung, Erregbarkeit, Wutanfdlle,
Verlust des erworbenen Wortschatzes sowie nachlassende
personliche Hygiene. Die Krankheit schreitet oft sehr schnell fort.
Anfdlle kdnnen ein friihes Anzeichen fiir die Alzheimer Krankheit
sein. Zurzeit ist noch keine dauerhaft effiziente Therapie bekannt.

Das Risiko an Alzheimer zu erkranken, ist jedoch wahfrscheinlich
geringer als bisher angenommen wurde (Devenny et al., 1996).
Neuere Untersuchungen gehen davon aus, dass die meisten
Erwachsenen mit Down-Syndrom einen normalen, wenn auch
wahrscheinlich vorzeitigen Alterungsprozess erleben. Wichtig is
es, Symptome einer Depression von einer Demenz zu
unterscheiden.

Eine friihe, intensive Forderung und soziale Integration kénnen
den geistigen Verfall und das Altern aufhalten.
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Medizinische Untersuchungen bei Neugeborenen
(Geburt bis 1 Monat)

Routineuntersuchungen fiir Neugeborene

Diagnose und Mitteilung an die Eltern

Zytogenetische Untersuchung

Allgemeinmedizinische und neurologische Untersuchungen

Untersuchung angeborener Fehlbildungen (einschl.
Echokardiographie, gastrointestinaler Ultraschall usw.)

Augenarztliche Untersuchung
HNO-Untersuchung, Horpriifung (otoakustische Emission)

Kontrolle der Blutwerte in bezug auf Polyzythdmie,
leukamoide Reaktionen, Leukdmie usw.

Unterstiitzung beim Stillen

Psychologische Unterstitzung der Eltern
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Vorsorgeuntersuchungen im ersten Lebensjahr
(1—12 Monate)

e RegelmaBige klinische und neurologische
Kontrolluntersuchungen alle 2 Monate

o Uberwachung der Nahrungsaufnahme und des
Kalorienbedarfs

o Uberpriifung des Wachstums anhand von
Wachstumskurven fiir Kinder mit Down-Syndrom

alle 2 Monate

e Herz-Ultraschall
(falls bei der Geburt nicht erfolgt bzw. bei fraglichem
Ergebnis)

e Augenarztliche Untersuchung
e HNO-Untersuchung und Hérpriifung(en)

mit 6 u. 12 Monaten

e Kontrolle der Laborwerte der Hormone, bzgl. Anamie,
Zoliakie, immunologische Problemen

mit 12 Monaten

Impfungen laut tblichem Impfplan

Geben Sie die Adressen von Elternorganisationen oder
Selbsthilfegruppen weiter

Verweisen Sie auf eine Friihforderstelle

Veranlassen Sie eine regelmébige psychologische
Unterstiitzung der Familie unter besonderer
Berlicksichtigung der Geschwister
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Medizinische Untersuchungen von 1 bis 6 Jahren

Klinische und neurologische Untersuchungen

2 x jahrlich

RegelmaBige Uberpriifung der Kalorienaufnahme,
Empfehlungen bez. der Ernahrung, insbes. bei
drohendem Ubergewicht oder Obesitas

RegelmaBige Kontrolle des Wachstums
Zahnarztliche Vorsorge 1 x jahrlich

Orthopédische Kontrolluntersuchungen -
Réntgenuntersuchung hinsichtlich einer atlanto-
axialen Instabilitat bez. Subluxation, falls erforderlich

1 x jahrlich
RegelmdBige augenarztliche Kontrolle

Augen- und HNO-Untersuchungen, Horprifung/en
mit 3 und 6 J.

Kontrolle der Blutwerte bzgl. Schilddriise, Anamie,
Zoliakie, Autoimmunerkrankungen usw.

1 x jahrlich

HNO-Untersuchungen bei hypertrophen Mandeln und
Rachenmandeln, mechanischen Atemproblemen,
Schlafapnoen, Mittelohrentziindungen 1x jahrlich

Impfungen laut Gblichem Impfprogramm

Besondere Impfungen (Grippe, Pneumokokken usw.)
bei erhéhtem Risiko

Soziale Integration (Kindergarten/Vorschule)

Friihforderung und EingliederungsmalBnahmen

Logopdadie

Krankengymnastik, ggf. Psychomotorik, Ergotherapie usw.
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Vorsorgeuntersuchungen von 7 bis 12 Jahren
e Klinische und neuropsychiatrische Untersuchungen
e Zahnarztliche Kontrolle jahrlich

e RegelmiBige Uberwachung der Erndhrung; préventive
MaBnahmen bei drohender Adipositas

e Wachstumskontrolle jahrlich
e Augenarztliche Kontrolle jahrlich
e Audiologische Kontrolle jahrlich
¢ Orthopadische Kontrolle jahrlich

e Kontrolle der Blutwerte bzgl. Schilddriise, Anamie,
Zoliakie, Autoimmunerkrankungen, immunologische
Probleme usw. jahrlich

e HNO-Untersuchungen bei hypertrophen Mandeln und
Rachenmandeln, mechanischen Atemproblemen,
Schlafapnoen, Mittelohrentziindungen jahrlich

e Kontrolle der sexuellen Entwicklung und
entsprechende Begleitung der Familie

Psychologische Begleitung der Familie

Schulische Eingliederung, Forderung der Teilname an
Freizeitaktivitdten
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Vorsorgeuntersuchungen bei Jugendlichen und
jungen Erwachsenen

Ubliche Vorsorgeuntersuchungen jahrlich

Neurologische und psychiatrische Untersuchungen
(Depression, autistisches Verhalten usw.)

jahrlich
RegelméBige Uberpriifung der Emahrungsgewohnheiten,
Vorbeugung oder didtetische MaBnahmen bei Adipositas

Augenarztliche Kontrolle jahrlich
Audiologische Kontrolle jahrlich
Zahnarztliche Kontrolle jahrlich
Orthopédische Kontrolle jahrlich

Kontrolle der Blutwerte bzgl. Schilddriise, Zdliakie,

Autoimmunerkrankungen, immunologische Stérungen

jahrlich
Kontrolle der sexuellen Entwicklung

Gynakologische Vorsorge
Eventuelle VerhitungsmaBnahmen jahrlich

Kontrolle der schulischen Entwicklung

FoOrderung von Freizeitaktivitaten

Anregung zu sportiichen Aktivitdten

Uberlegungen zur aktiven Teilnahme am Arbeitsleben

Uberlegungen zur Gestaltung eines unabhéngigen bzw.
selbstbestimmten Lebens

Psychologische Begleitung der Familie, individuelle
psychologische
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Vorsorgeuntersuchungen bei Erwachsenen und
alteren Personen

Jahrliche Vorsorgeuntersuchungen empfohlen

Kontrolle der Ernahrungsgewohnheiten, Vorbeugung
bzw. Diatetische MaBnahmen bei Adipositas

Kardiologische Kontrolle, Ultraschall bei
Mitralklappenvorfall oder Aorteninsuffizienz

Neurologische und psychiatrische Untersuchung:
friihes Altern, Depressionen, Alzheimer- Erkrankung,
autistisches Verhalten

Orthopadische Kontrolle

Gynakologische Vorsorge

Zahnarztliche Vorsorge 2 x jahrlich
Augenarztliche Kontrolle

Audiologische Kontrolle

Kontrolle der Laborwerte bzgl. Anamie, Schilddrise,
Zoliakie, Autoimmunerkrankungen, immunologische
Stérungen usw.

Krebsvorsorge

Spezifische Impfungen fir dltere Menschen oder
Risikopatienten (Grippe, Pneumokokken usw.)

Programme zur Verbesserung bzw. Aufrechterhaltung
erworbener Féhigkeiten

Anregung zu sportlichen Aktivitdten und Freizeitaktivitdten

Individuelle psychologische Begleitung

Uberlegungen zur Aufnahme in einem Pflegeheim oder
Wohnheim
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