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Das besondere Thema
Bildung und Beruf
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Dmmm mit Helen etwas nicht stimmte,
war Marie-José Rosenwald (Mitglied

SMS — der lange Weqg
Im Vorstand von Sirius eV. schon bald

r Diagnhose
ZU @ nach der Geburt klar. Hatte ihr erstes Kind
samtliche Entwicklungsschritte zligig ab-

von Sirius e.V.

solviert, ging es bei Helen nur sehr muh-
Geschatzte 3.600 Menschen in Deutsch- sam voran — bei der Sprache, der Motorik,
land haben das Smith-Magenis-Syndrom  dem Laufen, in allem war sie langsamer als
- der Gendefekt ,SMS” gilt als extrem Gleichaltrige und machte zunachst auch
seltene Krankheit. Doch sind es wirklich keine Anstalten, zu kommunizieren.

-

nur 3600 Falle? Eltern betroffener Kinder
berichten von jahrelanger Unsicherheit Es handele sich wohl um sensomotori-

und zahllosen Fehldiagnosen — nicht zu- sche Integrationsstorungen, also um die
letzt, weil viele Symptome in der Autis- Schwierigkeit, alle Sinne zu koordinieren,
mus-Spektrum-Stoérung verortet werden. hiel es zunachst. Dann wurde eine auditi-

P

ve Wahrnehmungsstorung diagnostiziert
_ Helen verarbeitete nach Ansicht der
Arzte das Gehorte nicht richtig. SchlieBlich
war von ,tiefgreifenden Entwicklungssto-

rungen” die Rede, von Autismus.

Die Arzte- und Diagnose-Odyssee von He-
len und ihren Eltern sollte noch weiterge-
hen. bis das Madchen 16 Jahre alt war. ,Wir
haben nie lockergelassen’, entsinnt sich
Marie-José Rosenwald vom Vorstand des
SMS-Vereins Sirius e.V. Denn vieles passte
nicht zur Diagnose ,Autismus”. ,Helen liebt
zum Beispiel den Kontakt zu Menschen’,
sagt ihre Mutter. ,Obwohl sie im Alter von

autismus #92/2021 47




vy
LA
v
e
§
e

Nnra
d

-
1T

~
~ 1
o N

|

-
1 |

haft _ Forschung

sie werden haufig erst sehr

at korrekt diagnostiziert

en Ann Smitk 50 auch bel der kleinen Katja* Die
Jer 5 handelt Schwangerschaft und ihre Geburt verliefen
he Erkrankuna inkomphiziert, doch dann zeigte das Mad-

chen zusatzlich zu einer langsamen Ent

kKiung Verhaltensweisen, die Eltern von

SiNg gravierend WICKIUN
af “ Nl oir :’1(7( 'lt/rl ,/‘r',f)(.(lr1 nur zZu b(;y"””][ /()”",)”H”(’H

darunter ’J;)‘)rj o vf'lU(K If‘:jl".f(j[l,”]qv\"(‘,

inag ,',h.’ufﬂ(j(, 3 Schlaf verhalten Sie ging

unsere

[ochter

\iur Jen o ",_\ :5\:‘: ! ,:.:;A g, U _:
tet, ist die Rede. Davon, dass im wa
Wortsinn mit dem Kopf gegen adie
gerannt wird. Hinzu kommen te
massive verweigerungen und agat
uoergnitte, ,standige Kampie e
Mutter berichtet. ,Das fuhrte jahreia
grenzwertigen ne chen Be astung
ler Familienmitglieder — und es Wt
der Schule nicht besser, so dass me
maochte
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gem VoD sMS-Kindern engagieren sich

;3 such deshalb im Verein Sirius eV. -
qwon! ire Kinder in vielen Fallen schon
sachsen sind ,Wenn wir das damals nur
o hatten, wir hatten Helen
md s viel Stress und Leid erspart”, sagt
yioric José Rosenwald und spricht dabei
selon Eltern aus der Seele. Und das nicht
e'ma ninsichtlich verschiedener, zum Teil
it willkirficher Therapien, die so gut wie
;ﬂe gMS-Kinder und inre Eltern durchlau-
%o haben und die I manchen Fallen auch
nalfen. sondern wegen all jener Faktoren,
die eben nicht typisch autistisch sind.

Hglen wollte zum Beispiel keine Treppen
laufen — wir hatten jedes Mal Kampfe!",
ertginnt sich die Mutter. Dabei hatte das
nd Treppenlaufangst, e SMS-Symp-
1om, das immer wieder vorkommt und mit
enem gestorten Gleichgewichtssinn zu
wn hat. Hatte ich es gewusst, ich hatte sie
anfach auf den Arm genommen - statt-
;gsseo dachte ich, sie wolle ihren Kopf
durchsetzen’ Die Gabe von Melatonin
natte sich womoglich positiv auf ihren ge-
stirten Tag-Nacht-Rhythmus ausgewirkt.
Stattdessen horte man von anderen Eltern:
JAch das ist ganz normal, dass sie nicht
schiaft. da misst thr einfach hart bleiben
und das Licht ausmachen® und ahnliche

wohimeinende Tipps

im Veren Sirius e V. haben die Eltern von
betroffenen Kindern viele Erkenntnisse ge-
wonnen und geben sie weiter. Eine ist daber
besonders bitter: Dass SMS-Kinder in den

USA und GroBbritanmien schneller erkannt
und entsprechend auch addquater begler
tet werden. Das sagt beispielsweise Petra
Berger*, deren Tochter Anna von Klein auf
langsamer war und spater SMS-ypische
Verhaltensweisen zeigte. Nach einem be-
ruflichen Umzug nach Grofbritannien karm
das Madchen im Alter von anderthalb Jah-
ren in eine Kinderbetreuung, die eigens auf
Kinder mit erhohtem Férderbedarf ausge-
richtet war,

-Bis dahin hatten wir ja noch keine Diag-
nose’, sagt Petra Berger. Anna schlug sich
unter anderem absichtlich den Kopf am
Boden an, doch verschiedene Arzt- und
Expertenbesuche in Deutschland brachten
kein Ergebnis ,Hier in GroBbritannien ging
es zugiger, hier macht man schneller einen
Gentest”, sagt Berger. Die Diagnose SMS
war dann eine Erleichterung. ,Uns wurde
beispielsweise die Angst genommen, dass
Anna niemals sprechen wiirde — sie war
einfach nur spater dran damuit!”

Auch fiir das herausfordernde, bisweilen
aggressive Verhalten wurden den Eltern
in Grof3britannien Strategien an die Hand
gegeben. ,Wir haben verstanden, dass es
sich dabei um Situationen handelt, in de-
nen Anna (berfordert ist. Allein das hilft
schon’, sagt die Mutter. ,Wir haben quasi
das Wesen unseres Kindes verstanden -
es ist nicht krank, sondern hat einen Gen-
defekt und funktioniert deshalb nach einer
anderen Art und Weise, als wir es tun.*

Fih'sogmmeaueenanvmsus?fmdem
gleicht die Diagnose emer Eridsung — U0
hitft entsprechend auch dem Nachauchs.
Zuvor quiien sich Vater und Muttes mi Vo
wiicfen, afles falsch zu machen Jch wurde
auf der Strale beschimpft, wed ich e
Kind nicht ztigeln konnte’, sagt eme Muties
iber die Witausbriche itwer Tochter. Ande:
re Eitern schauten milexdig, wenei i€ vor
Ein- und Durchschiafstsungen: und Standr
gen Mittelohrertzindungen berchtete

Ein weiterer. nicht zu vernachiassigender
Punkt ist der Kampf mit den Behorden,
wenn es um organisatonsche und finan-
Zielle Unterstitzung geht. So geschehen
bei der Familie Kurse*, deren Tochier mit
17 Jahren zwischenzeitig mit ener atypr-
schen Autismus-Spektrums-Storung d-
agnostiziert und m einer Autismus-Wonn-
stitte wohnend, die finale SMS-Diagnose
sogarersth!tervmzs..;a?meMt
.Damit konnten war dann endiich mediz-
misch belegbares Material in die dwersen
Klagen und an diverse Institutionen liefern,
und so bewersen, dass Menschen mit SMS
nicht nur nie allein werden leben kdnnen.
sondemn zeitlebens ene ganz engmaschi-
ge oder sogar Eins-zu-ens-Betreuung be-
ndtigen®, sagen die Eltern, die jghrelang mit
den Behdrden um entsprechende Zusatz-
betreuung gerungen hatten.

Ein Lichtblick zur Verkirzung der Diagno-
se sind in den Augen mancher betroffenen
Famillen moderne Gesichtserkennungs-
programme wie Face2Gene aus den USA.
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Solche Tools stehen mittlerweile im Rah-
men der Forschung und Weiterentwick-
lung auch deutschen Arzten kostenlos zur
Verfigung. Deutsche Forscher arbeiten
aktuell am Aufbau und der Zulassung einer
GestaltMatcher-Datenbank Aufgrund der
mit SMS verbundenen Gesichtsanomalien
ISt ein schneller Ersthinweis auf Vorliegen
dieses Gendefekts allein durch das Hoch-
laden eines Portraitfotos in ein solches
Tool kiinstlicher intelligenz maoglich. Zur
sicheren Diagnose ist dann aber eine gene-
tische Untersuchung mit FISH oder Array
CGH- Diagnostik erforderlich.

Es gibt eine grofte Schnittmenge hinsicht-
lich der Symptome von Menschen mit ASS
und Menschen mit diagnostiziertem SMS.
Aber nur die Genetik kann feststellen, ob ge-
wisse atypische’ Autismus-Symptome eine
genetische Ursache haben, wie z.B. SMS
Dieses Wissen gibt betroffenen Familien
frihzeitig eine deutlich passgenauere Un-
terstutzung ihrer Kinder in allen Bereichen
(Forderung, Schule, Beruf, Betreuung etc.)

Sirius e.V E

Verein flr Selbsthilfe, Information
und Rat im Umgang mit dem Smith-
Magenis-Syndrom
https./smith-magenis.de
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Was ist das Smith-Mageni

*Namen der Interviewpartner geandert

50 autismus #92/2021

® Mikrodeletionsyndrom 17p112 4

Ann Smith und Ellen Maceris
® entdeckt und beschrieben von Genetikerinnen Jeriis

(80er Jahre)

vOr
® Ursache: Deletion (Loschung) oder N:utat(:on
auf dem kurzen Arm des 17. Chrormosorms

Die haufigsten Symptome (unterschiedlich stark ausgepragt) o

Genen (ua RA-Gen)

e
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® Ein- und Durchschlafstorungen

@ herausforderndes/selbstverletzendes Verhalten
m Entwicklungsverzégerung im motorischen, geistigen und sprachibchien Bermes

W kurze Statur

® unterentwickeltes (flaches) Gesicht

® hervortretender Unterkiefer

® nach unten gebogener Mund mit markanter Oberfippe
® oft hellblondes Haar

B Saug-, Schluck- und Kaustorungen

® tiefe, heisere Stimme

® verminderte Schmerzempfindlichkeit

® gestortes Temperaturempfinden

® auffalliger Gang (Zehenspitzen)

® oft auch organische Erkrankungen oder Skoliose

Diagnose

® differentialdiagnostische Abklarung u a. zu Prader-Wilty-Syndrom,
Williams-Beuren-Syndrom erforderlich

® molekulargenetische Untersuchung
(FisH-Test = Fluoreszenz-m-snu-Hybndusierung)
und chromosomales Microarray



