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Vorwort von Dr. Ann Smith

Ein virtuelles HALLO aus Nord-Virginia

Ich hatte das Glick, den groéRten
Teil meiner beruflichen Laufbahn
mit SMS zu tun zu haben. Wenn ich
zurlckblicke, bin ich erstaunt, wie
vielich Uber das Smith-Magenis-Syn-
drom (SMS), eine seltene (1/25.000-
1/15.000) neurologische Entwick-
lungsstérung, gelernt habe, seit ich
sie Anfang der 1980erJahre erstmals
beschrieb. Vieles von dem, was ich
Uber das SMS gelernt habe, kommt
daher, dassich IHNEN, den Familien,
zugehort und die Kinder mit SMS in
den USAundweltweit getroffen habe.
Die Verbindungen, die durch die Ar-
beitmit Familienindenvielen aktiven
internationalen SMS-Unterstutzungs-
netzwerken wie SIRIUS und PRISMS
entstanden sind, haben nicht nur
dazu beigetragen, das Wissen Uber
die pathogenetische Entwicklungvon
SMS zu erweitern, sondern auch das
Bewusstsein fur dieses seltene Syn-
drom global zu scharfen. Doch die
wahren Experten sind und bleiben
SIE, die Familien von Menschen mit
SMS!

2023isteinverheildungsvolles Jahr
in der Geschichte der Genetik und fir
SMS! Dank einer kleinen Gruppe von
sieben Eltern, die sich vor zwei Jahr-
zehntenin Heidelbergtrafen, wurde
SIRIUS 2003 als ,Verein zur Selbsthil-

fe, Information und Rat im Umgang
mit dem Smith-Magenis-Syndrom
e. V. (SIRiUS) in Deutschland" ge-
grundet. Das 20-jahrige Bestehen
von SIRIUS im Jahr 2023 fallt mitdem
20-jahrigen Jubilaum der Identifizie-
rung von RAI1 als Hauptgen fur SMS
durch das Labor von Dr. Sarah Elsea
und der Fertigstellung des Human-
genomprojekts zusammen.

Seit seiner Grindungim Jahr 2003
hat sich SIRIUS zu einer Organisati-
on entwickelt, die innerhalb der Ge-
meinschaft der seltenen Krankheiten
in Deutschland tatigist und folgende
Ziele verfolgt; 1) einenintensiven Er-
fahrungsaustausch zwischendenvon
SMS betroffenen Familien zu férdern;
2) das Bewusstsein fur das Smith-
Magenis-Syndrom beiArzten, Thera-
peuten, Padagogen, Forschern und
anderen interessierten Personen zu
scharfen; und 3) die Forschung zum
Smith-Magenis-Syndrom im In- und
Ausland aktiv zu unterstutzen. Die
aus dieser Forschung gewonnenen
Informationen sollen zu Verbesse-
rungen in der Diagnose und in der
Therapie fur Menschen mit SMS und
deren Familien fGhren.

ImJahr 2004 hatteich die besonde-
re Gelegenheit, an der ersten SIRIUS-
Konferenz teilzunehmen und viele

wunderbare Familienvon Menschen
mit SMS in Deutschland zu treffen.
Obwohl sich mein Deutsch in den
letzten 20 Jahren nicht wesentlich
verbessert hat, freue ich mich sehr
darauf, im Mai 2023 wieder mit Ih-
nen zusammenzukommen, wenn wir
gemeinsam das 20-jahrige Bestehen
von SIRIUS feiern.

Let's celebrate! (Lass uns feiern!)

Ubersetzt aus dem Englischen

Ann Smith



Vorstellung Verein Sirius e. V.

Sirius e. V.. Seit 20 Jahren ein starker Verein
von und fur Eltern

Indenfrihen 1980er)ahren entde-
cken und beschreiben die Genetike-
rinnen Ann Smith und Ellen Magenis
das Smith-Magenis-Syndrom. Eine
~Seltene Erkrankung”, bedingt durch
das Fehlen eines kleinen Abschnitts
am 17. Chromosom, erhdalt einen
Namen. Die Folgen sind gravierend,
die Liste der Symptome ist lang und
unterschiedlich ausgepragt. Die
Diagnose zu erhalten bedeutet da-
mals fur Eltern, sich selbst auf den
Wegzumachen, ohne Unterstitzung
und Informationen, wie das Leben mit
einem Kind mit SMS aussehen wird.
Das mdchten sieben Familien andern.
Sie grinden am 7. Januar 2003 (Ein-
trag Vereinsregister Heidelberg)den
Verein Sirius, der ,Verein fur Selbst-
hilfe, Information und Ratim Umgang
mit dem Smith-Magenis-Syndrom®.
Die erste Fachtagung und Mitglieder-

versammlungistam 1. Marz 2003 in
Heidelberg.

VonBeginnanistder Austauschder
Familien untereinanderwichtiger Be-
standteil der Vereinsarbeit. Daneben
gebenVortrage und Diskussionen mit
medizinischen und padagogischen
Fachleuten den Eltern Hintergrundin-
formationen und Ratschlage fir den
Alltag miteinem Kind mit SMS an die
Hand. Die Themen Genetik, Verhal-
tenspsychologie und Medikamente
ziehen sich von Beginn an wie ein
roter Faden durch die Jahrestreffen.

Der erste Vorsitzende von Sirius ist
Armin Mutscheller. Erladtgleichzum
TreffenimJahr 2004 Ann Smith nach
Heidelbergein.ZweiJahre spater be-
richtet sie beim Treffenin Bronnbach
Uber die SMS-Forschung der letzten
Jahrzehnte und betont die Bedeutung

Jahrestreffen 2019 in Lahnstein

|

einer exakten molekulargenetischen
Diagnosestellung, die bei SMS nicht
selbstverstandlichist. Interessantes
Wissen rund um den gestérten Tag-
Nacht-Rhythmus und die erfolgreiche
Verwendungvon Melatonin, umdem
entgegen zu steuern, sind weitere
Themen des Treffens 2006.

Die Aktivitaten des Vereinsund die
schonfrihzeitige Prasenzim Internet
tragen zu der ansteigenden Zahlvon
Mitgliedern bei. 2007 hat der Verein
32 Mitglieder, 2009 39, 2012 sind es
44 und 2014 bereits 54.

2008 wird der Gedanke aufge-
griffen, einen medizinisch-padago-
gischen Beiratzu griinden. Ziel dieses
Kompetenzteams soll es sein, Fami-
lien mit der neuen Diagnose SMS zu
den Themen Verhalten, Schlaf und
gezielter Forderung zu beraten. Lei-
der stol3t diese Idee auf wenig Reso-
nanz bei Medizinern, Therapeuten
und Padagogen.

2009 werden einige wegweisende
Entscheidungen getroffen und um-
gesetzt: Sirius wird in die Achse e. V.
(Allianz Chronischer Seltener Erkran-
kungen)aufgenommen. Zu Dr.Rainer
Blank vom Kinderzentrum in Maul-
bronn wird ein sehr wichtiger Kon-
takt hergestellt. Geplantist, ihninden
noch zu grindenden medizinischen
Beirat von Sirius aufzunehmen. Um
diese |dee weiter zu vertiefen, findet
dasJahrestreffen 2010 direktim Kin-
derzentrum Maulbronn statt.



Jahrestreffen 2022 in Lahnstein

DasJahr2011 bringtinnerhalb des
Vereins einige Umstrukturierungen
mit sich. Armin Mutscheller tritt
vom Amt des ersten Vorsitzenden
zuruck, die wachsende Zahl an Auf-
gaben (Kontakte herstellen, Pflege
der Mitgliederliste, Neuauflage Flyer,
Teilnahme an Veranstaltungen der
Achse) wird auf mehrere Personen
verteilt. Diese Veranderungenfiihren
zu einer konzeptionellen und perso-
nellen Neuausrichtung des Vereins.

Durchdie Wahl der Universitat KéIn
als OrtdesJahrestreffens 2012 verfe-
stigten sich die Kontakte zu Prof. Dr.
Pia Bienstein, Leiterin des Zentrums
far Diagnostik und Forderung der
Universitat Koéln, spater erstes Mit-
glied des medizinisch-wissenschaft-
lichen Beirates.

Ein Jahr spater steht auf der Jah-
resversammlung in Heidelberg die
Grindung einer Planungsgruppe
innerhalb des Vereins im Mittel-
punkt. Um dem Verein mehr Hand-
lungsspielraum zu geben und die
Aktivitaten zu erh6hen verteilt man
die Vereinsarbeitauf mehrere Schul-
tern. Neuer erster Vorsitzender wird
Christian Peter.

Im Jahr 2014 treffen sich die Fami-
lien in K&In. Der Verein konzentriert
sichaufdie Neugestaltung der Home-
page, den Ausbau des medizinisch-
wissenschaftlichen Beirates und
einer Medikamentenumfrage unter
den Mitgliederfamilien. Christian Pe-
ter wird in seinem Amt bestatigt.

Im Juli 2015 steht die offizielle
Grundung des wissenschaftlichen
Beiratesim Mittelpunkt der Vereins-
arbeit. Armin Mutscheller organisiert
dies federfuhrend und kann neben
Prof. Pia Bienstein (Verhaltens-
therapie) Dr. Georg Schwabe (Kinder-
heilkunde und Genetik), Prof. Rainer
Blank (Kinderneurologie) und Dr.
Urs von Deimling (Orthopadie) zur
Mitarbeit gewinnen. Veronika Link
(Heilpadagogik und stationare Wohn-
formen) bekraftigt zu einem spateren
Zeitpunkt ebenfalls ihre Bereitschaft
zur Mitarbeit. Auf der Jahresmitglie-
derversammlungin Heidelberg skiz-
ziert Armin Mutscheller die Ziele und
Aufgaben des Beirates: die Beratung
und Unterstiitzung von Arzten, die
Weitergabe von Informationen zu
neuen medizinischen Erkenntnis-
sen und die Suche nach geeigneten
Forschungs- und Studienprojekten.

Vorstellung Verein Sirius e. V.

Erfreulicherweise steigt die Zahl
der Vereinsmitglieder auf 62 Fami-
lienan. EinJahr spater sind es bereits
69 Mitglieder. Diese treffen sich zur
Jahresmitgliederversammlung 2016
erneutin Heidelberg. Der Blick richtet
sich auf eine intensive Zusammen-
arbeit mit dem wissenschaftlichen
Beirat und dem Wunsch von Seiten
der Familien, zuklnftig Vortrage zu
bestimmten Themen in das jahr-
liche Treffen einzubauen. Armin
Mutscheller scheidet nach 14 Jah-
ren aus der Vorstandschaft aus und
wird zum Ehrenvorsitzenden von
Sirius ernannt. Christian Peter wird
erneut als erster Vorsitzender ge-
wahlt. Der neue zweite Vorsitzende
Quint Seijkens lenkt den Blick aufein
Zentrum fur SMSinden Niederlanden
und wirbtfurdie Idee, von deren jah-
relanger Erfahrung zu profitierenund
Therapeuten zu einer Versammlung
einzuladen.

Die Erhéhungder Sirius-Mitglieder-
zahl auf 82 Familien flhrt zu einer
groBen Beteiligung am Jahrestref-
fen 2017, wiederum in Heidelberg.
Auf breiten Zuspruch stoR3t ein Vor-
tragzum Thema ,Behindertentesta-
ment". Der neue erste Vorsitzende
Michael Weber berichtet Uber seine
Teilnahme an einem SMS-Treffen in
England, auf dem er die anwesende
Ann Smith nach Deutschland einlddt.
Das in den Niederlanden populare
Buch,Super Sam*, das das SMS kind-
gerecht erklart, wird ins Deutsche
Ubersetzt. In drei neu gegrundeten
WhatsApp-Gruppen tauschen sich
Eltern, Geschwister und Menschen
mit SMS untereinander aus. Drei
Beisitzerinnen erklaren sich bereit,
den Vorstand bei den zukulnftigen
Aufgaben zu unterstitzen.



Vorstellung Verein Sirius e. V.

Alexander Stréher wird Kontaktper-
son fur Sirius in Osterreich, Eveline
Wiederkehr in der Schweiz.

Das Kommen von Ann Smith
aus den Vereinigten Staaten und
von Wiebe Braam aus den Nieder-
landen, zudem dierasant gestiegene
Mitgliederzahl auf 111 machen das
Jahrestreffen 2018 zu einem GrofR3-
ereignis mit 250 Personen. Die Ju-
gendherberge in Heidelberg kann
diese Zahl nicht mehr stemmen. Als
Alternative findet sich das Wyndham
Garden in Lahnstein bei Koblenz, es
bietet alle Raumlichkeiten fir meh-
rere Vortrage, die Kinderbetreuung,
das Essen in gemeinsamer Runde
und eine Vielzahl an Zimmern. Der
Verein bucht das Hotel seitdem fur
seineJahrestreffen, und wir sind dort
immer willkommen.

Ann Smith skizziert in ihrem Vor-
trag die Geschichte des SMS, fasst die
wesentlichen Merkmale zusammen
und wirft einen Blick auf neue For-
schungsergebnisse. Wiebe Braam

Kinderbetreeung beim Jahrestreffen 2019

berichtet Uber die fur SMS typische
Schlafproblematik und wie diese mit
der Gabe von Melatonin verbessert
werden kann. Daraus entwickelt sich
die bis heute bestehende Méglichkeit
aller Familien, den Melatoninspiegel
ihres Kindes in den Niederlanden
messen und analysieren zu lassen.

Uber das Buch ,Super Sam“und die
neu konzipierte Website wird der Ver-
einvermehrtvon aulBen kontaktiert.
Die WhatsApp-Gruppen werden, da
erfolgreich genutzt, nach Altersstufen
aufgeteilt.

2019 folgen die beiden sehr erfah-
renen Therapeuten Cor Reusen und
Erik Storck aus den Niederlanden der
Einladung zum)ahrestreffenund stel-
len ein besonderes Begleitmodellvor.
Sie kdnnen zudem bei einer offenen
Gesprachsrunde mit ihnrem Wissen
aufjede Frage eineldsungsorientierte
Antwort geben.

Ausden Reihender Familienkommt
imVorfeld die |dee zu einem Vortrag
Uber ,Sexualitat”, eine Mitarbeiterin

und ein Mitarbeiter der Beratungs-
stelle, Liebelle”aus Mainz gehen das
Thema mit viel Fachkompetenz und
Empathie an.

Die erneut gestiegene Mitglieder-
zahl auf jetzt 122, der Ausbau der
Offentlichkeitsarbeit und die neue
Konzeption hinsichtlich der Jahres-
treffen mit mehr Vortragen macht
die Verteilung der Arbeit auf mehr
Personen als bisher notwendig. Der
Vorstand mitdem neuen ersten Vor-
sitzenden Klaus R6Bler wird ab sofort
von Beisitzerinnen unterstitzt, die
die Bereiche Offentlichkeitsarbeit,
soziale Medien, Organisation des
Jahrestreffens und fachlich-wissen-
schaftlicher Beirat (FWB) verantwor-
ten. Das Hauptprojekt des FWB, ein
Kompetenzzentrum als Anlaufstelle
fur Menschen mit SMS zu schaffen,
erweistsich als (noch) nicht machbar.

2020 findet der Verein in Sabine
Batzing-Lichtenthaler, MdL und
Staatsministerin, eine prominente
Schirmherrin. Der Verein freut sich
Uber 13 neue Mitglieder (jetzt 135).
DasJahrestreffen muss aufgrund der
Corona-Pandemie abgesagt werden.
Vorstand und Beisitzerinnen treffen
sichdennochinLahnsteinundlegen
die nachsten Projekte und Aktivitaten
von Sirius fest: besondere Aktionen
auf Facebook, Instagram und der
Website; neue Ideen fir den FWB;
Planung Jahrestreffen 2021. Rund
umden 17. November, den interna-
tionalen Tag des SMS, werden den
gesamten November Uber Collagen
mit Fotos unserer Kinder und Fakten
zum SMS auf Facebook und Insta-
gram veroffentlicht. Sie werden von
2.600 Personen gelesen und 25. 000
mal geteilt.



Gern gesehene Gdste beim Jahrestreffen: Vortrag von Cor Reusen und Erik Storck

Auch 2021 muss das Jahrestreffen
coronabedingtabgesagtwerden. Fur
denVorstand und die Beisitzerinnen
ist es dennoch ein aulBerordentlich
arbeitsintensives Jahr: Alle Kinder
mit SMS erhalten Geburtstagspost,
Lisa Akay dreht ein Video mit per-
sonlichen Einblicken in den Alltag
mit ihrer Tochter Elizan, im Mai er-
scheint der erste Newsletter. Zur er-
sten Zoom-Mitgliederversammlung
im Juni schalten sich 41 Teilneh-
merinnen und Teilnehmer ein. Wir
begleiten eine Bachelor- und eine
Masterarbeit,im Herbsterhalten alle
sozialpadriatrischen Zentren, Zen-
tren fUr erwachsene Menschen mit
seltenen Erkrankungen und human-
genetischen Institute in Deutschland
einen Briefund Flyer, insgesamt Uiber
500. Erfolgreich bewirbtsich Sirius fir
die Teilnahme am Kongress fur Kin-
der-undjugendmedizinin Berlin, mit
InfectoPharm bringen wir eine neue
Broschire auf den Weg. Wir betei-
ligen uns am GestaltMatcher-Pro-
gramm der Uniklinik Bonn, mit dem
anhandvon Portratfotos eine seltene
Erkrankung bei Menschen schneller
und effektiver diagnostiziert werden
kann. In der Beilage ,Themenbote”
des Handelsblattes, in der Zeitschrift
des Bundesverbandes ,autismus

Deutschland e.V.” und im Magazin
.Momo" erscheinen Artikel Gber ei-
nige unserer Kinder. Die Aktion ,,Sirius
bewegt”animiertrund 30 Familien zu
sportlichen Aktivitaten. Im Septem-
ber |adt der Vorstand zum ersten
digitalen Treffen ein, mit vier Vortra-
genundder Mitgliederversammlung.
Klaus RoRler wird zum ersten Vorsit-
zendenwiedergewahlt, Sirius hat jetzt
142 Mitglieder.

Beim Vorstand, den Beisitzerinnen
und allen Familienistdie Freude groR,
sich im Mai 2022 in Lahnstein wie-
der personlich zu treffen. Besonders
auch fr die neuen Mitglieder (Sirius
hat jetzt insgesamt 154) geben die
Begegnungen, Gesprache und Vor-
trage von Cor Reusen und Erik Storck
ausden Niederlanden, Heidi Nag aus
Norwegen und Veronika Link, Mit-
glied des FWB, wichtige Impulse und
vor allen Dingen die Gewissheit, Teil
einer grol3en SMS-Familie zu seinund
mit ihren Fragen, Sorgen und Bela-
stungen auf Verstandnis und Unter-
stutzung zu stolRen.

Die Familien miteinander in Kon-
takt zu bringen, ihnen das Geflihl zu
geben, sichden Herausforderungen
des Alltags nicht alleine stellen zu

Vorstellung Verein Sirius e. V.

mussen; ihnen bei Kampfen mit den
Behdrden zu helfen; eigene Erfah-
rungenim Hinblick auf passende For-
derungen, Schule und Betreuung zu
geben; Uber Erlebnisse mit unseren
oft frohlichen und zugewandten
Kindern mit SMS zu lachen; und ihre
Wutausbriiche und Aggressionen ein
Stuck weit zusammen auszuhalten:
Das starkt das Miteinander und den
Zusammenhalt. Das Jahrestreffenist
dafur ein idealer Ort, aber auch die
Uber das Jahr verteilt zusatzlich statt-
findenden Regionaltreffen. Auch wer-
den wir die Tagungen mit Vortragen
in digitaler Form, zuletzt im Novem-
ber2022, aufjeden Fallweiterflhren.

Aufder anderen Seite ist Sirius be-
strebt, den Blick nach aul3en zu rich-
ten. Wir mochten bei medizinischen
und padagogischen Fachleuten das
Informationsdefizit beziglich SMS
abbauen. Wir mdchten Anlaufstelle
fur Therapeuten und Padagogen sein
und Forschern Informationen andie
Hand geben. Wir nutzen die Chan-
ce, von den Erfahrungen anderer zu
profitieren und uns auszutauschen.
Wir sind Mitglied bei Achse e. V. und
kindernetzwerke. V., wir haben Kon-
takt zu autismus Deutschland und
dem Verein frax (fragiles X-Syndrom)
aufgenommen. Wir haben Verbin-
dungen zu den SMS-Organisationen
in England und den USA.

Sirius wird wahrgenommen und
kontaktiert, wir sind sichtbar auf Face-
book und Instagram, vor allen Dingen
sehr erfolgreich mit den Fakten und
Collagen im gesamten November.
Unser Lied ,Hand in Hand" der San-
gerin Anke Scheer wird auf Youtube
aufgerufen, mit30 anderen Vereinen
machen wir mit bei der Laufaktion
zum ,rare disease day” am letzten



Vorstellung Verein Sirius e. V.

Abendprogramm beim Jahrestreffen 2022

Freitagim Februar.

Sirius feiert in diesem Jahr sein
20-jahriges Bestehen. Wir freuen uns
sehr, dieses Jubilaum mit den Fami-
lien gebuhrend zu feiern und dtirfen
Ann Smith aus den USA, Cor Reusen
und Erik Storck aus den Niederlan-
den und Stacey Bissell und Georgie
Agar aus England als Vortragende
begrufRen.

Auch die stetig steigende Mitglie-
derzahl (169)istfur uns Bestatigung,
auf dem richtigen Weg zu sein und
Ermutigung, diesen weiter zu ge-

hen. Unsere Ideen sind grenzenlos,
die personellen und finanziellen
Ressourcen sind es aber nicht. Vor-
stand und Beisitzerinnen haben seit
Grundungdes Vereins mitviel Enga-
gementneue ldeenkreiertundindie
Praxis umgesetzt, jedoch stol3enauch
wir mitunter an Grenzen. Die Antrage
aufFordergelder werdenimmer kom-
plexer und komplizierter, und die Be-
willigung der gesamten beantragten
Summe ist nicht immer garantiert.

Sirius ist zukunftig mehr denn
je auf die Mitarbeit aller Familien

und auf Spenden angewiesen. Wir
haben die Zukunft unserer beson-
derenKinder stetsim Blick und diese
zu verbessern, ist Ansporn unserer
ehrenamtlichen Arbeit.

Marie-José Rosenwald
Vorstand Sirius e. V

LYy




Die Selbsthilfe der Seltenen

~Gemeinsam sind wir stark!” lau-
tet das Credo der Betroffenen von
Seltenen Erkrankungen. Gemeinsam
engagierensich Patientinnen und Pa-
tienten und ihre Angehdérigen schon
seitvielen Jahren in krankheitsspezi-
fischen Patientenorganisationen, wie
im Sirius e. V., um Verbesserungen
inder bedarfsgerechten Versorgung
ihrer Erkrankungen zu erlangen. In
eigener Sache aktiv zu werden ge-
schieht dabei aus der puren Not
heraus - Mangel und Liicken im ge-
sundheitspolitischen Geflige geben
hierfur den AnstoR. Die Selbsthilfe
der Seltenen hat sich dabei Uber die
Jahre neben deninstitutionalisierten
Strukturen der Wohlfahrtsverbande
und sozialstaatlichen Organisationen
zu einer weiteren wichtigen Saule der
Gesundheitsversorgung entwickelt.

Und was bedeutet nun krank-
heitsspezifische Patientenselbsthil-
fe genau? Zuerst einmal konkrete,
niederschwellige Hilfe fur Ratsu-
chende durch Menschen, die wissen,
was es bedeutet mit einer Seltenen
Erkrankung zu leben. Der Umgang
mit der Erkrankung ist meist ent-
scheidend fur die Lebensqualitat
von Betroffenen, gerade wenn Hei-
lung nicht méglich ist. Die Selbsthilfe
ist ein Quell an Informationen - die
Organisationen sammeln, bewerten
und tauschen krankheitsspezifische
Informationen und stellen sie allen
zur Verfugung. Vernetzung wird in
der Selbsthilfe groRgeschrieben und
erfolgtin alle Richtungen - zu Gleich-

betroffenen, Arztinnen und Arzten,
Therapeutinnen und Therapeuten
sowie anderen Gesundheitsdienst-
leistern, in die Forschung, Wissen-
schaft, Politik und zur Industrie. Und

"Die Patientenselbst-
hilfe gibt den Anliegen
und den Bedurfnissen
aller Betroffenen eine
starke Stimme!"

dies geschieht alles national und in-
ternational. Weil ,,Forschung heilen
hilft", engagieren sich die Betroffenen
fur mehr und patientenorientierte
Forschung, bringen Forscher zusam-
men, bereichern den Austausch mit
ihrem Erfahrungswissen, fordern
und initiieren Projekte. Die Patienten-
selbsthilfe gibt den Anliegen und den
Bedurfnissen der Betroffenen eine
Stimme! Seit 2004 tun viele Organi-
sationen diesim Netzwerk der Allianz
Chronischer Seltener Erkrankungen,
ACHSE, e. V., der Dachorganisation
von Uber 130 Patientenorganisati-
onen in Deutschland. In der ACHSE
werden krankheitsubergreifend ge-
meinsame Anliegen und Bedarfe for-
muliert und daraus zusammen aus
dem Netzwerk heraus Forderungen,
z.B.andie Politik und Akteure im Ge-
sundheitswesen adressiert, damit
sich fur alle betroffenen Menschen

mit Seltenen Erkrankungen etwas
andert. ,Miteinander voneinander
lernen”ist ein Motto der Selbsthilfe-
bewegung, das in der ACHSE gelebt
wird. Der regelmaRige Austausch mit
demSiriuse.V.gehortdazu. Indiesem
Sinne unsere herzliche Gratulation
zum 20. Geburtstag, ein ,Hoch” auf
alle Vereinsaktiven und alles Gute fur
Ihre weitere Vereinsarbeit.

Dr. Christine Mundlos, ACHSE e. V.

- T ot Wl B

Dr. Christine Mundlos, ACHSE e.V.
Quelle: Fotograf Dirk Léssig
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Sirius e.V. (April Stand 2023)

Verein fir Selbsthilfe, Information und Rat im Umgang mit dem Smith-Magenis-Syndrom

Gegriindet

Hauptsitz
Mitglieder

Vorstand

Vereinskontakt
Unsere Webseite

Pauschalférderung

Mitgliedschaft

Kooperation

Aktivitaten

Social Media Kanale

2003

Heidelberg
169

1.Vorsitzender Klaus RoRler, 2.Vorsitzender Quint Seijkens,
ISchrlftfuhrerln Marie Jose Rosenwald, Kassiererin Berta Rol3-
er

Quint Seijkens, Tel.: 0151/201 21569
www.smith-magenis.de

18.000 EUR

ACHSE e.V., Kindernetzwerk e.V.

Fraxe.V. Syngap e.V. Angelmann e.V. geplant 2023
Smith-Magenis-Syndrom Osterreich, prism USA, Smith-Mage-
nis-Foundation UK

gég%erzentrum Maulbron, SPZ Cottbus, SPZ Leipzig geplant

Jahresstreffen Lahnstein )
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9 WEGE WIE MAN mit WUT umgehen konnte

Esistauch beiunsso, dass mitdem
Alter durch Einsicht und Selbstregu-
lierung die unkontrollierten Ausbru-
che fast ganz weg sind. Wut gibt es
noch, dann aber berechtigter oder
pubertarer Art, aber nicht mehr zer-
storerisch.

Wasich denke, wasihrund uns gut
getan hat, liste ich hier einfach mal
auf:

1.Selbstwirksamkeit ist wichtig flr
die emotionale Ausgeglichenheit,
im Umgang mitunserem Labrador
kannsie es, seit sie 5 Jahre altiist.
2.KeinVerurteilen der Wut. Wir haben
uns darin geubt, die Situationen
gelassen und mit viel Verstandnis
durchzustehen. Sie kam in solche
Situationen ja nicht ohne Grund.
Diesenzu erkennen, ihn zu themati-
sierenund auch gemeinsam mitihr
zu reflektieren, brachte viel Sicher-
heit, zu Hause und in der Schule
3.Sicherheit ist das A und O flr alle
Beteiligten. Unsere SMS-ler sind
sehr emphatisch. Zu merken und
zu erkennen, wie stark sie anderen
mit ihrer Wut schaden, macht sie
betroffen. Sie wollen das nicht. Da
kann man mit viel Aufklarung gut
nach einem Anfall ansetzen.
4.Druck, zu viel Nahe sind definitiv
Trigger. Also kein Terminstress. Al-
les braucht seine Zeit, diese einpla-
nenund lieber mal zu spat oder gar
nicht zu erscheinen, ist besser, als
den Meltdown durch zu machen.
5.Tiefes Vertrauenins Kind, dass alles

gutist, sowie esist. Immer nur be-
augt zu werden und auf das Nega-
tive reduziert zu werden macht je-
den Menschenwuitend und krank.
Sie kdnnen viel lernen, aber nurin
ihrem Tempo und in ihrer Reihen-
folge.

6.Dem Kind etwas zutrauen. Allei-
ne kleine Besorgungen machen,
jemanden besuchen, eine Station
mitdem Bus fahren, im Supermarkt
kleine Botengange machen lassen.
Aufgaben zu Hause Ubertragen.

7.Ein Satz,der mir sehr geholfen hat:
Sie kdnnen sich immer entschei-
den! Sehen sie einen Engel oder
einen Teufel - entscheiden sie sich
immer fr den Engel!

8.Selbstliebe! Fur mich gutzu sorgen
war immens wichtig. Luise war im-
mer sehr aggressiv, wenn ich an-
gespannt und nicht in meiner Mit-
te war. Es war wie ein Spiegelbild
und es schaukelte sich gegenseitig
hoch. Ich habe, wenn es méglich
war, meist den Raum verlassen.
Habe ihr mitgeteilt, was ich fuhle,
dassich an meine Grenze komme,
dassichihrnichtwehtunwolleund
nicht wolle, dass sie mir weh tue
und ich daher jetzt gehe. Ich fihlte
mich wie ein Baugerust. Nur wenn
ich stabil stand und gut mit ihr in
Kontakt war, fuhlte sie sich sicher.
Jetztistsie 17 und das Baugerust ist
fastabgebaut. Eswar alles anstren-
gend, keine Frage, aber ich habe sie
soliebundich weil3, es hatsich ge-
lohnt. Sie ist mein Herzchen und

ihr Mitgefhlistso grenzenlos. Das
haut mich jedes Mal um, wenn sie
mir was Gutes tut, einfach so. Zum
Beispiel bevorichins Bett gehe, mir
eine Warmflasche ins Bett legt, weil
ich so eine Frostbeule bin.

9.Ach und zu Letzt noch das: Alles,
was mal nichtgut liefoder wennich
danach dachte, Mist das hattestdu
aberauch anders machen kénnen
- Grol3zugigkeit fur mich ,anstatt zu
viel Strenge mit mir selbst. Viel Hil-
fe von AuRen annehmen, fiir sich,
den Haushalt, die Partnerschaft, die
Geschwisterkinder,...

Daswar jetzt schon einiges, mir fallt
noch was ein: Ignoranz fir mein Um-
feld. Wenn es unterwegs passierte,
begann ich mein Umfeld komplett
auszublenden und mich nur auf mich,
Luise und die Situation zu konzentrie-
ren, alswarenwir allein zu Hause. Es
ist egal, was andere sehen, denken,
wie sie schauen. Selten haben sie
natzliche Tipps und heizen stattdes-
sen die Situation noch mehr an, weil
wir uns unsicher fihlen.

Jetzt aber - habe fertig.
Liebe Griif3e Yvonne

Fiir Fragen oder persdnliche Gesprdche
stehe ich gerne zur Verfiigung.

1
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Ein Kind stiirmt, deinen Namen laut-
hals schreiend, auf dich zu und umarmt
dich vor Wiedersehensfreude so fest,
dass dir schier die Luft wegbleibt. Mit
strahlender Neugier fragt es dich tber
alle nahestehenden Personen aus und
ist dabei so aufgeregt, dass es mit den
Fingernvor dem Mund flattert. Es erin-
nert sich genau, wann es dich wo und
aus welchem Grund zum letzten Mal
gesehen hat. Im Verlauf des angeregten
Gesprdchs wechselt die Position der
Hénde. Von oben sind sie nun zwischen
den Schulterbldttern, wo sie - sich vor
Aufregung reibend - verweilen, bis das
Kind daran erinnert wird, dass es sei-
ne Engelsfliigel (die Arme wirken dabei
als solche) wieder ablegen darf. Wenn
es sich freut, umarmt es sich zuweilen
selbst, die Finger sind dabei hinter dem
Riicken immer in Bewegung. Einzigar-
tiges Verhalten, méchte man meinen.
Manchmal dndert sich die Stimmung
schlagartig. Das Kind wirft sich lauthals
weinend auf den Boden, schleudert al-
les, was ihm zwischen die Finger kommt,
durch die Gegend, geht wutentbrannt
und sich selbst fremd wirkend auf Ge-
genstdnde sowie auf Menschen los und
ist weder zu beruhigen noch zu bandi-
gen. Woher kommt dieses Verhalten?

Weitere besondere Verhaltenswei-
sen kénnten hier aufgefiihrt werden.
Das Kind, von welchem hier die Rede
ist, hat das Smith-Magenis-Syndrom;
und hat man einmal die Gelegenheit,
weitere Menschen mit diesem Syndrom
kennenzulernen, so traut man zunéchst
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seinen Augen nicht. Es gibt noch mehr
Kinder und Erwachsene, die sich vor
Freude selbst umarmen, im Gesprdch
mit den Fingern vor dem Mund flattern
oder sich schlagartigin einem Wutanfall
auf dem Boden wiederfinden.

Dank der deutschlandweiten Eltern-
initiative SIRIUS e. V., in welcher sich
Eltern von Kindern mit dem Smith-Ma-
genis-Syndrom zusammengefunden ha-
ben, bestand die Méglichkeit, an direkte
und deutschsprachige Informationen
zu diesem seltenen Syndrom zu gelan-
gen und sie mit der bestehenden, fast
ausschliefSlich englischsprachigen Lite-
ratur zu vergleichen. Diese Zusammen-
stellung befindet sich auf dem Standvon
2019, jungere Erkenntnisse sind nicht
berticksichtigt.

Das Smith-Magenis-Syndrom (im
Folgenden: SMS) wurde 1982 zum
ersten Mal durch die zwei Genetike-
rinnen Ann Smith und Ellen Magenis
beschrieben (Gropman, Duncan
und Smith 2006 [1]). Es ist ein sehr
seltenes genetisches Syndrom, das
durchdasFehlenoderdurcheineVer-
anderung der genetischen Informati-
onamkurzen Arm des Chromosoms
17 entsteht. In den meisten Quellen
wird eine Pravalenzratevon 1:25.000
Geburten beschrieben, jedoch haufig
mit dem Zusatz, dass das Syndrom
unterdiagnostiziert sei. Experten
schatzen daher eine Haufigkeit von
1:15.000-25.000. Es handeltsich also
um ein seltenes und unbekanntes
Syndrom, bei welchem noch Vieles

unerforschtist. Es seian dieser Stelle
darauf hingewiesen, dass es sich bei
nahezu allen Quellen um englisch-
sprachige, wissenschaftliche Studi-
en und Forschungsberichte (Paper)
handelt. Zudem wurden die Studien
oftmals mit sehr kleinen Teilneh-
merzahlen durchgeflhrt, was einen
Einfluss auf die Aussagekraft haben
kann.

Die meisten Menschen mit SMS
haben eine geistige Behinderung
und zeigen charakteristische Ver-
haltensweisen. Auch medizinische
Symptome (kraniofaziale Beson-
derheiten, skeletale Abweichungen,
kdrperlich-organische Beeintrachti-
gungen), Sprach- und Entwicklungs-
verzégerungen und Schlafstérungen
pragen das Bild des Syndroms (Elsea
und Girirajan 2008 [2]). Fur alle As-
pekte des Syndroms gilt, dass sie stets
in unterschiedlicher Auspragung auf-
treten und nicht alle bei einem Indivi-
duum mit SMSvorkommen mussen.
Eines haben jedoch alle Menschen
mit SMS gemein, und das ist die ver-
anderte genetische Information auf
Chromosom 17. Aber auch die gene-
tische Veranderungist nichtbeiallen
exakt gleich.

Genetische Definition

Wer sich mit dem Smith-Magenis-
Syndrom naher beschaftigt, muss
sich nicht nur an die Kurzform SMS
gewdhnen, sondern auch an ein wei-
teres Kurzel in Formvon Zahlen und
Buchstaben. In der Genetik ist nicht
unbedingtvon SMSdie Rede, sondern
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Abbildung 1: Schematisches Diagramm der SMS-Deletion 17p11.2

(nach Gropman et al. 2006, 338 [1])

hauptsachlich von der del17p11.2.
Dabei steht ,del” fur Deletion und
bedeutet aus dem Lateinischen kom-
mend ,ausléschen”. Die 17 bezeich-
net das Siebzehnte der 23 Chromo-
somenpaare des Menschen. Das ,,p“
(aus dem Franzdsischen von ,petit”
abgeleitet) besagt, dass es sich um
den kurzen Arm dieses Chromosoms
handelt. Die Genetik ermoglicht es,
noch genauer hinzusehen und soge-
nannte Bandenmuster eines Chro-
mosoms zu differenzieren. Das Band,
welches fir SMS verantwortlich ist,
tragt die Nummer 11.2 (Haas-Givler
und Finucane 2014 [3]). Diese Arbeit
beschaftigt sich also genau genom-
men damit, welche Folgen es hat,
wenn ein mikroskopisch kleiner Teil
der genetischen Information eines
Menschen (namlich am Band 11.2
des kurzen Arms des Chromosoms
17) fehlt. Folgende Abbildung (Abb.
1) zeigt die Bandenmuster um die
besagte Region und verdeutlicht das
Fehlen des Bandes 11.2.

Mit sehr wenigen Ausnahmen ist
die Ursache des Syndroms eine De-
novo-Deletion, tritt also zufallig und
nicht durch eine genetische Veran-
lagung der Eltern auf. Dennoch wird
bei einem neu entdeckten Fall von
SMS den Eltern geraten, sich eben-
falls zytogenetisch testen zu lassen

(Gropman et al. 2006 [1]). Es kann
den Eltern aber nahezu vollstandig
die Sorge genommen werden, dass
ein Grund fUr die Behinderung ihres
Kindes beiihnenliegt, es bestehtauch
ein sehr geringes Wiederholungsri-
siko. Wenn die Untersuchung derel-
terlichen Gene keine Auffalligkeiten
ergibt, liegt das Risiko, dass weitere
Geschwister eine SMS-Deletion ha-
ben, unter 1% (Smith et al. 2012 [4]).

Laut Elsea und Girirajan (2008 [2])
liegt in 90% der Falle von SMS eine
Deletion vor, wobei sich die Grolze
dieser Deletion unterscheiden kann.
So hat ein Grol3teil (70 % der 90 %)
eine sogenannte gewdhnliche (Com-
mon) Deletion, wahrend diese beiden
Ubrigen30 % mal grolRer (Large)und

mal kleiner (Small) ausfallt. Folgende
Abbildung verdeutlicht dies, wobei
die unterschiedlichen Deletionen
nicht immer exakt diese GroRen
haben. Das in der Mitte abgebildete
RAI1-Gen ist aber beijeder 17p11.2-
Deletion inbegriffen (Abb. 2).

In den Ubrigen 10% der Falle liegt
keine Deletion, sondern eine Mutati-
on (Veranderung) dieses sogenann-

ten RAI1-Gens vor. Die meisten Ei-

genschaften bzw. Besonderheiten

von SMS sind die Folge der Deletion
oder Mutationvon ebendiesem RAI1-
Gen, wohingegen die Variabilitatund
der Schweregrad der Behinderung
durch andere Gene in der 17p11.2-
Region modifiziert werden. Die mole-
kulargenetische Bestatigung von SMS
ergibtsich folglich durch die Feststel-
lungeiner 17p11.2-Deletion, die das
RAI1-Gen miteinschliel3t, oder einer
Mutation des RAI1-Gens.

Diagnose des Syndroms

Fur die Diagnose wird die Region
17p11.2 mittels verschiedenster
zytogenetischer und molekularer
Verfahren untersucht. Klassische
Methoden, eine SMS-Deletion fest-
zustellen, sind das G-Bandingund der
FISH-Test. Neuere und kosteneffizi-

-l distal milddla proximal "
y SMS-REP _  SMS-REP sms-Aep °°
— _— — L -—

A

Small Deletson

Common =3.7 Mb Delation

| arge =500 &b D betion

17pll.2

Abbildung 2: Diagramm verschiedener SMS-DeletionsgréfSen

(Madduri et al. 2006, 189 [5])
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entere Verfahren heilen MLPA und
gPCR und ermoglichen es kleinere
Deletionen festzustellen. Auch der
aCGH-Test kann die verschiedenen
17p11.2-Deletionen feststellen (Elsea
und Girirajan 2008 [2]). Dieser istim
mundlichen Sprachgebrauch auch
unter der Bezeichnung ,Microarray-
Analyse” oder ,Array-Test" bekannt.

Derartige genetische Untersu-
chungen finden bei Neugeborenen
nicht routinemaRig statt, sondern
werden erst durchgefihrt, wenn
andere Merkmale, wie das dulRere
Erscheinungsbild oder Auffalligkeiten
im Verhalten, Hinweise auf das Syn-
drom liefern. Dabeiist SMS nochim-
mer sehr unbekannt, sodass oftmals
erstspatoder gegebenenfalls nie die-

Typeaituid “SMS-Dadechl” - Flackis Cuagachl

se konkrete Gen-Region untersucht
wird. Auch Gropman et al. (2006) [1]
zufolge beruhtdie Diagnose von SMS
aufderklinischen Erkennungdes ein-
zigartigen Erscheinungsbilds, das kor-
perliche, entwicklungsbedingte und
verhaltenstechnische Aspekte bein-
haltet. Sowerden die meisten Kinder
erstim mittleren Kindesalter diagnos-
tiziert, wenn die Merkmale der Be-
hinderung am erkennbarsten und
markantestensind. Erst beiVerdacht
in diese Richtung werden genetische
Untersuchungen durchgeftihrt, wie
das folgende Schaubild (Abb. 3) ver-
deutlicht.

So zielgerichtet der Verlauf der Di-
agnose erscheint, nimmt der Weg bis
zur Diagnose doch oft einige Jahrein
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Abbildung 3: Ein Algorithmus zur Diagnose des SMS (Elsea und Girirajan 2008, 413 [2])

(Ubers. v. Verf)
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Anspruch. Um zu einem klinischen
Verdachtvon SMS zu gelangen, istes
insbesondere wichtig und hilfreich,
die charakteristischen Merkmale des
Syndroms zu kennen. (Auf dem Feld
der Kunstlichen Intelligenz wurden
neue Verfahren wie ,Face2Gene”
oder ,GestaltMatcher” entwickelt,
welche mit Hilfe von eingescannten
Portraitfotos eine Verdachtsdiagnose
beschleunigen kdnnen.)

AuRere Erscheinung

Mitzunehmendem Alter entwickeln
Kinder mit SMS einimmer markante-
res Erscheinungsbild (Phanotyp)und
Besonderheiten bezogen auf aulRer-
lich Sichtbares. Dazu gehéren kranio-
faziale (Kopfund Gesichtbetreffende)
Abweichungen (Dysmorphien), aber
auch die Statur von Menschen mit
SMSweist Besonderheiten auf. Chen,
Potocki und Lupski (1996) [6] haben
anhand von Uber 100 Fallberichten
diese Merkmale zusammenfassend
ausgewertet und mit Haufigkeitsan-
gabentabellarisch aufgelistet(Tab. 1).

Trotz des Alters der Quelle variiert
der Inhaltim Vergleich mitjungeren
Quellen kaum, weshalb sie aufgrund
von prazisen und nachvollziehbaren
Haufigkeitsangaben hier aufgefuhrt
ist.

Korperlich-organische Merkmale

SMS kann eine Reihe verschie-
denster gesundheitlicher Probleme
mit sich bringen, die auf kérperlich-
organische Besonderheiten zurtck-
zufihrensind. Verschiedene Studien
zeigen hierzu verschiedene Merk-
male mit unterschiedlich haufigem
Vorkommen, doch Smithetal.(2012)
[4] haben SMS-Merkmale von neun
verschiedenen Studien zusammen-
gefasst und in vier Stufen der Hau-
figkeit aufgeteilt (Tab. 2).
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Tab. 1: AuBere Merkmale des SMS (Chen et al. 1996 [6])

Wurde beschrieben
bei:

Mittelgesichtshypoplasie 92 von 99
(Unterentwicklung des Mittel-

gesichtes)

Brachycephalie (Kurzschdadel  85von 95
oder Rundschadel)

Kurze, breite Hande 82von 96
Breiter Nasenriicken, breite 72von 86
Nasenwurzel

Breites Gesicht 43von 53
Ohr-Anomalien 71von 96
Zeltformige Oberlippe (nach 48 von 66
unten gebogen)

Kurze Statur 61von 89
Synophrys (Zusammenge- 25von 40
wachsene Augenbrauen)

Vorgewdlbte Stirn 57von 90
Prognathie (weit vorstehen- 43von 83
der Oberkiefer)

Syndaktylie (Zusammenge- 18von 49

wachsene Finger)

Nach Chen et al. (1996) [6] sei zu
erganzen, dassessich beiden Augen-
problemen sehr haufig um Kurzsich-
tigkeit und Schielen handelt.

Aus dem Zusammenwirken die-
ser Merkmale sowie der geistigen
Behinderung von Kindern mit SMS
kann es zu besonderen Pragungen
in der Entwicklung kommen. Zur Er-
lauterung sollfolgendes Beispiel die-
nen: Sehr viele Menschen mit SMS
leiden (durch Mittelohr-Anomalien
bedingt) unter haufigen Mittelohr-
entziindungen. Wenn es fur Kinder
oft schon schwer ist, Schmerz zu lo-
kalisieren, so tun sich Menschen mit
einer geistigen Behinderung dabei
oftmals sehr schwer und bringen es
oft gar nicht direkt zum Ausdruck. Ein
weiteres SMS-typisches Merkmal ist
eine gewisse Schmerzunempfindlich-
keit, was diese Thematik nochmals

93 %

89%
85 %
84%
81%
74%
73%
69 %
62%
57%
52%

37 %

verkompliziert. Unerkannt kénnen
diese Schmerzen zum einen ver-
starkte Verhaltensauffalligkeiten
hervorrufen,zumanderen aber auch
zeitweise - meist sogar chronisch-zu
Schwerhdrigkeit fuhren. Besonders
im Kindesalter hat das wiederum
massive Auswirkungen auf die Spra-
chentwicklung. Frihzeitiges Wissen
um diese sich gegenseitig bedin-
genden Faktoren und regelmaRige
Vorsorgeuntersuchungen kénnen
hierbei einigem vorbeugen.

Wenn die Frage nach SMS auf-
kommtund eine knappe Erlauterung
zu diesem Syndrom erwinschtist, so
wird es meist mit folgenden Worten
grob umrissen: Es handeltsichumein
genetisches Syndrom, das mit einer
geistigen Behinderung, Schlafsto-
rungen und Verhaltensauffalligkeiten
einhergeht. Die folgenden Kapitel sol-

len nun diese pragnanten Themen
behandeln.

Kognitive Entwicklung

1Q-Spektrum des SMS

Mit der genetischen Konstellation
des SMS geht in den meisten Fallen
eine geistige Behinderung einher.
Auch wenn die Festmachung des
Begriffs ,geistige Behinderung” am
Intelligenzquotienten (im Folgenden:
Q) sehr umstritten ist, ist eine kurze
Ubersicht tiber die kognitive Entwick-
lung von Menschen mit SMS unab-
dingbar.

Setzt man den IQ als messbares
Kriterium der Intelligenz an, tun sich
dennoch Schwierigkeiten auf, daver-
schiedene Klassifizierungssysteme
bestehen, welche die Grenzen an
unterschiedlichen Stellen ziehen. In-
telligenzminderung (bzw. geistige Be-
hinderung)ist als psychische Stérung
inder ICD-10(Internationale Klassifi-
kation psychischer Stérungen) nach
IQ-Bereichen unterteilt aufgelistet.
Deshalb soll diese hier als grundle-
gende Vergleichsmoglichkeit fur die
nachfolgend zusammengestellten
Ergebnisse dienen (Tab. 3).

Esgibtvier Studien, deren1Q-Daten
sich fur eine Ubersicht zur kognitiven
Entwicklung von Menschen mit SMS
anbieten. Die unterschiedlichen 1Q-
Bereiche dieser vier Studien lassen
sich weitestgehend der Untertei-
lung der ICD-10 zuordnen, sodass
die nachfolgende Grafik ein grobes
Gesamtbild tiber die unterschiedliche
Auspragung der geistigen Behinde-
rung bei Menschen mit SMS darstellt.
In diesem Diagramm werden die Be-
reiche ,schwere und schwerste Intel-
ligenzminderung” zusammengefasst
und einweiterer Bereich ,Lernbehin-
derung” flr den IQ Gber 70 wird auf-
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Tabelle 2: Kérperlich-organische Merkmale des SMS (Smith et al. 2012 [4])

Koérperlich-organische Merkmale

* Mittelohr-und Kehlkopf-Anomalien

+ Muskelhypotonie (Schwacher Muskeltonus)

+ Heisere, tiefe Stimme
+ Zahn-Anomalien

Haufigkeit

Uber 75 %

+ Hyporeflexie (Abschwachung/Verlangsamung der Reflexe)
+ Zeichen einer peripheren Neuropathie (reduzierte Schmerz- und

Temperaturempfindlichkeit)

+ Sensomotorische Fehlfunktion des Mundes/ der Zunge (in der

frihen Kindheit)

* Inverser Tag-Nacht-Rhythmus des Melatonins

+ Schwerhdrigkeit

50-70%

+ Skoliose (Seitliche Krimmung der Wirbelsaule)

+ Augen-Anomalien (Iris, Hornhaut)
+ Verstopfung

* Hyperakusis (Uberempfindlichkeit gegentiber Schall/L&rm)
+ Tracheobronchiale Probleme (Probleme der Atemwege und Lun-

gen)

+ Velopharyngeale Insuffizienz (unzureichendes SchlieBen des Gau-
mensegels: Sprach-, Ess- und Schlafprobleme méglich)

+ Abweichungenim REM-Schlaf

+ Abnormes EEG ohne offensichtliche Anfalle

+ Herzfehler
+ Schilddrisenfunktionsstérungen

25-50%

+ Krampfanfalle (Haufigkeit variiert je nach Studie)

* Anomalienim Nieren-Harntrakt

Unter 25 %

+ Krampfanfalle (Haufigkeit variiert je nach Studie)

+ Lippen-Kiefer-Gaumenspalte
+ Netzhautablésung

geflhrt (Abb. 4).

Zusammenfassend istfestzuhalten,
dass die|Q-Ergebnisse der getesteten
Menschen mit SMS sehrverschieden
ausfallen und nichtunbedingtim Be-
reich einer geistigen Behinderung lie-
gen. Die durchschnittliche kognitive
Entwicklunglasstsich aber beieinem
Grol3teil der hier aufgefiihrten Studi-
en im Bereich einer mittelgradigen
Intelligenzminderung einordnen. Auf
die Schwierigkeit der Vergleichbarkeit
der Studien und die allgemeine Pro-
blematik der Festmachung geistiger
Behinderung an IQ-Ergebnissen sei
nochmals hingewiesen. Auch die
durchwegs kleinen Stichproben und
die Verwendungverschiedenster In-
telligenz-/Entwicklungstests (auchin-
nerhalb der Studien)relativieren die
Aussagekraftder Ergebnisse. (Green-
berg et al. 1996 [8]; Martin, Wolters
und Smith 2006 [9]; Sloneem, Oliver,
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Udwinund Woodcock 2011 [10]; Ud-
win, Webber und Horn 2001 [11])

Besondere Aspekte zurIntelligenz-
entwicklung bei SMS
Maddurietal.(2006) [5] entdeckten
durch eine Untersuchungvon 48 Per-
sonen mit SMS einen signifikanten
Zusammenhang zwischen der GroRe
der Deletion auf Chromosom 17 und
dem Q. Hierfirwurden zunachst bei

Tabelle 3: ICD-10 (Dilling 2005 [7])

allenTeilnehmern der Studie moleku-
largenetische Analysen durchgefiihrt,
um die GréRe der Deletion zu ermit-
teln. Die Psychologen, welche die IQ-
Testungen durchfihrten, kanntendie
GroRe der Deletion nicht. So kam he-
raus, dass Teilnehmer miteiner grol3-
en Deletion mit signifikant hdherer
Wahrscheinlichkeiteinen niedrigeren
IQ erzielten, als Teilnehmer miteiner
kleinen oder gewdhnlich grol3en De-
letion. In dieser Studie lag der 1Q bei
einer groRen Deletion im Schnitt bei
30 und somitim Bereich einer schwe-
ren geistigen Behinderung.
Udwinetal.(2001)[11] beobachte-
ten einen Unterschied der 1Q-Ergeb-
nisse ihrer Studie mit Erwachsenen
imVergleich zu den Ergebnissen aus
ihrer Studie mitKindern. So erreichte
ein Grol3teil der Erwachsenen einen
hoheren 1Q (50 bis 69) als die Kinder,
von welchen die meisten einen I1Q
unter 50 hatten. Die Autoren stellen
diesbezUglich selbst die Reprasenta-
tivitatihrer Studien und die Vergleich-
barkeit der zwei Testinstrumente
(WISC und WAIS) in Frage. Somit ne-
gieren sie die Schlussfolgerung, dass
der1Qvon Menschen mit SMS mit der
Zeit steigt. Jedoch scheint auch kein
Ruckgang der kognitiven Fahigkeiten
stattzufinden, womit sich ein Unter-
schied zu anderen genetischen Syn-
dromen, wie dem Fragilen XSyndrom

F70 Leichte Intelligenzminderung 50-69
F71 Mittelgradige Intelligenzminderung 35-49
F72 Schwere Intelligenzminderung 20-34
F73 Schwerste Intelligenzminderung <20
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10 Verteilung - 5MS
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Abbildung 4: 1Q-Verteilung des SMS (Darstellung v. Verf.)

und dem Down-Syndrom, herauskri-
stallisiert.

Smith et al. (2012) [4] beschreiben
eine relative Schwache im Kurzzeit-
gedachtnis, wohingegen das Lang-
zeitgedachtnis und die Wahrneh-
mungsfahigkeit eher zu den Starken
von Menschen mit SMS zahlen. Bei
einer zusammenfassenden Analyse
verschiedener Studien fanden sie
heraus, dass 75% der Menschen mit
SMS eine verzdgerte Sprachentwick-
lung vorweisen. Sarimski (2014) [12]
betont hierzu, dass nur wenige stan-
dardisierte Untersuchungen bezig-
lichder Sprachentwicklungvorliegen.
Da sich bei allgemeinen Intelligenz-
tests allerdings keine besonderen
Schwachen im sprachlichen Bereich
ergaben, sollten die sprachlichen
Fahigkeiten bei Menschen mit SMS
im Bereich ihrer allgemeinen kogni-
tiven Fahigkeiten liegen. Sarimski
beobachtet bei einer eigenen Un-
tersuchungvon 18 Kindern mit SMS
eine relativ gute Sprachkompetenz.
AbschlieBend seien hierzu noch die
Beobachtungen von Udwin et al.
(2001) [11] erwahnt, welche Starken
im allgemeinen, sprachbezogenen

Wissen und im schlussfolgernden
Denken beschreiben, wohingegen
die visuomotorische Koordination
und die Reaktionsgeschwindigkeit
eher Schwachen von Menschen mit
SMS darstellen.

Schlafproblematik

Als zweite markante Eigenschaft
des SMS ist das besondere Schlaf-
verhalten zu nennen. Bereits 1998
heil3t es bei Smith et al. [13], dass
die korperlichen und molekularge-
netischen Eigenschaften von SMS
besserverstandenwerden als auffal-
lige Eigenschaften im Verhalten, wie
beispielsweise die Schlafstérungen.
Diese Aussage lasst sich auch heute
noch vertreten, da die Thematik der
Schlafstérungen bei Menschen mit
SMS bis heute noch eingeschrankt
erforschtist. In einer Studie untersu-
chen ebendiese das Schlafverhalten
von 39 Menschen mit SMS im Alter
zwischen 1,6 und 32 Jahren. Bei 65 bis
100% der Teilnehmer dieser Studie
werden auffallige Schlafprobleme
beobachtet. Zu diesen zahlen Schwie-
rigkeiten beim Einschlafen, verkurzte
Schlafzyklen, regelmaRiges und aus-

gedehntes nachtliches Erwachen,
UbermaRige Tagesschlafrigkeit, kurze
Schlafperioden wahrend des Tages
(oftmals geschieht das Einschlafen
plotzlich und wahrend einer Aktion
wiez. B. beim Essen), Schnarchenund
Bettnassen (Enuresis). Die nachfol-
gende Tabelle zeigt die von Smith,
Dykens und Greenberg (1998) [13]
erkannten Schlafprobleme, bei wel-
chenvor allemdie Schwankungenum
den Mittelwert besonders auffallen
(Tab. 4).

Smith et al. (2012) [4] beschreiben
weiter, dass fragmentierter Schlaf mit
einerverklrzten Gesamtschlafdauer
bereits im Alter von sechs Monaten
dokumentiert wird und als chro-
nisches Problem bis ins Erwachse-
nenalter andauert. Zwischen 50 und
75% von Menschen mit SMS weisen
Anomalienim REM-Schlaf(,rapid eye
movement” - Schlafabschnitt mit ra-
schen Augenbewegungen) auf und
bei Gber 75 % liegt ein inverser Tag-
Nacht-Rhythmus des Hormons Me-
latonin vor. Leersnyder et al. (2001)
[14] formulieren konkreter, dass sie
in einer Studie mit neun Kindern mit
SMS eine Umkehr in der Melatonin-
sekretion (Ausschuttung des Hor-
mons Melatonin) feststellten, was
sie als Ausgangssituation fur ihre
Untersuchung nutzten. Diese Um-
kehrung in der Melatoninsekretion
mit Spitzenwerten am Tag wird als
Ursache fur die ausgedehnten Wach-
phaseninder Nacht, fur die verkurzte
Gesamtschlafdauer, und fiir die hau-
fige Tagesschlafrigkeit vermutet. Im
Rahmen dieser Studie wurde eine
medikamentdse Behandlungin Form
einer Kombination aus Betablockern
am Morgen, welche die Ausschittung
von Melatonin tagsuber unterdru-
cken, und Melatoningabe am Abend
als wirksam herausgefunden, da
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sich das Schlafverhalten besserte.
Die Wirkung schien sich auch Uber
einige Monate hinweg zu halten,
sodass eine nachlassende Wirkung
der Medikation durch Gewdhnung
zunachst ausgeschlossen wurde.
Dennoch zeigt sich anhand verschie-
denster Veroffentlichungen Gber die
letzten Jahre hinweg bis hin zum Jahr
2019, dass besonders die Thematik
und Erforschung der Schlafstorungen
bei SMS hochaktuell ist. So werden
neben dem Hormon Melatoninauch
andere Hormone als Ursache vermu-
tet, aber auch kraniofasciale Dysmor-
phien, welche méglicherweise zu er-
schwertem Atmen fuhren, werden
untersucht. Zusammenhange zwi-
schen den Schlafstorungen und den
Unterschieden in der genetischen
Information stellen ebenfalls ein
Forschungsgebiet dar. Auch Spruyt,
Braam, Smits und Curfs (2016) [15]
schlussfolgern ausihrer Studie, dass
die Behandlungder Schlafprobleme
bei SMS ein komplexes Thema dar-
stellt, und dassihre Ergebnisse zwar
moglicherweise einzelne Betroffene
im Umgang mit Schlafproblemenund
der Medikation unterstttzen; doch

um weitere Fortschritte zu machen,
mussten klinische Studien mitgrolie-
ren Gruppen durchgefiihrt werden.
Besonders in Richtung der medika-
mentdsen Behandlung der Schlaf-
stérungen wird viel geforscht, und
es erscheinen neue Medikamente
oder Medikamentenkombinationen.
So wurde beispielsweise ein Prapa-
rat entwickelt, welches Melatonin
zeitverzogert freisetzt, um eine lan-
gere Wirkung zu erzielen.Ende 2018
kam speziell fur Schlafstérungen bei
Autismus-Spektrum-Stérung oder
dem SMS ein Melatonin-haltiges
Medikament auf den Markt, welches
erstmals flr Kinder ab zwei Jahren
geeignet ist (European Medicines
Agency 2018 [16]).

Chronische Schlafstérungen allein
sind fur den Betroffenen selbst und
fur das gesamte betroffene Umfeld
ein sehr belastender Faktor und
rufen in jeder Familie durch Schlaf-
mangel verursachte Ausnahmezu-
stande hervor. In Kombination mit
auffalligem Verhalten beim SMS
ergibt sich oftmals ein sehr heraus-
fordernder Alltag. Bouras, Dykens
und Smith (1998) [17] untersuchten

Tabelle 4: Schlafstérungen des SMS (Smith et al. 1998 [13]) (Ubers. v. Verf.)

Aufwachzeit

Zubettgehzeit

Schlafdauer

Haufigkeit von Schlafperioden tagstiber

Lange der Schlafperioden

Haufigkeit des nachtlichen Aufwachens

Zeit bis zum Wiedereinschlafen nachts

18

05:30 Uhr 02:00-07:00 Uhr
20:40 Uhr 18:27-22:18 Uhr
7,77 Stunden 3,5-10,5Stunden
1,4 1-6

65,8 Minuten 3-150 Minuten
2,29 0-18

31,4 Minuten 0-180 Minuten

Besonderheiten und Zusammenhan-
gevon Verhaltensauffalligkeiten und
fanden heraus, dass sich neben der
verzogerten kognitiven Entwicklung
die Schlafstérungen als wesentliche
Ursache fur die im nachsten Kapitel
beschriebenen herausfordernden
Verhaltensweisen erwiesen.

Verhaltensauffilligkeiten

Im Sprachgebrauch englischspra-
chiger Paper wurde dieses Kapi-
tel in den meisten Fallen unter der
Uberschrift ,maladaptive Behavior”
stehen, was wortlich mit mangelhaft
angepasstem Verhalten Ubersetzt
werden kdnnte, hier aber unter Ver-
haltensauffalligkeiten fallt. Bouras et
al. (1998) [17] untersuchten in einer
Studie mit Hilfe der ,Child Behavior
Checklist” (CBCL) 35 Kinder mit SMS
und fanden folgende Verhaltensauf-
falligkeiten heraus (Tab. 5).

Ebendiese fanden im Rahmen der
gleichen Studie an Hand der ,Stereo-
typy Checklist”heraus, dass 100% der
Teilnehmer stereotype Verhaltens-
weisen zeigen, welche aber in der
folgenden Tabelle nach Martin et al.
(2006)[9] etwas konkreter aufgefuhrt
werden sollen. Diese untersuchten
Stereotypienvon 15 Kindern mit SMS,
was einerelativkleine Stichprobe dar-
stellt, aber verglichen mit weiterer
Literatur ahnliche Ergebnisse erzielt
(Tab. 6).

Diewohlschwierigsten Verhaltens-
weisen des SMS sind die der Selbst-
verletzung, welche hier an Hand
einer Studie von Finucane, Haines
Dirrigl und Simon (2001) [18] tabel-
larisch dargestellt werden. Von den
teilnehmenden 29 Kindern und Er-
wachsenen mit SMS verletzen sich
97 % selbst, wobei das BeilRen in die
eigenen Hande mit Abstand bei den
meisten Teilnehmern vorkommt



(Tab.7).

Smithetal.(2012)[4] betonen, dass
die Verhaltensauffalligkeiten des SMS
einvorherrschendes Thema darstel-
len, da sie fur die Familien und das
Umfeld grol3e Herausforderungen
mitsich bringen. Das giltim Besonde-
renfurdie selbstverletzenden Verhal-
tensweisen, welche bei den meisten
Menschen mit SMS ab einem Alter
von 2 Jahren auftreten. Die Verhal-
tensauffalligkeiten des SMS spiegeln
ein komplexes Zusammenspiel von
korperlichen Eigenschaften, Umwelt
und Entwicklungsverzégerung wider,
wobei besonders die mit dem Alter
wachsende Diskrepanz zwischen ko-
gnitiver und emotionaler Entwicklung
zu Auffalligkeiten im Verhalten fihrt.
Die sozio-emotionale Entwicklung
geht auch bei erwachsenen Men-
schen mit SMS meist nicht Gber das
Kindesalter hinaus.

So kénnen Verhaltensauffallig-
keiten verschiedenste Ausloser ha-
ben, wovon nun einige beispielhafte
Ideen aufgefuhrt werden sollen.
Prinzipiell tritt auffalliges Verhalten
oftdann zutage, wenn Aufmerksam-
keit gesuchtwird, oder aufgrundvon
kognitiver oder sprachlicher Entwick-
lungsverzégerung und dem daraus
folgenden Unvermdgen, sich anders
auszudricken. Das kann auch aufdie
bereits angedeutete Moglichkeit zu-
treffen, dass Schmerzen (bspw. bei
Ohrenentzindungen)vorliegen, aber
nicht definiert oder gar verbalisiert
werden kdénnen. Andererseits kann
die oftmals mitdem Syndrom einher-
gehende Schmerzunempfindlichkeit
zu Selbstverletzungen fuhren, bzw.
naturliche Schutzreaktion mindern.
Selbstverletzungen sind unter den
Verhaltensauffalligkeiten die effek-
tivsten Mittel, um an Aufmerksamkeit
zu gelangen, dasich das Umfeld zu ei-
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Tabelle 5: Aligemeine Verhaltensauffélligkeiten des SMS (Bouras et al. 1998 [17])

Allgemeine Verhaltensauffalligkeiten

Hyperaktivitat

Wutanfalle

Aufmerksamkeit suchendes Verhalten
Impulsivitat

Zerstorerisches Verhalten

Nervositat

Korperliche Aggression

Einnassen oder Einkoten tagsuber

Haufigkeit

Uber 94 %

Uber 94 %

Uber 94 %

86 %

86 %

66 %

57 %

54 %

Tabelle 6: Stereotype Verhaltensweisen des SMS (Martin et al. 2006 [9])

Stereotype Verhaltensweisen

Zahneknirschen

Hande in den Mund stecken

Gegenstande in den Mund stecken

Zuhalten von Ohren oder Augen

Selbstumarmung

Repetitives Umblattern von Buchseiten

Gehen aufZehenspitzen

Flattern, Wedeln oder Klatschen mit den Handen

Absichtliches Fallenlassen oder Schmeif3en von Gegenstanden

Antippen oder Reiben von Gegenstanden oder des Kérpers

Schaukelnde Bewegung mitdem Korper

Nahes Anstarren von Gegenstdanden oder Handen

Wirbeln und Drehenim Kreis

87 %

87 %

80 %

67 %

60 %

60 %

60 %

60 %

60 %

53 %

53 %

53 %

47 %
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ner Reaktion gezwungen fuhlt. Nicht
zuletzt kdnnen Schlafstérungen die
herausfordernden Verhaltensweisen
intensivieren.

Als einzigartiges und markantes
Verhalten des SMS sei nun zum Ab-
schluss der Beschreibung dieses
Syndroms die Selbstumarmung
noch einmal hervorgehoben. Diese
stellt Smith et al. (2012) [4] zufolge
ein effektives Merkmal zur klinischen
Diagnostik dar, wobei esin seiner Auf-
falligkeit nur bei 60 % (Martin et al.
2006 [9]) vorkommt. Hier schliel3t
sich der Kreis Uber die verschiedenen
Merkmale des Syndroms zu den ein-
gangs angestellten Beobachtungen,
wodurch der oft lange Weg bis zur
sicheren Diagnose SMS etwas veran-
schaulicht werden konnte.

Fazit

Es ist menschlich, immer von der
Norm aus zu denken, und das ist
wichtig, um Einordnungen vorneh-

Tabelle 7: Selbstverletzende Verhaltensweisen des SMS (Finucane et al. 2001 [18])
Selbstverletzende Verhaltensweisen

Sichin die Hand beiRen

Sich selbstschlagenn

Kopfanschlagen

An der Haut zupfen

Finger- oder Zehennagel ausreiRen

Haare ausreil3en

Einfihrenvon Gegenstandenin die Ohren

Einfihren von Gegenstanden in die Vagina (19 weibl. Teilnehmer)

Einfihren von Gegenstandenin die Nase

Einfihren von Gegenstanden in das Rektum

20

men zu kdnnen und fur die Kommu-
nikation einen gemeinsamen Nenner
zu schaffen. Es ist verstandlich und
notwendig, dass die Literatur beson-
ders Auffalligkeiten betrachtet und
genauer untersucht. Es entsteht
dadurch schnell der Eindruck, dass
das Syndrom nur aus sehr stark aus-
gepragten negativen Auffalligkeiten
besteht. Die Schwierigkeiten, die ein
Kind mit SMS und die Familien dieser
Kinder Uber das gemeinsame Leben
hinweg begleiten, sollen nicht klein-
geredetwerden. Es fehlt schlichtweg
die positive Seite dieser Menschen
inder Literatur. Das istkein Wunder,
denn es ist nicht unbedingt greif-
bares, analysierbares Verhaltenvon
wissenschaftlicher Bedeutung, aber
esistdas, was das Leben dieser Kin-
der und auch das deren Familien
bereichert und lebenswert macht:
Es ist das, was man eben nicht erle-
sen,sondern nurerleben kann, oder
zumindest nur nachvollziehen kann,

Haufigkeit

93%

62%

55%

52%

55%

35%

31%

21%

17%

4%

wenn man einen Menschen mit SMS
kennt. Es ist der Sinn fur Humor und
die Fahigkeit, sich wahnsinnig freu-
en, und diese Freude auch zeigen zu
kénnen. Es ist die Fahigkeit zu gro-
Rer Offenheit, Warmherzigkeit und
unstillbarem Interesse an wichtigen
Bezugspersonen. Die Fahigkeit, sich
Ereignisse, Orte und Begegnungen
Uber sehrlange Zeit hinweg merken
zu kénnen, die fur den Menschen
mit SMS als sehr bedeutsam galten,
aber Unsereins sehr schnell wieder
vergisst. Auch die Wichtigkeit des
sozialen Lebens und eine enorme
Feinfuhligkeit fur das Befinden an-
derer zahlen zu den unmessbaren
Eigenschaften, die leicht Gbersehen
werden, wenn man regelmaliig mit
Wutanfallen und schlaflosen Nachten
konfrontiert ist.

Die Notwendigkeit einer méglichst
detaillierten Beschreibung eines Syn-
droms ist und bleibt unumstritten.
Sowohl Eltern als auch Lehrer, Arzte
und jegliches Fachpersonal brauchen
konkrete Informationen. SMS bringt
leider Verhaltensweisen mitsich, die
oft harte Regeln und MaRnahmen
zum Schutz des Umfelds und des
Betroffenen selbst erfordern. Doch
sollte so gut wie moglich vermieden
werden, dass aufgrund von Ahnungs-
losigkeit, Hilflosigkeit und damit ein-
hergehender Uberforderung noch
heute fragwurdige Malinahmen er-
griffen werden. Durch geteiltes Wis-
sen, Erfahrung, aufmerksame Beo-
bachtung und Forschung kann man
weiterkommen und es ist zu hoffen,
dass auch diese Vereinsbroschure
ihren Beitrag dazu leistet.
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Gedanken zum fur Menschen mit SMS so
"wichtigen" Thema Essen...

Neben Schlafstérungen und heraus-
forderndem Verhaltenistdas "Essen"
ein weiteres wichtiges, irritierendes
und sehr oft frustrierendes Themain
einer Familie miteinem Kind mit SMS.
Leider steigt mitzunehmendem Alter
bei Kindern mit SMS auch das Risiko
fur die Entwicklung von Fettleibig-
keit. Eltern sollten sich diesem Risiko
bei ihren Kindern bewusst sein, um
frihzeitig praventive Mallnahmen
zur Gewichtskontrollein den Lebens-
rhythmus des Kindes einzufihren und
damitkunftige Gesundheitsprobleme
durch Ubergewicht méglichst zu ver-
hindern.

Hintergrund

Die Mehrheit (> 80 %) der Kinder mit
SMS kommen zum geplanten Termin
mit normalen Geburtsparametern
(GroRe/Gewicht/Kopfumfang) zur
Welt.Im Sauglingsalter sind erhebliche
Schwierigkeiten bei der Nahrungs-
aufnahme aufgrund schwerer sen-
somotorischer Funktionsstérungen
(schwacher Muskeltonus/Hypotonie;
schlechtes Saugen/Schlucken) blich,
und der Ubergang zu fester und stark
texturierter Nahrung, die gekaut wer-
den muss, ist oft schwierig. Diese fru-
hen Futterungsschwierigkeitenfiihren
zu einer Beeintrachtigung der Wachs-
tumsgeschwindigkeit (GroRe und Ge-

5MS Rai1 +/- Mouse Models — Obesity Risk In 5MS
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wicht; <= 5. Perzentile) in der frihen
Kindheit, insbesondere bis zum Alter
von 3Jahren, was haufig zur Diagnose
einer Gedeihstorung (FTT) fuhrt.

Im Kontrast zur frihen Kindheit
beginnt in der Vorpubertat dann die
Problematik der Gewichtszunahme
aufgrund von Uberernadhrung bei
geringer taglicher Bewegung. Begin-
nend im Alter von etwa 6-9 Jahren
(Vorpubertat) zeigen die Wachstums-
kurvenflir SMS ein erhohtes Risiko flr
Fettleibigkeit (erhéhter BMI). Dieses
Risiko wird durch die Ernahrungs-
gewohnheiten, Essensaufnahme
ohne Hunger- und Sattigungsgefuhl
(Hyperphagie), den gestorten Schlaf-
zyklus in Verbindung mit nachtlicher
Nahrungssuche (bei alteren Kindern),
die Nebenwirkungenvon Psychophar-
maka wie z.B. Risperdal (gesteigerter
Appetit/Gewichtszunahme)und/oder
denallgemeinzunehmend sitzenden
Lebensstil (geringes Aktivitatsniveau)
bei SMS weiter erhéht.

Besonders haufig tritt Fettleibigkeit
bei Personen mit RAI1-Mutation auf.

Genetische Veranlagung zu
Fettleibigkeit aufgrund von
RAI1-Haploinsuffizienz

Es gibteindeutige Hinweise darauf,
dass eine RAl1-Haploinsuffizienz die
Nahrungsaufnahme, das Sattigungs-
niveau und die Fettverteilung sowohl
bei Mausen als auch bei Menschen



Abbildung 2: Darstellung eines gesunden Essensplan

Quelle: freepik - food plate plan

beeinflusst (Burns etal.,2010). Nach
dem Auslésen von Hunger zeigen
Rai1 +/- Mause ein gestortes Satti-
gungsgefuhl, daszuHyperphagie und
damit zu Fettleibigkeit fihrt (Abb. 1).

In Kombination mit der offensicht-
lichen ,genetischen Veranlagung" zu
Fettleibigkeit aufgrund des fehlenden
oder mutierten RAI1 mangeltes Men-
schen mit SMS an der Fahigkeit, ihr
Essen selbst zu regulieren. Folglich
essen und trinken sie ungehemmt: zu
viel, zu haufigund oft,,ohne Genuss".

Das bedeutet, dass die Kontrolle
der Nahrungsaufnahme ein Leben
lang von aul3en erfolgen muss!

Je friher dies beginnt und zur
.Norm" fir das ganze Leben wird,
desto geringer ist das Risiko im spa-
teren Leben andere mit Fettleibigkeit

zusammenhangende Krankheiten
einschliel3lich Herz-Kreislauf-Erkran-
kungen, Diabetes und mit Fettleibig-
keitzusammenhangende Stoffwech-
selstérungen zu entwickeln.

Was also tun?
Der beste Behandlungsansatz ge-

gen Fettleibigkeit ist eine gesunde,
kalorienreduzierte Ernahrung und
regelmallige Bewegung Abb.2). Das
Gewichtsmanagementbei Menschen
mit SMS erfordert eine Umstellung
ihrer Ernahrung und der Lebens-
mittelportionen in Kombination mit
mehr Bewegung und korperlicher
Aktivitat, einer Begrenzung der Zeit,
dieinsgesamt mitsitzender Tatigkeit

verbrachtwird, und der Vermeidung
von ndchtlichen Essenszeiten. Die
Steuerung dieser Malinahmen muss
zeitlebens von auRRen erfolgen!

Praventive MaRnahmen

Forderung eines gesunden Ess-
Verhaltens

Frihzeitiger Beginn in der Kind-
heit. Gutes Essen und mitmachen
bei dessen Zubereitung sollen Spald
machen. Das Lernen Uber gesunde
und ungesunde Lebensmittel for-
dern. Notwendige Regeln kindge-
recht erklaren.

RegelmaRige geplante undfeste Es-
senszeiten einhalten und auf gutes
Vorlebenim Umgang mit Nahrungs-
mitteln achten!

Lebenslange Kontrolle der Nah-
rungsmengen (portionierten Teller
fur kleinere Portionen verwenden)

Den freien Zugang zu Lebensmit-
telnverhindern (Kiiche abschlieRen!)

Keine Lebensmittel oder SuRig-
keiten als Belohnung einsetzen (z. B.
flr Verhaltensverbesserungen), bes-
ser zusatzliche 5-10 Minuten Spielzeit
verdienen lassen oder spater zum
Beispiel iPad-Nutzung. Dies auch
klar allen Betreuern (Kita, Schule,
Werkstatt, Wohnheim, etc.) kom-
munizieren.

Erndhrungsumstellung - die Ame-
rikaner sagen: ,Jeden Tag einen
Regenbogen essen":

Zur Sattigung kalorienarmere Le-
bensmittel zu sichnehmen, z. B. Obst
und Gemuse, fettfreie und fettarme
Milchprodukte oder Sojamilch, Voll-
kornprodukte (Brot/Getreide/brau-
ner Reis).

Mehr pflanzliche Lebensmittel
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(Obst/Gemuse) und weniger fettes
Fleisch und cholesterinreiche Lebens-
mittel essen.

Raffinierte undfett- und zuckerhal-
tige Lebensmittel (mit hohem Kalori-
engehalt) stark beschranken.

Wenig,zwischendurch”anbieten -
wenn, dann gesunde Snacks anstel-
le solcher mit hoher Kaloriendichte
(viele Kalorien und wenig Volumen)
wie SuRigkeiten oder Kekse.

Gemeinsam mit dem alteren Kind
Jleckere" kalorienarme Alternativen
suchen (eine Schale Tiefkihlbeeren
statteiner Banane oder Birne, Harzer
Kase statt Gouda, usw.).

Vermeiden Kalorien zu TRINKEN!
Wasser, ungesulfite Tees bzw. Frucht-
schorlen statt Saften. Beschrankung
von suf3en Getranken (keine Soft-
drinks!).

Sich Unterstitzungzum Thema,, ge-
sundes Essen" holen, ggf. Kochkurs
machen oder professionelle Ernah-
rungsberatungins medizinische/the-
rapeutische Team furs Kind zu holen.

AufregelmafRige Bewegungund er-
hohte korperliche Aktivitatachten

Schonim Kindesalter regelmaRige
Bewegung und Sportindentaglichen
Lebensablaufintegrieren. Dinge fin-
den, diedem Kind mit SMS Spal3 ma-
chen, aktivzu seinund ,fitzu bleiben".
Die Einbeziehung der Familie wird
von Ann Smith dringend empfohlen.

Individuelle MalRnahmen anbie-
ten, die dazu ermutigen, Uber die
gesamte Lebensspanne hinweg ak-
tiv zu bleiben - bzw. als Routine ,ge-
setzt” bleiben, denn laut Ann Smiths
Beobachtungen werden alle Kids mit
SMS spatestens mit der Pubertat zu
»Couch-potatoes" (am liebsten am PC
und/oder Tablet)

Die tagliche korperliche Aktivitat
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sollte mehrere Einheiten von minde-
stens 3-10 Minuten, vorzugsweise ca.
60 Minuten pro Tag an 5 Tagen pro
Woche betragen oder dahin gestei-
gert werden. Ubungen wie Schwim-
men, die die Rumpfspannungverbes-
sern, sind wichtig.

Die Mithilfe bei der taglichen Haus-
arbeitfordertnicht nur die Bewegung
(Beugen/Strecken usw.), sondern
lehrt auch Anpassungsfahigkeiten
(z. B.Wasche falten, Bett machen, Ge-
schirrspuler einrdumen). Daher auch
zu Aktivitaten im Freien wie Garten-
arbeit, Gemusekauf auf dem Bauern-
markt, Spaziergange mit Haustieren,
Einzel- oder Mannschaftssportarten
und/oder Special Olympics ermuti-
gen.

Verringern Sie die sitzende Tatigkeit
insgesamt: Schalten Sie den Fernse-
her aus oder schaffen Sieihn ab! Zie-
hen Sie Zeitlimits fur das Spielen mit
digitalen Geraten in Betracht - dann
konnen 10 Minuten mehr auf dem
iPad als Belohnung dienen.

Ziehen Sie in Erwagung, einen
Coach oder Personal-Trainer zu en-
gagieren, der mitlhrem Kind arbeitet,
insbesondere wahrend der Teena-
ger-und Erwachsenenjahre.

Setzen Sie Technologien zur For-
derung von Fitness und gesunder
Lebensweise ein: z. B. Schrittzahler,
iPhone-Apps, Ernahrungstagebicher
mit Aufklebern, Storyboards mit Bil-
dern moglicher Lebensmittelaus-
wahlen.

Zusammenhang zwischen Nah-
rungsaufnahme (Energie) und Be-
wegung (Verbrauch) herstellen (z. B.
am Auto, das Benzin braucht: viel ge-
fahren = Tank leer = Tanken / wenig
gefahren = wenig ,tanken").

Altere Kinder kénnen ein Gewichts-
Tagebuch (ggf. mit Bewegungssmi-

leys) fuhren. So sehen sie taglich
Ursache und Wirkung und positive
Ergebnisse, wenn (mal wieder) am
Gewicht nachgesteuertwerden muss.

Astrid Diederichs
Fachlich-Wissenschaftlicher Beirat
Siriuse. V.

Mit fachlicher Unterstiitzung von:
Ann C.M. Smith, M.A., D.Sc.(Hon), CGC
Senior Genetische Beraterin

Adjunct Principal Investigator,

SMS Research Studies

Ehrenamtliche Mitarbeiterin,

Biiro des klinischen Direktors,
NHGRI/NIH



Die Skala der Emotionalen Entwicklung -
Diagnostik (SEED)

SEED istein Verfahren, welchesvon
Anton DoSen entwickelt wurde, um
den emotionalen Entwicklungsstand
bei Menschen mit geistiger Beein-
trachtigung festzustellen.

Fur Eltern sowie fur Einrichtungen,
indenen die Menschen betreut wer-
den, wie zum Beispiel Tagesstruk-
turen, Werkstatten oder Wohnbe-
reiche bietet das Ergebnis Ansatze,
um das Verhalten der Kinder besser
zu verstehen.

Die Diskrepanz zwischen der kog-
nitiven und emotionalen Entwicklung
wird bei Menschen mit einer Intelli-
genzminderungvor allemim Erwach-
senenalter immer spurbarer.

Einefalsche Interpretation des Ver-
haltens kann ohne Riicksicht aufden
Stand der emotionalen Entwicklung
zu Missverstandnissen und maogli-
cherweise auch zu falschen Konse-
quenzen fuhren, wie z. B. die Ein-
weisung in eine Psychiatrie, falsche
Medikation, Fixierung oder falsche
padagogische Intervention.

Auch wir, Eltern von Fabian, ein
21-Jahriger mitdem Smith-Magenis-
Syndrom, einer mittelgradigen Intel-
ligenzminderung begleitetvon einer
schweren Verhaltensstérung und
einer Autismus-Spektrum-Storung
(ASS) befinden uns immer auf der
Suche nach dem WARUM.

Es ist schon sehr kompliziert, sein
Verhalten zu deuten, zu verstehen
und auch adaquat darauf zu reagie-
ren. Oft sind wird auch noch nach 20
Jahren Uberfordert.

Uber die Méglichkeit der Testung
im Rahmen des SEED haben wir bei
einem Fachvortrag eines Sirius Jah-
restreffens erfahren.

Unser Medizinisches Zentrum fur
Erwachsene Behinderte (MZEB) hat
mit uns die Diagnostik durchgefihrt.
Die Befragung wurde in Form eines
Interviews mit uns Eltern als Fabians
Bezugspersonen ohne sein Beisein
durchgeflhrt.

Im Nachhinein hatten wir uns ge-
wulnscht, es ware auch ein Betreuer
aus seiner Tagesstruktur dabei ge-
wesen, da beim Betrachten aus un-
terschiedlichen Perspektiven auch
verschiedene Aspekte in das Ergeb-
nis einflieBen kdnnen. So verhalt
sich Fabian beispielsweise zu Hause
anders, alsin einer Gruppe, inder er

Eine falsche Interpre-
tation des Verhaltens
kann ohne Riicksicht
auf den Stand der
emotionalen Entwick-
lung zu Missverstand-
nissen fiihren.

viel selbstandiger agiert.

Daher an dieser Stelle der Tipp,
dass die Moglichkeit besteht, den
Betreuern im Vorfeld die Fragen zu-
kommen zu lassen. So kénnen sich
diese auf das Interview vorbereiten,
wenn einer Teilnahme zugestimmt
wird. Eine Quelle hierfliristdas Buch
.Das Alter der Gefuihle” von Tanja

Sappok und Sabine Zepperlitz.

Die detaillierte Beschreibung des
Entwicklungsstandes (Tab. 1 rechts)
gibt Aufschluss daruber, welches
Verhalten bei Fabian mit zurtickge-
bliebener emotionaler Entwicklung
zu erwarten ist.

Fabians festgestelltes emotionale
Alter entsprichtdem eines Kindesvon
1,5 bis 3 Jahren. Fir uns ist dies eine
Erklarung daftr, dass unser Fabian
nicht mutwillig handelt. Er kann auf-
grund seines emotionalen Standes
sein Verhalten nicht regulieren und
somit nicht altersentsprechend wie
ein 21-Jahriger, der ein kognitives Al-
ter eines 6 bis7-Jahrigen hat, agieren.

Fabian ist ein junger erwachsener
Mann mitzum Teil besonderen emo-
tionalen Bedurfnissen. Er ist selbst
nicht in der Lage, sein Verhalten zu
regulieren. Daher sind wir Eltern und
seine Betreuer gefragt, im Umgang
mitihm diese Bedurfnisse zu bertick-
sichtigen.

Die nach der Diagnostik durch pa-
dagogisch ausgebildetes Personal
erarbeiteten Handlungsplane helfen
uns, mitdem Verhalten, welches wir
als schwierig erleben, umzugehen.

Der Umgang mit diesen Situati-
onen, das Gestalten dieser und auch
die Reflexioninruhigeren Momenten
hilft, den Alltag gut zu gestalten.

Mit Blick auf das SEED-Ergebnis
kénnen wir mit schwierigen Situati-
onen jetzt positiver und wertschat-
zender umgehen.
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Tabelle 1: Ein Beispiel von SEED Test Ergebnisses

lune ! g

S aferen?z N

Eigener 3 - Erste Individuation (1,5-3.
Koérper Lebensjahr)

Bezugsper- 4- Erste Identifikation (4.-7.
sonen Lebensjahr)

Umgebungs-  4-Erste Identifikation (4.-7.
veranderung, Lebensjahr)

Objektper-

manenz

3 - Erste Individuation
(1,5-3.Lebensjahr)

Emotionsdif-
ferenzierung

Peers 2 - Erste Sozialisation (7.- 18.
Lebensmonat)

Materielle 3 - Erste Individuation

Welt (1,5-3.Lebensjahr)

Kommunika- 3-Erste Individuation

tion (1,5-3.Lebensjahr)

3 - Erste Individuation
(1,5-3.Lebensjahr)

Affektregula-
tion

Aktueller
emotionaler
Entwick-
lungsstand
als Gesamter-
gebnis

Hier einige Beispiele aus dem Le-
ben mit Fabian:

Auch Fabian strebt nach Autono-
mie, vor welcher er gleichzeitig aber
Angst hat. Diese Diskrepanz fuhrt
schnell zur Frustration mit daraus
resultierenden Wutanfallen. Befin-
detsich Fabianin einem Wutanfall, so
kénnen wir in dieser Situation nicht
viel bewirken. Es hei3t dann lediglich:
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Beschreibung

Drang nach Autonomie (,selber machen”)
korperlich provokantes Verhalten zur
Durchsetzung des eigenen Wilens, Entde-
cken des Korpersin Bezug auf zielgerich-
tetes Handeln (Feinmotorik, Ausfuhrung
der Korperpflege mit Unterstttzung)

Zunehmende Akzeptanz sozialer Regeln
(von externen zu eigenen Gewissen),
Imitation von Rollenbildern (Rollen von
Autoritatspersonen ibernehmen)

Sicherheitin bekannter Umgebung ohne
vertraute Personen bzw. in unbekannter
Umgebung mitvertrauter Person.

Wut bei Begrenzung des eigenen Willens,
Eifersucht (Zuwendung der Bezugsper-
sonwird ungern geteilt)

Angstvor Autonomieverlust, Benen-
nung basaler Gefuhle (z.B. Arger, Trauer,
Freude, Angst)

Beginnendes Interesse, Kérperliche
Imitation von Peers, Parallelspiel

Gezieltes Untersuchen/Entdecken von
Materialien und Strukturen, Ausrichtung
aufden Prozess (z.B. Malen)

Kommunikation Uber eigene Themen
(Ich-bezogen) und Uber das Hier und
Jetzt, Erzahlen ohne Berucksichtigung
des sozialen Kontexts

Aggression (z.B. heftige Affektausbriche
) bei Begrenzung des eigenen Willens/
Frustrationserleben, spricht selten

Uber Ursachen und Folgen des eigenen
aggressiven Verhaltens

3- Erste Individuation (1,5 - 3. Lebensjahr)

ausharren und gemeinsam diese Si-
tuation durchleben.

Fabian méchte viele Sachen selbst
machen. Dabei kann er seine Fa-
higkeiten allerdings oft schlecht
einschatzen und ist leicht frustriert,
wenn etwas dann doch nicht klappt,
sowie er es sich vorgestellt hat. Eine
positive Starkung, wie z. B. ,Das kann
schon passieren, ist nichtso schlimm,

komm ich helfe Dir” kann die Situa-
tion retten.

Oftmals setzt Fabian seinen eige-
nen Willen stark durch. Um Eskala-
tionen zu vermeiden, wird genau in
diesen Momenten dann auch noch
der 10. Latte Macchiato gestattet.
Erst abends am Tisch wird dann in
Ruhe mit ihm besprochen, dass so
viel Kaffee nicht gut ist. Wir haben
gelernt, dass kleine Anderungen nach
vielen ruhigen Absprachen zugelas-
sen werden. Anstatt eines weiteren
Latte Macchiato wird ein alkoholfrei-
es Bier akzeptiert.

TrotzderemotionalenVerzogerung
(z.B.fehlende Schamgefiihle) haben
wir die Erfahrung gemacht, dass man
viele nutzliche Dinge fur den Alltag
antrainieren kann.

So auch die Nutzung der WC-Tur.
So haben wir mit ihm gelernt, dass
die Tur beim Toilettengang geschlos-
sen wird und eine besetzte Toilette
nicht betreten werden darf. Natlr-
lich kommt es trotzdem manchmal
zu brenzligen Situationen, da Fabian
sein Antrainiertes nicht auf jede Situ-
ation und an jedem Ort anwenden
kann.

Es kann vorkommen, dass wir in
einem Restaurantsind und Uber das
ThemaWC sprechenundim gleichen
Moment ist die Hose schon unten.

Weiterhinistes uns gelungen,ihm
beizubringen, dass man das Geschwi-
sterzimmer nicht nackig betritt und
auch nicht durch das Schlusselloch
schaut. Fabian verhaltsich hier eben
wie ein Kleinkind, welches neugierig
ist.

Wir haben einen groBen Nutzen
aus der SEED gezogen:
1.Feststellung fur das Umfeld, dass

das Verhalten in Anbetracht des

emotionalen Alters ,normal” oder



zu erwarten ist. Verhalten sowie schlie3lich das vor-

2.Handlungsmoglichkeiten aufge- liegende Ergebnis der Diagnostik zur
zeigt bekommen, wie man mitver- weiteren Sensibilisierung des Betreu-
schiedenen Situationen adaquat ers und dadurch in der Folge auch
umgeht. weiterer Kontaktpersonen fihrt.

3.Nebenden anderen bereits vorlie- AbschlieBend kann ich noch die
genden medizinischen Berichten Vortrage zum herausfordernden
dientdie Auswertungdes SEED als  Verhalten, dievon AUTEA angeboten
Grundlage flr zusatzliche Antrage  werden, empfehlen. Diesefindetman
aufLeistungen,umTeilhabechance unter www.autea.de . Vor allem aus Klaus und Berta Rofler mit ihrem Sohn
zuvergrofRern(z.B. 1:1 Betreuung, dem,LowArousal Ansatz”habenwir  Fabian
Begleitperson im Taxi). grolRen Nutzen gezogen.
Unswurde geraten, das SEED-Ver-

fahren in zwei Jahren zu wiederho- Berta Rof3ler, April 2023

len. Dieser Empfehlung werden wir

nachkommen. Beim nachsten Mal

werden wir auch Fabians Betreuer

mitnehmen. Wir denken, dass schon

allein das Auseinandersetzen mitden

Fragen im Rahmen des Interviews

und das Nachdenken tber Fabians
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Erfahrungsbericht zum Smith-Magenis-Syn-
drom und Epilepsie

Mein Sohn ist im September 2014
geboren. Die Diagnose Smith-Mage-
nis-Syndrom bekamen wir schon in
der Schwangerschaft. Das erste Mal
hat Julian in der Klinik gekrampft, da
war er vier oder funf Tage alt. Das
EEG war dann auch auffallig, und er
bekam Keppra. Dieses haben wir
dannin Absprache mitunserem Kin-
derarzt, der zufallig Neuropadiater
istund jahrelang Oberarztin der Kin-
derklinik war, ausschleichen lassen,
da das EEG immer okay war.

Die nachsten paar Jahre gab es in
Bezug auf Epilepsie keine Auffallig-
keiten mehr. Auch dasjahrlich durch-
gefUhrte EEG war immer unauffallig.
Im Mai 2019, da war Julian 4 %2 Jahre
alt, hatte er morgens kurz nach dem
Aufwachen einen Anfall. Er hat am
ganzen Korper gezucktund komische
Gerauschevonsich gegeben und an-
schlieBend geschlafen. Ich habe so-
fortin der Arztpraxis angerufen. Wir
haben am gleichen Tag noch ein EEG
geschrieben, welches auffallig war.
Wir bekamen ein Notfallmedikament
(Buccolam)verschrieben, aber noch
keine Medikation. Der nachste Anfall
kam erst ungefahr 1 % Jahre spater.
Wobei die EEGs (egal ob Wach- oder
Schlaf EEG) in der Zwischenzeit im-
mer auffallig waren, ohne sichtbare
Anfalle. Nach einem halben Jahr hatte
er einen weiteren Anfall. Die Anfal-
le dauerten immer zwischen einer
bis zwei Minuten, das Notfallmedi-
kament mussten wir Gott sei Dank
nie geben, dieses soll erst nach drei
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Minuten gegeben werden.

Im Sommer 2021 (da war er fast 7
Jahre alt) hatte Julian immer wieder
Absencen und kurze Anfalle. Anfang
September hatte er dann einen grol3-

.Bei 25 % der Kinder mit
SMS kann Epilepsie auf-
treten. Moglicherweise
wird Epilepsie nicht im-
mer als solche erkannt."

en Anfall, beidemichihm das Notfall-
medikament verabreichen musste.
Das war kurzvor seiner Einschulung.
Nachdem die Anfalle so gehauft vor-
kamen, starteten wir dann mit der
Gabe von Antiepileptika. Er bekam
Apydan extend 300 (Wirkstoff Ox-
carbazepin) und war anschlieBend
7 Monate anfallsfrei.

Im April 2022 ging es dann wieder
los. Julian hatte immer wieder kurze
Anfalle. Da laut Blutspiegel die Do-
sis zu niedrig war, haben wir diese
erhoht. Je mehr wir erhéht haben,
desto mehr Anfalle hatte er, und ir-
gendwannwar er nur noch mude von
den Medikamenten. Daraufhin ha-
benwirdas Medikament gewechselt,
haben Apydan tiber mehrere Wochen
ausschleichenlassen und Lamotrigin
langsam hochdosiert. Anfalle waren
trotzdem noch da, mindestens 1 bis
2 pro Woche. Wir haben dann Leve-

tiracetam dazu genommen.

Julian hatteim Herbst 2022 fast tag-
lich kurze Anfalle und im November
dann einen Grand Mal, bei dem wir
dannwieder das Notfallmedikament
verabreichen mussten. Laut Blutspie-
gel waren die Medikamente beide
zu niedrig dosiert und wir haben ein
weiteres Mal erhoht. Die Anfalle sind
danach etwas weniger geworden, tra-
ten zunachst einmal pro Woche und
spater einer alle zwei Wochen auf.

Aktuell treten immer noch Anfalle
auf, aber seltener (alle zwei bis drei
Wochen einer) und kirzer (dauern
zwischen 10 Sekunden bis maximal
eine Minute). Julianist oft mtide nach
einem Anfall, schlaft anschlieBend
10 Minuten bis zu einer Stunde. Es
kommt aber auch vor, dass er ein-
fach weitermacht, ohne zu schlafen.
Manchmal merkterauchvorher, dass
bald ein Anfall kommt. Er sagt dann,
dass ihm schwindlig sei.

Ich hoffe, dass Julian bald ganz an-
fallsfrei ist und gut eingestellt wird,
damit wir nicht immer Angst haben
mussen, ihn aus den Augen zu las-
sen, weil er einen Anfall bekommen
kénnte.

Die Anfalle sehen nicht immer
gleich aus bei meinem Sohn. Mal ver-
dreht er nur die Augen oder starrt
nach oben, dabeireagierter nichtauf
Ansprache. Ein anderes Mal dreht er
sich rickwarts im Kreis und ist dabei
abwesend. Oder er zuckt mit einzel-
nen Korperteilen oder am ganzen
Korper, seine Lippen sind ganz blau



und erist grau im Gesicht. Auch sein
Kdrper ist manchmal versteift, Spei-
chel lauftihm aus dem Mund.

Info zu Epilepsie und SMS (aus
Medical Alerts- Smith-Magenis-
Syndrom)

.Bei25 % der Kinder mit SMS kann
Epilepsie auftreten. Moglicherweise
wird Epilepsie nichtimmer als solche
erkannt. Ein epileptischer Anfall muss
nicht immer durch Muskelkontrak-
tion erfolgen. Julian ist manchmal
durch aggressives und stereotypes
Verhalten erkennbar. Die Behand-
lung von epileptischen Anfallen
kann das aggressive und auffallige
Verhalten sowie Schlafstérungen
verbessern.”

Es wird auch empfohlen, regel-
maRig ein EEG von den Kindern mit
SMS schreiben zu lassen. Dieses kann
auffallig sein, ohne sichtbare Anfalle.

Es ist schwierig, das richtige Medi-
kament zur Behandlung der Epilepsie

Y

bei Kindern mit SMS zu finden, weil
die Nebenwirkungen der Antiepilep-
tika oft Mudigkeit, Unruhe und ag-
gressives Verhalten sind. Diese Sym-
ptome haben die meisten Personen
mit dem Smith-Magenis-Syndrom so-
wieso schon, diese werden durch die
Medikamente dann noch verstarkt.

Es sind auch Falle bekannt, in de-
nendie Epilepsie erstin der Pubertat
aufgetretenist. Es gibtauch Beispiele,
in denen die Anfalle in der Pubertat
aufgehort haben. Einige haben die
Diagnose Smith-Magenis-Syndrom
erst durch das Auftreten der Epi-
lepsie bekommen, weil Arzte einen
Gentest empfohlen haben, um die
Ursache der Epilepsie zu finden. Es
gibtkein bestimmtes Muster und kei-
ne bestimmte Form der Epilepsie bei
Personen mitdem SMS, weswegen es
oft schwierig ist, diese zu erkennen.

Adelheid Welter, Mdrz 2023

Adelheid Welter mit ihrem Sohn Julian
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Soren - ansteckende Freude an den kleinen Dingen

Liebe Leser,

heute méchte ich euch unser mitt-
lerweile grof3es Bockchen vorstellen.

Unser Soéren ist 8 Jahre alt (mitt-
lerweile 11)und ein sehr charmanter
junger Bursche.

Séren koénnte sehr viel, will aber
meist nicht, da er frei nach dem Motto
lebt ,Warum sollte ich laufen, wenn
ich auch getragen werde”. Was jetzt
nicht heil3t, dass er nichtlauft-Soren
lauft, er 1auft am liebsten zu seiner
Oma nebenan.

Sorenisteinfitter Junge, der, wenn
esnachihmgehenwuirde, denganzen
TagvormTabletsitzenkodnnte. Er liebt
esauchzuklettern, zu tanzen, Musik
zu horen oder einfach nur Quatsch
mit seinen Geschwistern und/oder
seinen Cousins zu machen bis die
Wande wackeln oder dem Opa die
Horgerate dréhnen. Allein unserem
Umfeld gehen so toll mit Séren um
und niemand beschwert sich, dass
es mit SOren auch mal anstrengend
sein kann. Séren ist einfach Séren.
Die Kinder in der Familie finden die
Gebardensprache ganz spannend
und lernensofleiBigihre eigene ,Ge-
heimsprache”.

Séren hat leider eine mittelgra-
dige Horschadigung, die erst mit 2
¥ Jahren festgestellt wurde, hierzu
kam dann noch eine spat erkannte
verdeckte Gaumenspalte. Somit ist
es mitder Sprache schwierig. Wir als
Familie sind jetzt fleiBigam Gebarden
lernen, wobei Séren so groRRes Inte-
resse an Gebarden hat, dass er diese
erstaunlich schnelllerntund umsetzt.

Séren war als kleines Kind sehr
ruhig und hat auch immer gut ge-
schlafen, bis er 3 Jahre alt wurde...
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Vondaanwurdendie Nachteimmer
unruhiger und verstandlicherweise
die Tage durch den Schlafmangelvon
Sérenimmer anstrengender.

Man muss dazu sagen, wir haben
nachder Geburtnachallen méglichen
Krankheiten gesucht und nichts ge-
funden. Aber wer schon mal dabei
war, wie einem Baby Blut abgenom-
men wird, kann vielleicht verstehen,
dasswirirgendwann sagten, dass wir
erstmal ohne Diagnose lebenwollen.

Als wir dann wieder zur Kontroll-
untersuchung beim HNO-Arzt waren,
hat der uns erneut ermutigt, einen
Gentest machen zu lassen. Jetzt war
es soweit: Wirwussten endlich (S6-
ren war 3 1/2), wieso unser Kind
nicht mehr schlafen konnte. Die-
ses verflixte Melatonin wird nicht
richtig ausgeschuttet und schuld
ist ein kleiner Gendefekt namens
Smith-Magenis-Syndrom.

Ich werde die Worte der Arztin
auch nicht vergessen: ,Wenn Sie
im Internet nach Smith-Magenis-
Syndrom schauen, wissen sie ga-
rantiert mehrdartber, alsichihnen
sagen kann".

Und hier sind wir, bei unserer tol-
len Truppeim Sirius-Verein, mitganz
vielen erstaunlichen Kindernund Er-
wachsenen mit SMS. Und ich muss
ehrlich sagen, bei aller Angstvor der
Kraft, die unser Séren noch bekommt
und die Wutausbrtiche, die wir noch
mit ihm erleben werden, freue ich
mich immer wieder mit ihm Uber
einen kleinen Schmetterling oder ei-
nen Gecko, der im Urlaub die Wand
hoch krabbelt, denn die Freude, die
Séren Uber kleine Dinge ausstrahlt,
istso mitreiBend und ansteckend. Ich

hoffe, dass er sich diese Eigenschaft
erhalt.

Jeder hat sein Packchen zu tragen.
Man muss nur nach links und rechts
schauen und man weil}, dass es
einem doch ganz gut geht, mit dem
was man hat.

Mama von Soren




Lena - akzeptiert mit allen Ecken und Kanten

Liebe Eltern,

Unsere Lenaist 25 Jahrealtundihr
kennt alle nur zu gut die Ohnmacht,
wenn man die Diagnose bekommt,
die Sorgen, die Verzweiflung, den
Kampf mit den Behdrden und mit
den Kindern, die Schlaflosigkeit, die
Zerrissenheit zwischen Wut und un-
glaublicher Liebe und Fursorge, die
Selbstaufgabe, die komplette Uber-
forderung und Erschépfung.

Das sind so extreme Herausfor-
derungen mit unseren besonderen
Kindern, aber ich méchte hier mal
schreiben, wie es uns momentan
und nun schon seit einiger Zeit geht.

Unsere Lena war 17 Jahre alt, als
wir uns sehr schweren Herzens fur
eine Einrichtung entschieden haben.
Zuvor dachte ich all die Jahre, dass
nur wir den Alltag mit ihr stemmen
kdnnen und es ihr nur bei uns gut
geht.Das Thema ,Einrichtung”wollte
und konnte ich nicht im Geringsten
auch nurin Erwagung ziehen.

Aber die Entscheidung kam dann
nicht, weilich keine Kraft mehr hatte,
das hatteich mir nie eingestehen kén-
nen.Sonderndie Entscheidung stand
an, weil ich feststellte, wie traurig es
war, dass ein 17-jahriges, lebenslu-
stiges Madel ihre sechs Wochen Fe-
rien zwischen Oma und Mama ver-
brachte, nur weil sie keine Freunde
hatte. Das fuhlte sich ganz plétzlich
richtig falsch an.

Daraufhin durfte sie in einer anth-
roposophischen heilpadagogischen
Einrichtung zur Probe wohnen. Nach
einer Woche holten wir sie ab. Sie
strahltevon einem Ohr zum anderen
und wollte tatsachlich bleiben.

Es war eine wirklich gute Zeit fur

Lena, und flr uns war es ein wahn-
sinnig schwieriger Prozess, sie loszu-
lassen.

Im Erwachsenenbereich, 3 Jahre
spater, kam sie dann in einer Ein-
richtung unter, die 40 Minuten von
uns entferntliegt, und alle2Wochen
holten wir sie von Freitag bis Sonntag
nach Hause.

Nattrlich sind mit einem Umzug
in Einrichtungen die Aggressionen
nichtweg, da brauchenwiruns nichts
vorzumachen. Es gibt auch immer
noch extreme Hohen undTiefen, aber
nach dem zweiten Anlaufist sie jetzt
in einer wunderbaren Wohngruppe
untergebracht, mit wahnsinnig lie-
bevollen Betreuern, die unsere Lena
allesehrgerne moégen und-richtig gut
mitihr umgehen kénnen. Wenn
es zwischenmenschlich schwie-
rig wird, machen sie Supervisi-
onenundversuchen, wiederein
gutes Klima herzustellen. Sie ist
vollstandigangenommen mitall
ihren Eckenund Kanten. Und das
merkt sie naturlich auch. Es steht
und fallt mit den Menschen, mit
denensiezusammenleben.Und
glaubt mir, diese Menschen gibt
esl!

Sie hat seit mehr als zwei Jah-
ren einen Freund, der sie unbedingt
heiratenwill, sie will seit Corona htch-
stens noch einen Tag am Wochen-
ende heim, weil es bei uns sooo00
langweiligist. Sie hatzum ersten Mal
Freunde, einerichtige, Gang", sie hat
aufdem Gelande der Einrichtung un-
glaublich viele Freiheiten und wenn
sie zuhause ist, nehmen wir uns nur
Zeitfur sieund haben dann auch mei-
stens hervorragende Nerven.

Eltern fiir Eltern

Woutausbriche gibtesimmernoch,
aber das ist Tiefenentspannung im
Vergleich zufraher. Lenaistwahnsin-
nig gliicklich dort. Und wirkdnnenuns
flr sie nichts Bessereswiinschen. Ich
mochte mein besonderes Kind und
das auBergewdhnliche Leben mitihr
gegen Nichts und Niemandenin der
Welt eintauschen!

Ich wiinsche euch allen, dass ihr
irgendwann die Kraft habt, eure Kin-
derloszulassenunddassihrauch so
einen Ortfindet, an demsie gltcklich
sein kénnen.

Ganz liebe Griif3e,Monika
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Lisa - hilfsbereit, sensibel,

Am 24, Oktober 2018 um 10 Uhr
hatte unsere Familie ihren zweiten
Geburtstag. Nur ahnten wir es da
noch nicht. Es war ein schéner Tag,
Sonnenschein, buntes Herbstlaub.
Mein Mann und ich machten uns auf
den Weg ins Krankenhaus zum Dia-
gnosegesprach. Die Mail der Arztin
zum Termin war kurz: Die meisten
Befunde seien schon da; wir kdnnten
Lisa an dem Tag auch in der Kita las-
sen. Da salen wir nun im Arztzim-
mer, das wir schon kannten, seitdem
wir unsere damals Zweijahrige, die
kein Wort sprach und im Alter von
anderthalbJahren angefangen hatte,
in plétzlichen, heftigen Wutanfallen
aus dem Nichts heraus den Kopf auf
Bdden und gegen Wénde zu schla-
gen und die nachts nie durchschlief,
dort zur Diagnostik vorgestellt hat-
ten. Nachdem die Worte ,lhre Toch-
ter hat das Smith-Magenis-Syndrom,
das ist ein sehr seltener Gendefekt"
gefallen waren, verschwamm kurz
meine Wahrnehmung; meine Ohren
schalteten ab, in meinem Kopf ver-
schwamm alles zu Nebel. Ich sah mei-
nen Mann, der selbst Arztist, anund
sah, dass er noch nicht gefasst hatte,
was die Arztin da redete. Da hérteich
meine innere Stimme zu mir sagen:
.Konzentrier dich und hore zu, das
ist jetzt wichtig!". Ich wurde wieder
klarer und drtickte die Tranen weg,
die schon geflossen kamen. Ab dem
Moment funktionierte ich wie eine
Maschine ohne Handbuch. Die erste
Frage, dieich gestellt hatte, nachdem
die Arztin fertig geredet hatte, war, ob
ich Uberhaupt noch weiter studieren
und spater arbeiten kdnnte. Ja, das
sei sehr wichtig, sich eine Perspek-
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neugierig, humorvoll

tive zu bewahren. Nach Uber einer
Stunde gingen wir mit einem Flasch-
chen Melatonin, das Lisavon nun an
zum Schlafen bekommen sollte, zu-
rdck zum Auto und umarmten uns.
Ich sehe bis heute die bunten Blat-
ter des Baumes auf dem Parkplatz
Uber uns, durch die die Herbstsonne
schien. Wie wir nach Hause gekom-
men sind, frage ich mich heute noch.
Da waren einerseits grof3e Trauer,
tausend Fragen, auch die nach dem
+~Warum ausgerechnetwir?" kam auf.
Andererseits waren wir irgendwie
erleichtert, endlich einen Grund flr
ihr Verhalten und die Schlaflosigkeit
zu kennen. Die Maschine in mir ar-
beitete gut, auch ohne Handbuch.
Irgendwie wusste ich, dass wir keine
andere Wahl hatten, als die Diagnose
anzunehmen und weiterhin das Be-
ste fUr unsere kleine und die grolRe
Tochter zu geben. Flucht war keine
Option, also Angriff. Familie 2.0 war
geboren. Ich begann im Internet zu
recherchieren und las Dinge uber
das Smith-Magenis-Syndrom, die
mir grolBe Angst machten. Aber ich
las auch Dinge, die mir Hoffnung
machten. Ich stieR auf das Buch
LSuper Sam”, ein Kinderbuch, das
das Syndrom fur Kinder erklart und
bestellte es beim Selbsthilfeverein
Sirius e. V. fur unsere Grof3e, da wir
inr etwas an die Hand gebenwollten,
wennwir ihr mitteilten, was mitihrer
kleinen Schwester los ist. Darauf er-
hielt ich am nachsten Tag eine Mail
des 2. Vorsitzenden, Quint Seijkens,
der uns einlud, dem Verein beizu-
treten, wenn wir einen Angehorigen
mit Smith-Magenis-Syndrom (SMS)
in der Familie hatten. Mein Mann te-

lefonierte daraufhin sehr lange mit
Quint. Das hatihm sehr gutgetan. Am
nachsten Tag schickte ich meinen Auf-
nahmeantrag an Sirius ab und habe
es noch keinen Tag bereut.
Seitdemsind dreijahre vergangen.
Unsere Tochter Lisaist heute finfJah-
re alt und spricht bisher nicht mehr
als vier Worter. Daflr gebardet sie
umso mehr. Vier Wochen nach dem
Diagnosegesprach habe ich begon-
nen, Kurse in Deutscher Gebarden-
sprache zu besuchen und tue das
bis heute. Die Arztin hatte uns beim
Diagnosegesprach empfohlen, die
Gebardensprache zu lernen, da es
Kinder mit dem Syndrom gibt, die
stark sprachentwicklungsverzégert
sind und dass wenige davon auch als
Erwachsene nonverbal bleiben. Fur
mich, die sich ihr Leben lang schon
mit Sprachen und Sprechen be-
schaftigt, ein Schock. Ich boxte beim
Jugendamt einen Gebardensprach-
kurs flr meinen Mann und unsere
altere Tochter durch. Auch in Lisas
Kita findet seitvier Wochen solch ein
DGS-Kurs statt. Alle Kinder und die Er-
ziehrinnen nehmen daran teil. Ande-
re Eltern erzahlen mir stolz, dassihre
Kinderihnen zu Hause Gebarden zei-
gen, die sie gelernt haben. Lisa freut
sich jeden Dienstag auf die Gebarden-
sprachlehrerin. Das Melatonin hilft
Lisa, nachts besser zu schlafen. Lisas
herausforderndes Verhaltenundihre
Wutanfalle sind immer noch da. Da
sie dank der Gebardensprache sehr
gut kommunizieren kann, treten sie
wesentlich weniger auf und sie lernt
immer besser, sich haufig selbst zu
regulieren. Trotzdem gehtviel kaputt
bei Wutanfallen. Wir haben einen



streng geregelten Tagesablauf, der
sich fast ausschlieRlich nach ihren
Bedurfnissen richtet. Sie hat viele
autistische Verhaltensweisen, etwa
ein groRBes Verlangen nach Routinen
und Ritualen, dieimmer gleich ablau-
fen und oft wiederholt werden. Das
zerrtauch anunseraller Nerven. lhre
grolde Schwester liebt sie Uiber alles, sie
muss allerdings ofter zurtckstecken,
als es unter Geschwistern sonst der
Fallware. Das belastet sie oftund uns
auch, dawiresdannniemandemrecht
machenkénnen. Aberwirhabenauch
sehr viel gelernt; z.B., dass man es
nichtjedem recht machen kann.Und
auch gar nicht muss. Dass man offen-
bleibt, auchfurFragen der Menschen,
die nichtinunserem neuen Parallelu-
niversum leben. Sich trotzdem nicht
abzukapseln und das Syndrom alles
bestimmen zu lassen. Jeden Tag als
neuen Tag zu sehen. Weiterzumachen
und weiterzukampfen, auch wenn
Behdrden, Amter und Pflegekassen
einemdas Leben miteinem schwerbe-
hinderten Kind noch zusatzlich schwer
machen. Denn erstens macht es nie-
mand sonst fUr unser Kind. Ein Kind,
was so liebevoll, hilfsbereit, sensibel,
neugierig, humorvollund offenherzig
ist. Und zweitens lohnt es sich. Aber
esistschwerundistimmer aufs Neue
schwer. Unzahlige Widerspriiche nach
Ablehnungen von Amtern (Gebér-
densprachkurs? Unsere Tochter ist
doch horend.), von Hilfsmitteln (Ein
spezielles Pflegebett mit Polsterung?
Esgibtdoch Kinderbettenim Handel.
Ein malRgefertigter Beil3schutz fur
die Arme aus Neopren zum Schutz
vor Selbstverletzungen? Es gibt doch
Baumwollfaustlinge ...), unzahlige
Fahrten zu wéchentlichen Therapie-
terminen, Arztbesuche, tonnenweise
E-Mails, Antrage, Telefonate. Ein Tag
hat oft zu wenige Stunden, abends

sind wir todmude und jeder Urlaub,
sofern er mit Lisa stattfindet, ist oft
alles andere als erholsam. Aber wir
nehmen unsauch Auszeiten, jeder fur
sich, das ist fur uns sehr wichtig. Wir
haben Oma, die LisaregelmaRigauch
von der Kita abholt und uns mit Opa
und Onkeln zusammen untersttitzt,
wo sie kann. Der Grol3teilunserer Fa-
milie und unserer Freunde tun das.
Dafir sind wir sehr dankbar.

Wir haben nicht das Gefuhl, dass
wir allein unterwegs sind im Paral-
leluniversum. Es gibt viele andere
Raumschiffe, die uns begleiten und die
man jederzeit erreichen kann, wenn
man sie braucht. Seit zwei Jahren ar-
beite ich aktivim Sirius-Verein mit. Es
macht Spald und gibt mir viel Kraft,
etwas zu gestalten und zu bewegen,
sich zu vernetzen. Wir schatzen die
anderen Familien, denen man nichts
erklaren muss, weil es ihnen auch so
ahnlich geht, sehr und haben viele
neue Freunde dazu gewonnen, uns
schon mehrmals getroffen und tau-
schen uns regelmaRig aus. Jeder hilft
jedem. Viele wertvolle Informationen
und Tipps hatten uns sonst nicht er-
reicht. Unser neues Leben nach der
Diagnose ist stressiger geworden,
unvorhersehbarer, anstrengender.
Aber auch reicher, spannender und
wesentlicher. Heute, nach drei Jah-
ren, scheintwieder die Sonne durchs
bunte Herbstlaub. Ich studiereimmer
noch. Seiteinem Jahr auch Sonderpa-
dagogik. Ichlerne mitSpal3 eine neue
wunderschéne Sprache

(DGS), die (leider) nicht jeder kann.
Ich habe viel Gber Unterstitzte Kom-
munikation gelernt.

Und lerne soviel mehr Neues dazu.
Undichbinsostolzaufunsere Familie.

Jana, Mama von Lisa

Eltern fiir Eltern
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Florian - der Uiber alles geliebte Nervzwerg

Wir SMS-Elternwurden gebeten, zum
diesjahrigen Tag des Smith-Magenis-
Syndroms (17.11.2021), an Euch zu
schreiben. Aber wo fangt man da an?

Wirsind selbstnoch rechtkurzinder
Welt des SMS, bekamen die Diagnose
fir meinen Sohn erstim Marz diesens
Jahres.Unsere Humangenetikerinklar-
temich Gber das Syndrom auf, hatteich
dochdavor noch nie davon gehort. Sie
stellte auch den Kontaktzum Siriuse.V.
her, gleich mitden Worten, wenden sie
sich dahin, nur wenige Arzte kennen
sich mit dem Syndrom aus oder sind
bereit, sichumfassend zuinformieren.
Dort kann man ihnen besser helfen.
Yeah, hundert Punkte, gewohnliches
istwas fur Anfanger.

Nun, ein Schock war die Diagnose
nicht, lebten wir ja schon fast 9 Jahre
mit seinen ,Specials". Das ,Kind" hat-
te nur endlich einen Namen, was den
Umgang mit der Krankenkasse, Arzten
und Therapeuten und unseren gelieb-
ten Behordenerleichterte. Warendoch
vieler meiner Darstellungen beiArzten
verlachtworden -, daskannnichtsein,
dass er nachts nicht schlaft, Kinder
brauchen Schlaf", ,das sind nur Mess-
fehler"-oderals Erziehungsfehler (sie
ernahrenihnfalsch, er hat schon wie-
derxy getreten, gehauen, gebissen, an
denHaaren gezogen, kaputtgemacht,
herumgeworfen,im Unterrichtgestort,
geschlafen etc) mir zur Last gelegt. Ja,
wir haben auch viele Arzte ,verschlis-
sen", weilich dieses oberflachliche Ab-
tun als matterliche Panikmache nicht
ertragen konnte, so etwa der erste
Kinderarzt, der alles als ,Ach erist halt
einjunge, diesind nunmallangsamerin
der Entwicklung" abwiegelte, oder die
zweite Arztin, die jede Verordnung erst
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von einem Facharzt-Befund abhangig
machte und Monate fur die Berichtean
Sozial-und Gesundheitsamt benétigte.

Mittlerweile haben wir ein gutes
Arztenetz aufgebaut und auch Thera-
peuten gefunden, die teilweise schon
SMS-Patienten haben oder sich be-
reitwillig weiterbilden und extra auf
ihn eingestellt haben. Vom Sirius e. V.
fuhlteichmichvomersten Gesprachan
gutaufgehoben. Vom ersten Moment
an gaben sie mir das Gefuhl ,Du bist
nichtallein"und, Du hast nichtsfalsch
gemacht". Esist einfach, wie es ist.

Es gibt nur wenige Satze, die mich
aus meinem Umfeld regelmalig in
den Wahnsinn treiben: "Wie schaffst
du das? Wie haltst du das aus? Ich
konnte das nicht". Himmel, ich hab
mir und ihm das doch nicht freiwillig
ausgesucht.Undja, ich hatte auch nicht
gedacht, dassich es kann. Auch jeder
anderewurde und musste eskdnnen,
weilwir einfach keine andere Wahl ha-
ben, als es zu tun. Es ist einfach, wie
esist.

DasEinzige, wassich nie andernwird,
istdie Liebe zumeinem Sohn. Egal, was
war, was ist oder was noch kommt, er
bleibt mein liebster Nervzwerg. Sein
ganzesWesen, seine Artund Weise, sei-
ne Empathie und seine absolute Direkt-
heit, seine ganz besondere Sicht auf
die-vorallem-kleinen Dinge und auch
seinelLaunen, jaselbstseinemanchmal
erschlagende Schlaflosigkeit, machen
ihn zu etwas ganz Besonderem. Und
ja, er nervt mich und seine Schwester
manchmalundja, ertreibt unsimmer
wieder an seine und an unsere Gren-
zen und manchmal auch dartber
hinaus. Die schlaflosen Stunden und
ausgerissen Haare sind unzahlbar, die

liebevollen, glticklichen Momente und
exzessiven Kuscheleinheiten aber ge-
nauso. Seine strahlenden Augen und
seine kleine Hand in meiner, so voller
Vertrauen und Sicherheit auf allen
Wegen. Unsere Rituale und Regeln,
die Strukturen und Wiederholungen,
dieihm Halt und Freiraum geben. Die
vielen Dinge, die seinem Temperament
zum Opfer fielen. Die kleinen Baste-
leien und Briefe, seine Bereitschaft zu
helfen, die sein Umfeld erfreuen. Sein
Humor und das ansteckende Lachen,
sein Bitten mit Hundeblick, wenn er
etwas erreichen will. Sein trockener
Lieblingsspruch ,Dein Pech" gefolgt
von ,Maaaammmmaaa" in allen Ton-
hohen und Lautstarken. Und ich bin
sicher, ich muss sein Lieblingslied
,,Ubermorgen” noch weitere tausend
Mal anhéren -mindestens. Es ist, wie
esist.

MeinSohnist, wer eristundwie erist
undsoistergenaurichtig. Eben, weil er
nichtist, wie es die Gesellschaft erwar-
tet und vorgibt. Aber es war sowieso
nie unser Ziel, normal zu sein.

Christiane, Mama von Florian




,Liebe SMS Familien®,

vor vier Jahren fragte mich Quint,
obich Lust hatte, mitihm die Kinder-
betreuung fur Euer SMS-Treffen in
Lahnstein zu organisieren. Und ob
ich Lust hatte! Und vorweg kann ich
sagen, dass ich unendlich dankbar
bin, fur diese eine kleine Frage und
dieses nahezu blinde Vertrauen in
uns Kinderbetreuer!!!

Wirkennen und lieben unsere Lau-
ra aus ganzem Herzen! Und nun seit
4 Jahren kennen wir noch viele wei-
tere Kinder und Erwachsene mit SMS
- und deren Familien. Wie dankbar
ich daftr bin.

Ja, naturlichist es anstrengend und
ja,samstags abends nach der Betreu-
ung génne ich mir sehr gerne das
~Feierabend Bier” und ja, ich freue
mich Sonntag aufzu Hause. Aberwas
ich dazwischen erlebe, kann ich mit
Worten nicht beschreiben.

Die kleine Lena, die mit so voller
Hingabe sagt, wie wunderhibschich
bin, weil ich die gleiche Frisur wie sie
habe. Der kleine grol3e Florian, der
mich minutlich fragt, wann seine
Mama kommt, weil er sie so vermisst,
er aber ganz tapfer wartet. Irgend-
wann sehe ich ihn mit meinem Sohn
in der Ecke gemeinsam sitzend an
meinem Handy ,dattelnd” - und I&-
chelnd. Ole, ein so frohlicher Junge,
der mich morgens mit einem herz-
lichen,Moin“begraf3t, die Hipfburg
flr sich entdeckt und mit seiner klei-
nen Schwester Mara um die Wette
bastelt. Finn, der so toll lesen kann
und ein groRartiger Bruder fir seine
kleine Schwester Neele ist. Die wun-
derbare Helen, die vermutlich nach-
stes Jahr noch all die Namen meiner

Familienmitglieder samtZweitnamen
kennt,Joshua, der die tollsten Videos
unserer Party am Abend gedreht hat.
Michel (nicht aus Lénneberga), der
unserer Bianca die Stirn geboten hat.
Meine liebe Liwia, die stolz ihre Kat-
zenbabys zeigt, mich mitihren Umar-
mungen so wertschatzt...ich kdnnte
ewig weiter erzahlen. Lilly und ihre
Hahnchenhautam Mittagsbuffetund
ihreunendliche schéne Ausstrahlung.
Adrian, unser Zauberwurfel-Kunstler,
du bistso charmantund ehrlich. Lin-
da, so sorgsam fur alle und nochmal
mehr fur ihr Baby. Pascal, der beste
Begleiter und Helfer von Stefan. De-
liah unsere liebe Tischkicker-Kénigin
und beste Theo-Kinderwagen-Schie-
berin. Der Plakatrollmaster Marlin, es
war so schon, wie du immer offener
und zuganglicher wurdest. Fabiana,
die perfekte Hupfburgaufbauerhel-
ferin, die hoffentlich nachstesJahr bis
Sonntag bleiben kann. Theo, du klei-
ner Sonnenschein, derimmer aufder
Suche nach dem Kickerball war, der
so schon friedlich in seinem Wagen
schlafen konnte.

Naturlich sind da auch eure Wutan-
falle, der Drang wegzulaufen, Tranen,
die Angst euch nicht halten zu kon-
nen, die Angst, dass ihr uns weglauft,
aber:Ichmochte kein einziges Treffen
und nicht einen von Euch missen. Ich
bin so dankbar, Euch kennengelernt
zu haben.

Meinen grof3ten Respektverdienen
eure Mamas und Papas, Eure Grol3-
eltern. Sie leisten so GrolRRartiges mit
und flr euch. Eure sichtbare uner-
mudliche Liebe lasst sie diese Starke
besitzen, die sie besitzen. Jeden Tag

aufs Neue. Gerade, wahrendich dies
schreibe, kommenviele Emotionenin
mir hoch, Geflihle der Dankbarkeit,
des groRten Respekts, aber auch die
Wutund Traurigkeitdartber, dass es
Gendefekte gibt.

Danke flir Euch, danke fiir Eure El-
tern - danke flr Euer Vertrauen, was
ihruns nun seitvier Jahren quasi blind
schenkt. Dankefur die tollen und ehr-
lichen Gesprache.

Emily fragte mich dieses Jahr, wa-
rum meine Kinder kein SMS haben,
aberduunddievielen Anderen. Emi-
ly, ich weil3 es nicht. Aber ich weil3,
dassich mirwinsche, dass sie genau
so lieben und fuhlen, wie duund alle
Anderen!

Lasst uns die Welt nachstes Jahr
wieder ein bisschen bunter machen,
gemeinsam!

Schoén, dass es Euch gibt - Euch
alle!!! Auf viele weitere Treffen, viel
Lachen, weinen, witen, hupfen, ba-
steln, lesen und Spafd haben."

Wir freuen uns auch aufviele weitere
Treffen mit Dir, Deiner Familie und
Deinem Team, liebe Jenny!

DANKE!
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Geschwister erzahlen

Herausforderungen und Hirden meistern

Weil wir Geschwister sind!

Diesen Beitrag schreibe ich, weil
ichwill, dass alle auch meine Sicht
als Geschwisterkind von einem
Kind mit SMS sehen.

Es ist nicht einfach, das von
vornerein, es gibt nicht nur als El-
ternteil, sondern auch als Bruder/
Schwester Hlrden, die man Uber-
schreiten muss.

Zum Beispiel Ubergriffigkeiten
oder das simple Zusammenspie-
lenkann auch schon eine Heraus-
forderungsein, dasich ein Kind mit
SMS ganz anders verhalt als ein
Kind ohne SMS.

Also zu meinem Alltag mit einer
SMS-Schwester. Ich bin bei vielen
ihrer (festen) Ablaufe dabei, das
heil3t: Alles muss gleich ablaufen,
um Wutanfalle zu vermeiden.

Esistsehranstrengend, manch-
mal zieht das Verhalten von dem
Kind mit SMS einen auch runter,
weil man vielleicht mit der Situati-
on nicht umgehen kann/konnte,

aber sowas haltnichtlange an, weil
sie gleichzeitigauch sehrliebevoll
sein kann.

Als Geschwisterkind muss man
immer aufpassen, weil es ganz
schnell passieren kann, dass man
etwas auslost oder nicht auswei-
chen kann, wenn sie versucht, ei-
nen zu schlagen.

Das Leben mit einem Kind mit
SMS ist auch sehr laut, da sie oft
auch sehr viel Wut in sich tragen
und deswegen brillen. Oder sie
tun das nur, um einen zu argern.

Es gibt auch Dinge, womit
man sich abfinden muss. Zum
Beispiel, dass Mama gerade mal
keine Zeit hat, weil sie sich um
einen Wutanfall kimmern muss
oder dass man nichtrichtig Din-
geunternehmenkann, wenndie
SMS Schwester dabei ist.

Ich personlich versuche mei-
nen Eltern viel Arbeit abzuneh-
men, weil ich weil3, wie viel sie
machen mussen/zutun haben,

Ein ganz normales Pubertier

SMS: Smith-Magenis-Syndrom
oder Sonnenschein-Mitgefiihl-
Schwester?

Seit ich mich zurltckerinnern
kann, gab es damals nur meine
grol3e Schwester und mich. Nur
ein Jahr auseinander und immer
Frau Auch und Frau Auch, vonvie-
len fur Zwillinge gehalten und fur
Mama und Papa doch auch eine

38

Herausforderung. Alsuns damals
gesagtwurde, wir bekommen ein
Geschwisterchen, war die Aufre-
gungnaturlich grol3. Endlich durfte
ich auch einmal grof3e Schwester
sein! Obich damalswusste, wie es
werden wurde? Vermutlich nicht,
abererstenskommtesandersund
zweitensviel besser. Mit Deliahwar
es von Anfang an nicht leicht. Die

gerade mit meinen anderen Ge-
schwistern, dieich habe, wird das
janichtweniger. Der eine will dies,
der andere das.

Ich weild aber, dass meine El-
tern fur mich da sind, wenn ich
was brauche oder Unterstutzung
brauche.Ich denke, dassdas etwas
sehrWichtiges beiunsist, wasauch
unsere Familie ausmacht.

Ich danke flrs Lesen.

lan, Bruder von Lily

g
1?1%

Diagnose kam meiner Meinung
leider viel zu spat, und auf einmal
wurde sie vom ,, normalen” Kind
zum besonderen Kind. Das war
naturlich vor allem fir Mama und
Papa erstmal ein harter Brocken,
aber ich erinnere mich noch an
meine Gedanken dazu, die wa-
ren: Na und? Was soll das denn
andern? FUr mich als Schwester



wahrscheinlich nichtviel, aber fir
meine Eltern hield das eine Men-
ge:Wutausbrucheim Supermarkt,
haufenweise Denkzettel von der
Schule, Matheprobleme( die ha-
ben wir 2 GrolRen aber auch) bis
hin zu Starren und bléden Getu-
schel hinter deren Ricken. Aber
trotz alldem haben sie immer zu
Deli und auch uns gehalten, sich
informiert und ausgetauscht und
das Ganze mit liebevoller Konse-
quenz gemeistert. Stundenlang
haben wir zusammen Pferd ge-
spielt, Playmobil und Lego gebaut
und auch gestritten, dass die Fet-
zenfliegen. Allesinallemalso eine
ganz normale Geschwisterbezie-
hung! Umso schwerer wurde das
Erwachsenwerdenvonunsflrsie,
wenn aufeinmalfeiernund Schule
wichtiger wurden, als drauf3enim
Dreck zu spielen und immer wie-
der ihre Enttauschung zu sehen,
wenn man auf ,Kénnen wir spie-
len?” mit einem pubertaren,, Geh
aus meinem Zimmer!” antwortet.
Das Lustige ist, jetzt ist es anders-
herum. Auch Deli wird gerade er-
wachsen, telefoniert lieber stun-
denlang mitihren Schulfreunden,
schautpausenlos YouTube-Videos,
streitet mit Mama und durfte so-
gar einmal an der Shisha ziehen
( Psst! Nicht Mama verraten 3)),
anstatt in mein Zimmer zu kom-
men und mich zu fragen, was wir
heute spielen. Damals hatte ich
mir das wohl gewulnscht, aber
jetztist es ein Teil von ihr, den ich
aufeinmal vermisse. Sieist einfach
ein ganz normales Pubertier, wie
es jeder von uns wahrscheinlich
auch war, deswegen erstaunt es
mich teilweise, dass fur sie 2+2
ganz selbstverstandlich 3 ergibt.
Diese Kinder sind immer wieder

eine Uberraschung, vor allem mit
dem, was sie dann doch kénnen,
wenn sogar Arzte sagen, dass sie
es nicht kdnnen werden! Wir alle
konnen viel von ihnen lernen, sie
sehen die Welt so viel einfacher
und anders, wieich es mir manch-
malwulnsche, undindiesem Punkt
sind sie definitiv glucklicher als wir
und habenvielleicht den Sinn des
Lebensverstanden,auchwenndie
Gesellschaft sie nicht immer ver-
steht. Auf die Frage, ob sie denn
Samstag arbeiten wurde, mein-
te Deli: ,Ne, sowas von nicht! Da
lieg ich lieber faul auf dem Sofa!”
Naja, warum denn eigentlich nicht,
wurde das nichtjedemvonuns gut
tun, einfach mal einen Samstag die
FalRe hochzulegen und nichts zu
tun? Warum machenwirdasdann
nichteinfach auch? Ichwirde mal
sagen, jedem von unswurde eine
Prise SMS guttun! Deli hatimmer
eine Umarmung, tausend Fragen
und ganz viel Neugierde (und ak-
tuellauchviel Trotz) furjeden Ubrig
undauchwennichoftgenervtbin,
wenn sie zum 10. Mal fragt, was
ichdenn jetztmachenwdurde, wir-
de ich das um nichts in der Welt
hergeben. Denn die Aufmerk-
samkeit, wie sie es hat, und die
teils doch sehr stlrmischen
Umarmungen will ich einfach
nicht missen. Eigentlich kénnte
ich noch ewig weitererzahlen,
aber daflr muss ich dann wohl
ein Buch verfassen :D. Alles in
allem kann man als Schwester
eigentlich nur stolzdraufsein, so
jemanden seine Familie nennen
zudurfenund mitzuerleben, wie
Menschen das Erwachsen wer-
den und gleichzeitig Kind bleiben
auf eine faszinierende und be-
sondere Art leben, wie es immer

Geschwister erzahlen

gesagt wird. Besonders ist schon.
Besonders ist vielfaltig. Beson-
ders ist auch normal. Besonders
ist SMS. Und am besonderstenist
naturlich Deli!

Ich hoffe ihr hattet Spald beim
Lesen und konntet euch in man-
chen Situationenvielleicht wieder-
erkennen!

Wer weil3, vielleicht verstehst du
denTextjairgendwannmal Deliah,
aber du und jeder von den ande-
renisteinzigartigundich habdich
ganz fest lieb! (Bis zum Mond und
zuruck! Der Lieblingssatz beimins
Bett bringen)

Deine Leah
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Geschwister erzahlen

Geduld, Empathie und Sensibilitat gelernt

Eine Weltohne meine Schwester
kann ich mir gar nicht vorstellen.
Auch wenn ich ehrlich zugeben
muss, dass meine meisten fri-
hen Erinnerungen mit ihr eher
konfliktgeladen sind. Wie sie mich
und meine Freunde geargert hat
oder sich mit meinen Eltern ge-
stritten hat. Besonders zu meiner
Teenager-Zeit war sie mir auch
haufiger peinlich. Und wir haben
uns, wie normale Geschwister es
auch tun, gezankt und genervt.
Aberich habe durchsie auch soviel
gelernt. An aller erster Stelle Ge-
duld. lhre Provokationen habeich
gelernt, mitRuhe anzugehen, ihre
Stimmungen zu lesen. Inzwischen
findeich eshaufigbeeindruckend,
ihr zuzuhoren, wenn sie Sachen
in ihrem Umfeld beobachtet. Die
Weltdurchihre Augen gesehen, ist
eineganzandere alsdie Weltdurch
meine Augen. Und obwohl michihr
Verhalten haufig genervt hat und
bis heute auch noch nervt, war die
Diagnose mitSMS eine grol3e Hilfe,
sie besser zu verstehen und ein-
schatzen zu kénnen. Obwohl ge-
meinsame Familienurlaube stres-
sig sein konnen, haben wir schon
so viele schone Orte gemeinsam
gesehen, und ich denke gerne an

X250
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Momente, in denen wir mit Leich-
tigkeitgemeinsam lachen. Erstvor
kurzem war mich meine Familiein
meinem Auslandssemester besu-
chen. Ein Freund von mir war an
einem Abend mit uns zusammen
essen. Ich hatte ihmim Vorhinein
von meiner Schwester und ihrer
Behinderung erzahlt. Er hat mir
danach gesagt, wie grofRartig er
es findet, wie wir als Familie inter-
agieren, gemeinsam mit meiner
Schwester Uber manche ihrer Ei-
genarten lachen kdnnen und sie
so gut kennen, dass wir genau
wissen, weshalb sie manche
Dinge sagtoder macht. Dasfand
ich schon, auch mal von aulden
zu hoéren. Und obwohl es ver-
mutlich leichter gewesen ware,
wenn meine Schwester kein
SMS gehabt hatte, hat es unser
Leben auch ehrlich wahnsinnig
bereichert. Und wenn ich mit
Freunden Uber meine Schwe-
ster spreche, dann merke ich
auch, wie ich damit eine Sensi-
bilitat schaffe, fur Menschen mit
Behinderung und ein Verstand-
nis fur die Personlichkeiten, die
dahinterstehen. Ineiner Artist sie
wie ein Kind, ganz unverbraucht
und ehrlich, sie sagt, was sie denkt,

und macht, was sie will. Das kann
haufig anstrengend sein, aber es
ist auch etwas sehr Besonderes
und Seltenesim Korper einer Drei-
RBigjahrigen. Sie hat mit geholfen,
anderen Menschen offener entge-
genzutreten, empathischerzusein
und haufiger zu vergeben. Und
trotzdem st sie meine Schwester,
die mich manchmal nervt und in
denWahnsinntreibt. Lieb habeich
sie so oder so.




Geschwister erzahlen

Viel Stress und Geschrei - aber er ist einfach mein Bruder

Der Morgen

Am Morgen vor der Schule und
der Arbeit hat unsere Familie am
wenigsten Zeit, deswegen emp-
finde ich den Morgen als eine
der stressigsten Situationen mit
meinem Bruder.

Mein Morgen beginnt um etwa
6 Uhr. Der Morgen von Niko und
meiner Mutter hingegenschonum
4 Uhr. Wenn mein kleiner Bruder
schonwachist, bekommeich aber
nie etwas mit. Wahrscheinlich, weil
ernochsolangeamTabletist. Aber
dasweil3ich selber nichtso genau.

Wennichdannnachuntengehe,
horeich schonden Fernseher lau-
fen. Entweder Woozle Goozle oder
Familie Hauser. Mein kleiner Bru-
der sitzt entweder nackt oder noch
im Schlafanzug vorm Fernseher.
Ich motze ihn dann erstmal an,
dass er nicht nackt auf dem Sofa
hocken soll, weil wir da auch es-
sen... Inder Zwischenzeit eilt mei-
ne Mutter durch die Kliche, deckt
gleichzeitig den Tisch, macht Ves-
per und zieht Niko an.

Langsam trédeln dann auch die
Anderen ein. Wenn Niko einen
Woutanfall hat, wird alles noch ein
wenig herausgezogert. Zum Bei-
spiel neulich erst: Da wollte er ein
Dinosaurier-Kuscheltier haben
und zwar sofort. Erwollte ihn jetzt
gleich bestellen und auch nicht
nachher. Mit viel Geschrei lasst
er sich dann auf den Boden fallen
undschreitsolautherum, dassich
mir die Ohren zuhalten muss. Die
ganze Nachbarschaft weil3 dann
wahrscheinlich auch, dass Niko
einen Dinosaurier will.

Nikowalztsichdannauchimmer
aufdem Bodenrumund hammert
gegen die Wande. Wir versuchen,
ihn zu beruhigen, aber er hort auf
Keinen und schreit nur sehr laut.
Wir sitzen jaam Tisch, wir merken
erstgar nicht, dass er plétzlich auf-
steht, zum Telefon rennt und es
sich schnappt. Mit noch mehr Ge-
schrei versucht einer meiner Ge-
schwister oderichihmdas Telefon
aus der Hand zu reil3en, auf dem
erschondie Polizeinotrufnummer
getippt hat.

Ich habe dann genug, ziehe mir
die Kopfhorer auf und mache mir
mein Vesper. Wenn ich dann wie-
der nach oben gehe, bekomme
ich nur noch mit, dass Niko sich
wieder komplett auszientund die
Klamotten wegschmeil3t. Meine
Mutter versucht, ihnzu beruhigen
undirgendwie einen Deal mitihm
auszuhandeln mit Gummibarchen
oder sieignoriertihn auch.

Auf der Treppe treffe ich dann
meinen Vater, der gerade runter-
kommt. Er scheint mir etwas ge-
reizt zu sein, aber er gruf3t mich
trotzdem. Ich hére auch noch wie
er schreit, dass Niko den Fernseher
leiser machensoll, dener auf 100%
Lautstarke gestellt hat.

Wennich fertig bin und mich auf
dem Schulweg mache, ist Mama
gerade dabei, Niko wieder anzu-
ziehenund wenn es schlimm lauft,
danntragen Mamaund Papa Niko
schon fastin seinen Schulbus. Ich
versuche dannnochmeinenEltern
Tschusszusagen, aber die sind vor
allem noch mit Niko beschaftigt.
Deshalb habe ich morgens auch

nur sehrwenig oder fastkeine Zeit,
mit meinen Eltern zu reden.

Naturlich lauft nicht jeder Mor-
gen so ab, aber vor allem bei
stressigen Wochen zum Beispiel
nach oderinden Ferien. Auchnur,
wenn eine kleine Sache andersist
als sonst rastest Niko aus und ist
Uberfordert.

Trotz der Wutanfalle und noch
einiger anderer Probleme mag
ich meinen Bruder sehr gern. Es
ist zwar nichtimmer einfach, aber
mein Bruderundichverstehenuns
eigentlich echt gut. Wir machen
Quatsch zusammen und er spielt
auch ab und an mal mit mir. Ich
habe aber auch nicht viel Zeit flr
ihnwegender Schule, der Freunde,
Aber
wennwirdann mal zusammen auf
dem Spielplatzsind, dannvergesse
ichauch, dass ereine Behinderung
hatund erist einfach nur mein Bru-
der.

Von M., 14 Jahre alt
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Geschwister erzahlen

Dankbar fir die kleine grof3e Schwester

Weil wir Geschwister sind!

Ich heil3e Lisanne Lambrecht
und bin 18 Jahre alt. Ich habe eine
grof3e  kleine" Schwester mitdem
Smith-Magenis-Syndrom. Sophie
ist21]Jahre alt. Sieliebt Tiere, Top-
Model-Bucher, Taschen, Puppen
und Teddys.

Sophie hat durch mich das
Laufen gelernt, denn sie hat sich
immer alles von mir abgeguckt.
Sophie hatte fruher sehr viele
Wutanfalle, bei denen sie sich auf
den Boden geschmissen hat, ihre
Hande geballt und geschrien hat.
Das hatsie, egalwo und egalwann,
gerne und oftgemacht. Mir hatsie
dabei oft die Haare buschelweise
ausgerissen, meiner Mutter hatsie
immer die Ohrringe rausgerissen
und sie an den Haaren gezogen,
auch gerne beim Auto fahren. Als
Kind habeichfrihlernen mussen,
was es bedeutet, mich zuruck-
zunehmen. Denn ich habe fruh
bemerkt, dass Sophie eigentlich
meine kleine grolBe Schwester ist,
aufdie ich aufpassen muss. Jedes
Mal, wenn sie zu uns kommt freut
sie sich so riesig, dass sie manch-
malweintund ichweil3, wievielich
ihr bedeute. Wir haben eine ganz
enge Bindung, doch fruher habe
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ich sie auch manchmal nicht so
gerne gemocht, wenn Mama im-
mer alles mit ihr alleine gemacht
hat. Und dann habe ich mich total
schlecht gefuhlt, dass ich gera-
de so etwas empfinde wie Hass.
Doch alsich alter wurde, habeich
gemerkt, dass es okay ist, sowas
manchmal zu denken. Ich bin oft
zukurzgekommenundhabedann
verstanden warum: Sie brauchte
mehr Aufmerksamkeit als ich.
Mama und Papa haben oft ihret-
wegen geweint, das fand ich im-
mer sehr traurig. Mama konnte nie
viel schlafen. Friher habe ich mit
Sophie in einem Bett geschlafen,
dann bin ich wach geworden von
an den Haaren ziehen oder, dass
mich jemand auf den Arm gehau-
en hat. Oder von ihrem IPad, was
sie liebt.

Sophie hat mich zu dem Men-
schen gemacht, der ich jetzt bin.
Das ist meine gro3te Starke ge-
worden, denn dadurch habe ich
gelernt, auch mit verhaltensorigi-
nellen Menschen gutumzugehen
und jedenverstehen zuwollen. Sie
hat mich zu einem hilfsbereiten
und sehranpassungsfahigen Men-
schen gemacht. Ich bin selbstbe-
wusst und fursorglich. Ich kann

viel Stress und Belastung ab. Und
ich traue mich, allein meinen Weg
zugehen!ich bindankbar, dass sie
meine  kleine”grol3e Schwesterist!

Lisanne Lambrecht




Gegenseitig voneinander profitieren

Mein Leben als Schwester eines
Kindes mit SMS begann eigentlich
wie bei allen Geschwistern.

Ich war 6 Jahre alt und stolz,
eine grolle Schwester zu sein.
Das Einzige, was mir auffiel, war,
dass meine Schwester die ersten
Entwicklungsphasen sehr lange
durchgemacht hat. Lange gele-
gen, lange nicht geredet, lange
Baby war.

Aber far mich war die Erkran-
kung nicht so prasent. Sie war
wohl vor allem fur meine Eltern
herausfordernd. Mitder Zeit zeigte
sich naturlich, dass meine Schwe-
ster das gesamte Familiensystem
einnahm in positiver, aber auch
in negativer Hinsicht. Fir meinen
jungsten Bruder, vermuteich, war
die Zeitwesentlich anstrengender,
er musste viel zurtickstecken.

Die Diagnose habenwirerstganz
spat bekommen, da war meine
Schwester bereits 17Jahrealt. Und
auchwenn esfurunssehrhilfreich
gewesenware, die Erkrankung na-
mentlich eingeordnet zu wissen
und moglicherweise schon fruh
einetolle Verbindung zu Gleichge-
sinntenzufinden, glaubeich, dass
es vor allem fur die Institutionen
wie Wohneinrichtung oder Schu-
le eine wichtige Information war,
wennsie nichtmitdem,,Bock” oder
dem Schlafmangel odervielen an-
deren Schwierigkeiten umgehen
konnten.Eslagnichtander Familie,
sondernander Symptomatik und
das war entlastend. Und bei uns
gabes einige Probleme nicht oder
nicht in dem Ausmal3. Wenn wir
den Menschen mit SMS zuhdren

(,Ich kann das, lass mich helfen"),
ihre Bedurfnisse respektieren(,Ich
mochte das nicht“)undsieinihrer
Entwicklung wertschatzend unter-
stdtzen (Ja, meine Schwester hat
auch noch Fahrradfahren gelernt),
dann geht es auch mal unkompli-
ziert,

Ich kannviele positive Dinge auf-
zéhlen, die mich gepragt haben:
Ich habe gelernt, Verantwortung zu
Ubernehmen, Toleranz gegenuber
allen Individuen zu haben, das
Leben im Moment zu geniel3en,
daran zu glauben, dass man alles
schaffen kann, was man mochte.

Ich bin mittlerweile Psychologin
und glaube, dass meine Schwester
einen wesentlichen Teil dazu bei-
getragen hat, werich jetzt bin. Wir
konnen alleviel lernenvon diesen
wundervoll authentischen Men-
schen, die frohlich sind, wenn es
ihnen gutgeht, witend sind, wenn
ihnen etwas nicht passt, Grenzen
setzen, wenn zuviele Reize aufsie
einstromen und so was von acht-
samdurch die Weltgehenkdnnen.
Ich danke meiner Schwester daflir,
dass sie mein Leben bereichert
hat.

Inzwischen habe ich zwei ganz
tolle Kinder, die auch von meiner
Schwester, ihrer Tante, viel Gutes
furihr eigenes Lebenlernen. Und
meine Schwester liebt es, sich als
Tante zu kimmern, sich gro3 und
stolz fuhlen zu kénnen und das
.Helfersyndrom” ausleben zu
dirfen.

So profitieren wir gegenseitig
voneinander und das machtdoch
wahre Geschwister aus.

Geschwister erzahlen
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Anlaufstellen und Informationsquellen

Es sind in der Regel die Eltern, die
bemerken, dass mit ihrem Neuge-
borenen oder Kleinkind ,etwas nicht
stimmt”. Naturlich ist jeder noch so
kleine Mensch ein Individuum mit
Eigenschaften und einem eigenen
Charakter, und nicht jede Abwei-
chung von der ,Norm” ein Grund,
diese abklaren zu lassen. Dennoch
sollte der Kinderarzt darauf ange-
sprochen und die weiteren Schritte
Uberlegt werden.

Wir haben in der nachfolgenden
Ubersicht zum einen die Adressen
und Anlaufstellen aufgefthrt, die
kontaktiert werden kénnen, wenn
der Verdacht auf eine nicht naher
zu benennende Entwicklungsverzd-
gerung begrindet ist; zum anderen
Informationsquellen benannt, fur
den Fall, dass eine Diagnose gestellt
wurde und die Eltern auf der Suche
nach Unterstitzungsmaoglichkeiten
jedweder Form sind. Wir greifen die
wichtigsten Themen auf, zu denen
erfahrungsgemall die haufigsten
Fragen gestellt werden.

Es gibt einige Stellen, die aus-
fuhrliche allgemeine Informatio-
nen zusammengestellt haben und
die erste Fragen nach einer Dia-
gnose beantworten:

* Bundesverband fiir kérper- und
mehrfachbehinderte Menschen:
www.bvkm.de
+ Allianz chronischer seltener Erkran-

kungen: www.achse-online.de
» Dachverband der Selbsthilfe Kinder-

netzwerk: www.kindernetzwerk.de
+ Aktion Mensch: www.aktion-mensch.
de
* Lebenshilfe Deutschland: www./e-
benshilfe.de

Zu SMS gibt es viele englischspra-
chige und einige deutsche Publikati-
onen. Wir mochten hier auf lediglich
drei Blcher hinweisen, von Eltern
unseres Verein als informativ und
hilfreich bewertet:

e www.infectopharm.com/fuer-
patienten/patienten-ratgeber/
das-smith-magenis-syndrom-sms

* Bo Hejlskov Elvén: Herausfor-
derndes Verhalten vermeiden:
Menschen mit Einschrankungen
positives Verhalten erméglichen

« Tanja Sappok/Sabine Zepperitz:
Das Alter der Gefiihle: Uber die
Bedeutung der emotionalen Ent-
wicklung bei geistiger Behinderung

Diagnosestellung:

www.dgspj.de: sozial-padiatrische
Zentren (SPZ); Uberweisung durch
Kinderarzt

www.gfhev.de: genetische Bera-
tungsstellen; Kosten tUbernehmen ge-
setzliche und private Krankenkassen

nach festgestellter Diagnose:
www.smith-magenis.de: Verein Si-
rius
www.se-atlas.de: Ubersicht Zentren
fur seltene Erkrankungen
https://www.research4rare.de/
zentren-fuer-seltene-erkrankungen
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0D

Bei Diagnose Smith-Magenis-Syn-
drom; Zusammenarbeit mit:

www.ctk.de: SPZ am Carl-Thiem-KIi-
nikum Cottbus; Prof. Georg Schwabe

www.kize.de: Kinderzentrum Maul-
bronn; Dr. Sebastian Schréder

zusatzliche Diagnosen uberpri-
fen:

www.autismus.de:  autismus
Deutschlande.V.; spezifische Verhal-
tenstherapiein einem Autismuszen-
trum in Anspruch nehmen

www.adhs.info: Informationsportal
zu ADHS

www.epilepsie-elternverband.de:
Unterstitzung und Begleitung von
Eltern mit epilepsiekranken Kindern

Frihforderung:
www.fruehfoerderstellen.de: Infor-
mationen, gesetzliche Regelungen,
Frahfoérderstellenfinder,
Antrag auf Fruhférderung tber Kin-
derarzt oder SPZ.

Pflegegrad:
www.bundesgesundheitsministeri-
um.de/pflegegrade.html
www.pflege.de
www.medizinischerdienst.de
www.pflegegrad-berechnen.de: Um-
fassendes Modul zum selbst ausful-
len und als gute Vorbereitung fir die
Begutachtung durch den MDK.
Die Frage, wann ein Antrag auf
einen Pflegegrad gestellt werden
sollte, kann nicht pauschal beant-

wortet werden. Die Feststellung der
Pflegebedurftigkeitvon Kleinkindern,
diejlnger als 18 Monate sind, ist be-
sonders schwierig, da in diesem Al-
ter eine sehr geringe bzw. gar keine
Selbststandigkeit vorhandenist.

Der Antrag muss schriftlich beider
jeweiligen Krankenkasse gestellt wer-
den. Ein Gutachter des MDK (medi-
zinischer Dienst der Krankenkasse)
kommt zuhause vorbeiund pruftdie
Pflegebedurftigkeit und die Einstu-
fungin den Pflegegrad.

Widerspruch gegen den festge-
stellten Pflegegrad:

www.vdk.de: Sozialverband hilft bei
Antragen, Widersprichen undKlagen
vor dem Sozialgericht

Hilfsmittel (auf Erstattungsfahig-
keit durch Krankenkassen uber-
prifen):

www.rehadat-gkv.de: umfassendes
Hilfsmittelverzeichnis mitallen Infor-
mationen.

www.kayserbetten.eu: Pflegebetten
fUr Kinder

www.pfautec.de: Dreirader

www.hasebikes.com: Tandemrader

Schwerbehindertenausweis:
www.schwerbehindertenausweis.
de: Allgemeine Informationen zum
Antrag, der beim Versorgungsamt
gestellt werden muss
Der Grad der Behinderung bei SMS
liegt bei 40-100 %, die Merkzeichen

G, H und B werden in der Regel bei
Kindern unter 18 Jahren gewahrt.

Eltern sollten auch an die kosten-
lose Wertmarke fur den OPNV oder
die Erstattung der KFZ-Steuer den-
ken.

Nach der Bewilligung kann rtickwir-
kend furvier Jahre eine Neu-Festset-
zung der Einkommenssteuer beim
Finanzamt beantragt werden.

Therapien:

Im Folgenden listen wir Therapien
auf, die sich bei Kindern mit SMS po-
sitivaufihre Entwicklung auswirken:
* Logopadie oder unterstitzte Kom-

munikation (www.uk-couch.de)
* Musiktherapie
+ therapeutisches Reiten
* Verhaltenstherapie
* Neurofeedback
* Physiotherapie (nach Bobath oder

Vojta)

+ Ergotherapie

+ Psychomotorik

+ sensorische Integration
+ Motopadie

* TEACCH-Ansatz

Medikamente:

Ob und in welchem Umfang Medi-
kamente eingesetzt werden, ist nicht
unumestritten. Der Einsatz von Psy-
chopharmaka zur Impuls-undVerhal-
tenskontrolle sollteimmer individuell
entschiedenwerden. Nach Meinung
von mit SMS erfahrenen Therapeuten
stellen sie keine Lésung dar. Gleich-
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wohlkoénnensiein bestimmten Fallen
dem Betroffenen und seinem Umfeld
Unterstltzung geben.

Die bei fast allen Kindern mit SMS
auftretenden Schlafstérungen kon-
nen mitder Gabe von Melatonin und
u. U. Betablockern ein Stick weit
verbessert werden. Dazu bedarf es
einer genauen Untersuchung des Me-
latoninspiegels. Sirius arbeitet dabei
mitdem niederlandischen Arzt Wiebe
Braam zusammen. Erempfiehltauch
Dosenunter 1 mg. Kontakt Giber info@
smith-magenis.de

Kita/Schule:

Bei einer SMS-Diagnose ist das
Sozialamt/die Eingliederungshilfe
zustandig, nicht das Jugendamt. In-
tegrationshelfer mussen Uber die Ein-
gliederungshilfe beantragt werden.

Da Bildung Landersache ist, ist es
schwierig, an dieser Stelle konkrete
Handlungsimpulse zu geben. Antwor-
ten auf die wichtigsten Fragen rund
um das Thema Schulbegleitung fur
Kinder mit Behinderung findet man
hier:

« www.lebenshilfe.de/informieren/
kinder/schule-und-schulbegleitung-
fuer-kinder-mit-behinderung

Betroffene mit SMS ab 18
Jahren

Aligemeine Informationen:
www.bvkm.de/ratgeber/18-wer-

den-mit-behinderung-was-aendert-

sich-bei-volljaehrigkeit

MZEB:

www.bagmzeb.de: medizinische
Zentren fur Erwachsene mit Behin-
derung, als Anschluss an ein SPZ

Gesetzliche Betreuung:

www.betreuungsrecht.de: umfas-
sende Informationen fur die Rege-
lung der Betreuung

Rechtzeitig, bevor das Kind 18 wird,
sollte Uber die Regelung der Be-
treuung nachgedacht werden. Wer
mo&chte und kann diese Ubernehmen
(Eltern, Familienangehoriger, Berufs-
betreuer)? Der Antrag wird beim
Amtsgericht gestellt. Eskdnnen beide
Elternteile gleichberechtigt Betreuer
werden. Einmal pro Jahr muss dem
Amtsgericht ein Bericht vorgelegt
werden. Die Betreuung wird miteiner
Aufwandsentschadigung vergutet.
Pflegegrad:

Der MDK Uberpriiftin bestimmten
Abstanden die Einstufung in einen

N
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Pflegegrad.

Wichtig: Auchwenn das Kind statio-
narineiner Einrichtunglebt, erhalten
die Eltern anteilig Pflegegeld fur die
Tage, an denendasKind zuhauseist.
Die Tage von der Einrichtung besta-
tigen lassen und bei der Kranken-/
Pflegekasse einreichen. Auch die Ver-
hinderungs- und Kurzzeitpflege kann
nach wie vorin Anspruch genommen
werden.

Schwerbehindertenausweis:
Nach dem 18. Lebensjahr wird
haufig das Merkzeichen ,,H" im Aus-
weis aberkannt. Hier kann ein Wi-
derspruch bzw. eine Klage vor dem
Sozialgericht notwendigund auch er-
folgversprechend sein. BeiBedarfan
Sirius wenden, da einige Eltern dies
schon durchgesetzt haben:
info@smith-magenis.de

Kindergeld:
www.arbeitsagentur.de/familie-
und-kinder/infos-rund-um-kinder-
geld/kindergeld-fuer-kinder-mit-
behinderung: Auch Uber das 25.
Lebensjahr hinaus erhalten SMS-
Betroffene Kindergeld, da sie nicht
in der Lage sein werden, fur ihren
eigenen Lebensunterhalt zu sorgen.

¢




Wichtig: Nie das Kind als Bezieher ein-
setzen, da dann das Kindergeld von
der Grundsicherung abgezogen wird.

Eingliederungshilfe / Grundsi-
cherung /Teilhabe:
www.eutb.de
www.einfach-teilhaben.de

Lebt der SMS-Betroffene in einer
stationaren Einrichtung, Ubernimmt
die Eingliederungshilfe die Kosten der
von dieser Einrichtung erbrachten
Leistungen. Diese Hilfe wird direkt
anden Leistungserbringer gezahlt.

Die Grundsicherung wird auf das
(soweit vorhandene) Konto des Lei-
stungsempfanger (SMS-Betroffener)
gezahlt. Sie umfasst z.B. die Kosten
der Unterkunft, den Regelbedarfund
die Kosten des Mittagessensin einer
Werkstatt oder in der Tagesstruktur.

Anlaufstellen und Informationsquellen

Behindertentestament:
www.familienratgeber.de/rech-
te-leistungen/rechte/behinderten-
testament.php: Auch wenn es ein
schwieriges Thema ist, mit dem sich
Eltern verstandlicherweise nicht
gerne beschaftigen, ist das Abfas-
sen eines Behindertentestaments
von grolRer Bedeutung. Es gibt ei-
nige Anwalte, die sich darauf spezi-
alisiert haben. Adressen gibt Sirius
gerne weiter:
info@smith-magenis.de

Sexualitat:
www.profamilia.de/themen/sexu-

alitaet-und-behinderung
www.liebelle-mainz.de

49



*4:
SH’IUS

Smith-Magen Syd om

NICHT OHNE UNS
17. NOVEMBER

INTERNATIONALER
SMITH-MAGENIS-SYNDROM
Bewusstseins-Tag



Fakten iiber das Smith-Magenis-Syndrom

30 Fakten Uber das Smith-Magenis-Syndrom

SMS-Fakt 1:
.Das Smith-Magenis-Syndrom (SMS) ist eine Deletion oder Mutation am kurzen Arm des
17.Chromosoms (17p11.2) mit Verlust oder Schadigung des RAI1-Gens!"

SMS-Fakt 2:

»Zu den allgemeinen Merkmalen gehoren: charakteristische Gesichtsform, Erndhrungs-
problemeim Babyalter, geringer Muskeltonus, Entwicklungsverzégerung, unterschiedliche
Stadien der geistigen Entwicklung, frihe Sprach/Sprechverzégerung, Mittelohrprobleme,
Skelettanomalien und verminderte Schmerzempfindlichkeit!"

SMS-Fakt 3:

»Das Syndrom umfasstauch ein ausgepragtes Muster neurologischer Verhaltensmerkmale, wie z.B
chronische Schlafstérungen, Selbstumarmung, Hyperaktivitats- und Aufmerksamkeitsprobleme,
anhaltende Wutanfalle, plotzliche Stimmungsschwankungen und/oder explosive Ausbriche und
selbstverletzendes Verhalten!"

SMS-Fakt 4:

»,Obwohl die genaue Inzidenz nicht bekanntist, wird geschatzt, dass SMS bei 1 von 25.000
Geburten auftritt, die tatsachliche Pravalenz durfte eher bei 1 von 15.000 Geburten liegen.
SMS ist stark unterdiagnostiziert. In Deutschland sind Sirius e.V 170 diagnostizierte Falle
bekannt!" (Stand Marz 2023)

SMS-Fakt 5:

.Viele Menschen mit dem Smith-Magenis-Syndrom haben ein breites, quadratisches Gesicht
mit tief angesetzten Augen, vollen Wangen und einem hervorstehenden Unterkiefer. Die Ge-
sichtsmitte und der Nasenrucken erscheinen oft abgeflacht. Der Mund neigt dazu, sich miteiner
vollen, nach aulBen gekrummten Oberlippe nach unten zu drehen!"

SMS-Fakt 6:

.Weitere Merkmale und Symptome des Smith-Magenis-Syndroms kdnnen Kleinwuchs,
abnormale Krimmung der Wirbelsaule (Skoliose), verminderte Schmerz- und Tempera-
turempfindlichkeit sowie eine heisere Stimme sein."

SMS-Fakt 7:

»EinKind/Erwachsener mit SMS bedeutet einen sehr fordernden Alltag
far die ganze Familie!"
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SMS-Fakt 8:

»Einige Menschen mitdieser Stérung weisen Veranderungen im Ohrenbereich auf, welche bis
zum Horverlust fuhren kénnen. Betroffene Personen kdnnen Augenanomalien aufweisen,
die Kurzsichtigkeit (Myopie) und andere Sehstorungen verursachen. Herz- und Nierenfehler
treten auf, obwohl sie weniger haufig sind."

SMS-Fakt 9:

~Auch, wenn Personen mit SMS moglicherweise eine Verzégerung in der Sprach- und Spre-
chentwicklung aufweisen, kdnnen sie Ihnen (fast) immer auf ihre eigene Weise mitteilen,
was sie mochten!"

SMS-Fakt 10:

~Menschen mit SMS kdnnen Ublicherweise auch viele Aktivitaten ihrer ,normalen” Altersge-
nossen absolvieren: die Schule besuchen, erfolgreich an Freizeitaktivitaten teilnehmen, einer
Anstellung nachgehen und in manchen Fallen sogar Universitatskurse besuchen. Um jedoch
diese Ziele erreichen zu kdnnen, bendtigen sie erhebliche Unterstutzung von ihren Familien,
der Schule, inrer Arbeit und den Betreuungsdiensten."

SMS-Fakt 11:
~Herausfordernde Verhaltensweisen treten bei Personen mit SMS viel haufiger auf als
bei anderen Menschen mit anderen Entwicklungsstérungen und Behinderungen!"

SMS-Fakt 12:

.Der Grund fur herausfordernde Verhaltensweisen ist unklar, obwohl sie mit den zugrunde
liegenden physischen und entwicklungsbedingten Unterschieden in Zusammenhang mit SMS
zu stehen scheinen. Ausbrtiche resultieren oft aus Frustration iUber Kommunikationsschwie-
rigkeiten oder aufgrund von Veranderungen in der gewohnten Routine."

SMS-Fakt 13:

~Menschen mit SMS haben starre Vorstellungen von ihrer Welt (autistische Zuge). Wenn
die Dinge nicht genau wie geplant und erwartet laufen, kann ein anhaltender Wutanfall
die Folge sein!"

SMS-Fakt 14:

,Die emotionale Entwicklung von Menschen mit SMSverlduftlangsamer als die restliche
Entwicklung und viele reagieren auch im Erwachsenenalter wie Kleinkinder, in der Art
und Weise wie sie Informationen verarbeiten und auf ihr Umfeld reagieren!"

SMS-Fakt 15:

.Die meisten Personen mit SMS leiden unter erheblichen Schlafstérungen. Haufiges Aufwa-
chen wahrend der Nacht und ein frihes Aufwachen am Morgen sind typisch. Es kann auch zu
Schlafattacken tagsuber kommen, so dass Menschen mit SMS einfach wahrend einer Aktivitat
einschlafen!"
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SMS-Fakt 16:
,Fast jede Person mit SMS zeigt eine oder mehrere verschiedene Arten von repetitiven
(sich wiederholenden) und stereotypen Verhaltensmustern.”

-
SMS-Fakt 17:

L das Bewusstsein fur SMS zu starken.”

,Der17.11.ist ,World SMS Awareness Day, also weltweiter SMS-Bewusstseins-Tag! An
diesem Tag wird weltweit auf das Smith-Magenis-Syndrom aufmerksam gemacht, um

[ SMS-Eakt 18:

mals entdeckt und beschrieben haben."
*Ellen Magenis, M.D 1925-2014

N

~Der Name Smith-Magenis-Syndrom bezieht sich auf Ann C. M. Smith und Ellen Magenis,
zwei amerikanische Forscherinnen, die diese spezielle genetische Veranderung 1986 erst-

SMS-Fakt 19:

»Sirius eV. (Selbsthilfe, Information und Rat im Umgang mit dem Smith-Magenis-Syndrom) ist
eine Anlaufstelle im deutschsprachigen Raum fur betroffene Familien und Personen, die sich fur

SMS interessieren."
www.smith-magenis.de

4 )
SMS-Fakt 20:

~Positive Aspekte und Starken von Personen mit SMS sind die unglaublichen Ge-
dachtnisleistungen, die scharfe Beobachtungsgabe, die gro3e Hilfsbereitschaft, die
Begeisterung fur Musik und Tanz, die Begeisterungsfahigkeit, gute Computerkennt-
nisse und der ausgepragte Humor."

- J

SMS-Fakt 21:

.Die Lebenserwartungvon Menschen mit SMS scheint normal zu sein, auch wenn diese bislang
noch nicht im Detail untersucht wurde. Die alteste bekannte Person mit SMS wies ein Alter

von Uber 80 Jahren auf."

SMS-Fakt 22:

Wer Personen mit SMS betreut, mussimmer vorausschauend denken und han-
deln, um Ausbriiche zu vermeiden!

An alle Eltern und Betreuer: , lhr leistet hervorragende Arbeit!"

SMS-Fakt 23:

+Austauschmoglichkeiten fur Angehorige von Personen mit SMS sind sehr wichtig! Sirius e.V.
bietet diese telefonisch, in den sozialen Medien, in WhatsApp-Gruppen oder personlich bei
den jahrlich stattfindenden Treffen im Mai und September. Die Méglichkeiten werden viel
genutzt und in Anspruch genommen."
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SMS-Fakt 24:
~Personen mit SMS sind sehr liebenswert, liebevoll, firsorglich und humorvoll.
Sie lieben die Aufmerksamkeit von Erwachsenen und sind sehr bemuht zu gefallen!"

SMS-Fakt 25:

+Ein verzdgertes ,Trocken werden" und anhaltendes nachtliches Bettnassen sind spezifische
Probleme bei SMS.

Die Windel nachts auszuziehen und mit Kot zu schmieren kommt gerade bei jungeren Kindern
mit SMS haufig vor."

SMS-Fakt 26:

~Wegen derVerzogerungder Sprachentwicklung und der hdheren Schmerztoleranz
ist es oft schwer, rechtzeitig zu erkennen, ob ein SMS-Betroffener Schmerzen hat
oder sich nicht wohlfuhlt!"

SMS-Fakt 27:

.Manche Medikamente aus der Gruppe der Psychopharmaka kédnnen SMS-Personen dabei
helfen, die Stimmungsschwankungen zu stabilisieren. Beiden Schlafproblemen wirkt sich bei
vielen die Gabe des Schlafhormons Melatonin positiv aus."

SMS-Fakt 28:

»Einen Bruder oder eine Schwester mit SMS zu haben, kann lustig und belohnend sein, aber zu
manchen Zeiten kann es auch verwirrend und anstrengend sein, weil das Geschwisterkind mit
SMS eine Menge an Zeit, Aufmerksamkeit und Energie von der ganzen Familie beansprucht!”

SMS-Fakt 29:
JTrotzaller Schwierigkeiten, denen Menschen mit SMS gegenuberstehen, Uberraschen
sieunsjeden Tag mitihrer Neugierde, Entschlossenheit und ihrem Humor. Esist eine

Freude und ein Segen, sie in unserem Leben zu haben!"

SMS-Fakt 30: h

»Die Geburteines Kindes mit SMSverandert das Leben einer Familie firimmer. Elternlernen
mit Situationen umzugehen, bei denen die meisten Menschen, die dies von aul3en betrach-
ten, sichwunschen, diese niemals aushalten zu missen. Aber diese Familien halten sie aus,
aufviele kreative und positive Weisen!

IHR SEID ALLE TOLL UND MACHT DAS SUPER!!!"

Zusatz-Fakt:
»Ein groBes DANKE an alle, die sich ehrenamtlich bei
Sirius e.V. engagieren!!"
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