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Vorwort

Fast 30 Jahre sind vergangen, seit ich in einem ,,Zentrum fiir Pddagogische Friihférde-
rung und Beratung® meinen beruflichen Weg begonnen habe. Ich erinnere mich noch
sehr gut an meine erste Aufgabe: Entwicklungsdiagnostik und Forderplanung bei Tanja,
21/2 Jahre alt, und Beratung ihrer Mutter — einige Jahre dlter als ich selbst. Im Studium
der Psychologie hatten wir kaum brauchbares ,,Handwerkszeug* fiir eine solche Aufgabe
gelernt. Wir wussten kaum etwas dariiber, wie sich Kinder mit einer Behinderung ent-
wickeln, welche Schwierigkeiten sie bei der Bewiltigung einzelner Entwicklungsauf-
gaben haben und wie man ihnen dabei wirksam helfen konnte. Und so habe ich im Riick-
blick grofie Zweifel, ob ich fiir Tanja und ihre alleinerziehende Mutter — und fiir so manch
andere Familie in den ersten Berufsjahren — eine Hilfe war.

Seither haben sich das internationale und das deutsche Friihfordersystem rasant entwi-
ckelt. Wihrend wir damals auf der Suche nach moglichst differenzierten Diagnoseska-
len und Ubungsprogrammen zur Forderung behinderter und entwicklungsauffilliger
Kinder waren, wissen wir heute, dass es viel mehr Erfolg verspricht, auf die intuitiven
Kompetenzen der Eltern zu setzen und sie zu unterstiitzen, eine emotional stabile und
entwicklungsforderliche Beziehung zu ihrem Kind im Alltag zu entwickeln. Um Eltern
und Kindern dabei eine Hilfe zu sein, braucht es fundiertes Wissen um die Entwicklung
von Kindern unter den Bedingungen der jeweiligen Behinderung, um die spezifischen
Storungen und Hindernisse bei Entwicklungsprozessen und um Interventionen, die sich
als wirksam erwiesen haben. In diesem Buch mochte ich dieses entwicklungs-, sto-
rungs- und interventionsbezogene Wissen aus Forschungsergebnissen zusammenstellen
und damit zu wissenschaftlichen Grundlagen fiir eine gute Praxis der Friihforderung
beitragen. Bei der Auswahl der Inhalte habe ich mich von der Frage leiten lassen, was
ich — damals als Anfinger — gern gewusst hitte, um meine Arbeit qualitativ gut zu ma-
chen, und was ich — in den nachfolgenden 25 Jahren im Kinderzentrum Miinchen — von
vielen Kindern mit unterschiedlichen Behinderungen und ihren Eltern gelernt habe.

Dazu gehoren Antworten auf Fragen wie: Welchen Einfluss haben familidre Bedingun-
gen auf die Entwicklung friihgeborener Kinder? Was ermoglicht Kindern mit einer
schweren Horschddigung eine weitgehend unbeeintridchtigte Sprach- und Sozialent-
wicklung? Wovon héngt es ab, dass blinde Kinder so frith wie moglich am sozialen Ge-
schehen partizipieren konnen? Wie kdnnen wir eine giinstige Entwicklung sicherstellen,
wenn Eltern aufgrund eigener Belastungen keine gute Entwicklungsumwelt bieten kon-
nen oder durch alltigliche Regulationsstdrungen des Kindes verunsichert sind? Was trigt
dazu bei, Lernprozesse zu erleichtern, wenn das Verarbeitungsvermdgen eines Kindes
fiir sprachliche Angebote und andere Informationen aus der Umwelt beeintrichtigt ist?

Kleine Kinder mit Entwicklungsstérungen werden heutzutage in unterschiedlichen
Institutionen gefordert. Ein Teil von ihnen wird in Friihforderstellen betreut, die je
nach Bundesland und Behinderung interdisziplinir besetzt oder von Sonderpddago-
gen gefiihrt werden; sie besuchen Physio-, Ergo- oder Sprachtherapeuten in einer Pra-
xis und sie werden in drztlich geleiteten Sozialpéddiatrischen Zentren vorgestellt. Damit
zusammenhidngende Probleme der Organisation und Finanzierung von Friihforderung
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und Mingel in der Vernetzung von Jugendhilfe-, Bildungs- und Gesundheitssystem, wie
sie vor allem bei Kindern mit sozial benachteiligenden Lebensverhiltnissen deutlich
werden, habe ich nicht zum Gegenstand dieses Buches gemacht, obgleich sie natiirlich
fiir die Praxis von dringender Bedeutung sind.

Vielmehr habe ich mich an die Ergebnisse einer Expertenbefragung gehalten, die Prof.
H. Weil} (2005) zu der Frage veroffentlicht hat, in welche Richtung sich das Profil der
Friihforderung in fachlicher Hinsicht weiterentwickeln sollte. Es geht danach um eine
klare Differenzierung der Friihfoérderangebote in ein ,,Kerngeschift®, d. h. die Forderung
von behinderten und von Behinderung bedrohten Kindern vom Sduglings- bis zum Kin-
dergartenalter und die Beratung ihrer Eltern, gegeniiber ,.kooperativen Beitridgen®, die
die Friihforderung z. B. bei der Frithgeborenen-Nachsorge, den niedrigschwelligen Hil-
fen fiir Kinder und Eltern in Armutsquartieren, der Friiherkennung und Beratung bei
Entwicklungsauffilligkeiten in Krippen und Kindergérten oder bei der Integration be-
hinderter Kinder in Regelkindergérten leisten kann. Viele wichtige und weiterfiihrende
Publikationen sind in den letzten Jahren zu diesen ,,kooperativen Beitrdgen* erschienen.
Meine Sorge ist, dass heutzutage viele Ressourcen der Friihforderstellen fiir diese ,.ko-
operativen Beitridge™ verwendet werden, wihrend das ,,Kerngeschift®, die Arbeit mit
Kindern mit schwerer Hor- oder Sehschiadigung, geistiger Behinderung, Spracherwerbs-
storung oder Mehrfachbehinderung aus dem Blickfeld zu geraten droht. Statistiken spre-
chen z. B. dafiir, dass der Anteil der Kindergartenkinder, die wegen auffilliger sozial-
emotionaler Entwicklung in Friihforderstellen betreut werden, stetig wichst, wahrend
der relative Anteil der Kinder, die wegen einer solchen Behinderung betreut werden, ab-
nimmt.

Kinder mit Behinderungen und ihre Familien brauchen kein ,,Einheitsmodell von Friih-
forderung®, sondern individuell auf die Bediirfnisse der Kinder und ihrer Eltern abge-
stimmte Hilfen. So habe ich jeder Behinderungsform ein eigenes Kapitel gewidmet und
mich dabei auf die Zeit zwischen der Geburt und dem Alter von drei Jahren konzen-
triert. Spezifische Aspekte, die fiir die Arbeit mit Kindern wichtig sind, deren Entwick-
lung durch soziale Risiken gefdhrdet ist, habe ich ergiinzt. Drei Fragen, die bei einer ers-
ten Durchsicht des Buches entstehen konnten, mochte ich vorab beantworten:

1. Wo bleibt die Friihfoérderung von Kindern mit drohenden schulischen Lernstdrungen,
die frithe Sprachférderung von Kindern mit Migrationshintergrund oder die Friih-
interventionen bei Verhaltensauffilligkeiten im Kindergarten? Diese Themen werden
in der aktuellen gesellschaftspolitischen Diskussion oft mit dem Begriff der ,,Friih-
forderung® verbunden. Ich bin iiberzeugt, sie sind Aufgabe der Kindertagesstitten,
die zu ,,Familienzentren oder ,,Bildungshdusern® weiterentwickelt werden miissen.
Friihforderstellen konnen ihnen mit ihrer Fachkompetenz wertvolle Kooperations-
partner sein, sie konnen dem Bedarf an Forderung — schon wegen der gro3en Zahl
von Kindern, um die es dabei geht — aber niemals mit einem qualitativ guten, indivi-
duell gestalteten und familienorientierten Konzept allein gerecht werden. Hier bedarf
es einer Qualifizierungsoffensive im Bereich der Elementarpidagogik. Sie ist poli-
tisch gewiinscht, aber bei weitem bisher nicht ausreichend finanziert und realisiert.

2. Warum soll sich jeder Mitarbeiter der Friihférderung mit so unterschiedlichen Be-
hinderungsformen beschiftigen, wie sie hier vorgestellt werden? Die Kinder, die wir
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in unserer Arbeit in einer Friihforderstelle, einem Sozialpddiatrischen Zentrum oder
einer Therapiepraxis kennenlernen, richten sich nicht nach unserem Ordnungsschema
sonderpadagogischer Fachrichtungen. Sie sind Kinder mit ganz individuellen — und
eben oft kombinierten Entwicklungsschwierigkeiten. Ein Grundwissen iiber verschie-
dene Entwicklungsstérungen zu vermitteln, scheint mir daher sinnvoll. Es bedeutet
allerdings nicht, dass jedes Kind beliebig von der einen oder anderen Einrichtung im
Friihfordersystem betreut werden sollte. So wire es unverantwortlich, ein blindes
Kind oder ein Kind mit einer schweren Horschiddigung allein in einer allgemeinen
Friihforderstelle anzumelden und auf das Expertenwissen eines Blinden- oder Hor-
geschidigtenpidagogen zu verzichten. Der Sonderpddagoge, der seinerseits primér
fiir die schulische Forderung z. B. sinnesbehinderter Kinder ausgebildet ist, bedarf an-
dererseits auch eines allgemeinen ,,Handwerkszeugs* zur Beobachtung des Kindes,
zur Beziehungsforderung und Beratung der Eltern.

3. Wo bleiben die medizinischen Therapieformen — Physio-, Ergo- und Sprachtherapie
—in diesem Konzept? Friihforderung ist fast immer eine ,,Komplexleistung*, egal ob
sie als solche geplant, koordiniert und abgerechnet wird oder durch Vernetzung mit
mehreren niedergelassenen Therapeuten entsteht. Kein Zweifel: Physio-, Ergo- und
Sprachtherapeuten haben spezifische Behandlungskonzepte fiir Kinder mit unter-
schiedlichen Entwicklungsstorungen zu bieten. Sie bendtigen aber dariiber hinaus
ebenfalls Basiskompetenzen in der Beobachtung des Kindes, Beziehungsférderung
und Beratung der Eltern — den drei ,,B“s, die in diesem Buch im Mittelpunkt stehen.
Auch fiir sie wird es deshalb hoffentlich von Nutzen sein.

Es geht in der Friihférderung nicht darum, manualisierte Methoden zu entwickeln und
ihre Effektivitit nach den Kriterien der ,,Evidenzbasierten Medizin“ zu beurteilen (Peter-
ander, 2008). Wohl aber haben Kinder mit Behinderungen und ihre Eltern einen An-
spruch auf groftmogliche Transparenz und wissenschaftliche Fundierung der Forde-
rung. In diesem Sinne soll das Buch evidenzbasierte Leitlinien fiir die fachliche Arbeit
in der Frithforderung vermitteln, d. h. Empfehlungen fiir die Praxis, die aus der Zusam-
menstellung wichtiger Forschungsergebnisse entstanden sind.

Heidelberg/Miinchen, im Januar 2009 Klaus Sarimski



1 Biologische und soziale Risiken
far Entwicklungsstérungen

Zusammenfassung:

Die meisten schweren Entwicklungsstorungen sind durch chromosomale Verédnderun-
gen und prianatale Schadigungen bedingt. Ein hohes Risiko besteht auch bei sehr un-
reifer Geburt, obgleich die Prognose friithgeborener Kinder durch die Verbesserun-
gen der neonatologischen Intensivversorgung heute wesentlich giinstiger ist als in den
vergangenen Jahrzehnten. Soziale Risiken konnen die Auswirkungen biologischer
Schadigungen verstéirken oder selbst Ursache von Entwicklungsstérungen sein. Spe-
zifische Risikokonstellationen liegen bei jugendlichen Miittern, Miittern mit eigenen
psychischen Erkrankungen oder Suchtproblemen vor.

Alle Fachkrifte, die mit Kindern mit unterschiedlichen Entwicklungsstérungen und
ihren Eltern arbeiten, sollten das Spektrum der Ursachen von Entwicklungsstdrungen
kennen. Nicht alle piadagogisch ausgebildeten Mitarbeiter in Friihforderstellen mogen
diesem Satz vorbehaltlos zustimmen. Sie sehen in dem Wissen um die Ursachen keinen
Nutzen fiir die Planung der Foérderung, sondern mochten sie individuell auf die jeweils
beobachtbaren Hilfebediirfnisse und Féhigkeiten des Kindes abstimmen. Diese Sicht-
weise wird dann als stirken- und ressourcenorientiert einer sogenannten Defizitorien-
tierung gegeniibergestellt. Auf den ersten Blick haben Begriffe wie Stdrken- und Res-
sourcenorientierung eine hohe Attraktivitdt — auch im Gespriach mit Eltern, die nach
ermutigenden Zukunftsperspektiven fiir sich und ihre Kinder suchen. Vollig unstrittig
ist auch, dass die Kldrung der Ursache einer Entwicklungsstorung diejenigen, die die
Forderung des Kindes planen und durchfiihren, nicht von der Aufgabe befreit, sich ein
genaues Bild von seinen Fihigkeiten und seinem Unterstiitzungsbedarf zu machen.
Beides, medizinische Kompetenz zur Bestimmung der Ursache einer Behinderung und
entwicklungspsychologisch-padagogische Kompetenz zur Bestimmung des Fahigkeits-
profils und Hilfebedarfs sind aber gleichermallen niitzlich fiir ein differenziertes Ver-
standnis, welcher Art die Entwicklungsprobleme eines Kindes sind, welche Faktoren
den Entwicklungsverlauf beeinflussen und wo eine erfolgversprechende Unterstiitzung
des kindlichen Entwicklungsprozesses ansetzen kann.

Die medizinische Diagnostik der Ursache und Art der Schiadigung liegt in der Hand des
Kinderarztes, Neuropiddiaters, Humangenetikers, Augenarztes, Hals-Nasen-Ohren-Arz-
tes oder Phoniaters. Die Fachkrifte der Friihforderung miissen seine Befunde verstehen
und den Eltern erldutern konnen und sie mit ihren eigenen diagnostischen Ergebnissen
zu einem Bild verbinden, das fiir die Eltern nachvollziehbar ist. In diesem ersten Kapi-
tel wird daher ein Uberblick iiber mogliche prinatale und perinatale Ursachen von Ent-
wicklungsstorungen gegeben und mit sozialen Risiken fiir den Entwicklungsverlauf in
Beziehung gesetzt.
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1.1 Pranatale Ursachen von Entwicklungsstérungen

Die vorgeburtliche Hirnreifung kann durch genetisch bedingte Stérungen des Reifungs-
programms sowie durch exogene Schiadigungen des Feten (durch Infektionen, schwere
Erndhrungsmingel oder teratogene Stoffe wie Nikotin, Alkohol oder illegale Drogen)
mit nachhaltigen Folgen fiir die korperliche, kognitive, kommunikative und soziale Ent-
wicklung des Kindes beeintriachtigt werden. Genetische Ursachen sind fiir die Mehrheit
der Behinderungen verantwortlich, die mit einer schweren Intelligenzminderung ein-
hergehen (Hagberg et al., 1981; Stromme & Hagberg, 2000).

Es handelt sich hierbei vor allem um Dysmorphie-Syndrome, d.h. Entwicklungsstorun-
gen, die auf der Basis einer bestimmten Kombination von korperlichen Auffilligkeiten,
Sinnesbehinderungen oder Fehlbildungen in Verbindung mit einer verlangsamten allge-
meinen Entwicklung diagnostiziert werden. Trotz stetiger Fortschritte der humangeneti-
schen Diagnostik konnen noch nicht bei allen Dysmorphie-Syndromen die zugrunde lie-
genden genetischen Verdnderungen exakt benannt werden. Dies ist durch die modernen
medizinischen Untersuchungsmoglichkeiten jedoch heute wesentlich haufiger moglich als
frither. Stromme und Hagberg (2000) fanden lediglich bei 4 % der schweren geistigen Be-
hinderungen keine &tiologische Erklarung. Immer noch hoch ist allerdings der relative An-
teil unspezifischer, ursdchlich ungeklérter Behinderung bei leichter geistiger Behinderung.

Ursachen komplexer Entwicklungsstérungen

Unter den chromosomal bedingten pidiatrischen Syndromen, die mit einer mittelgra-
digen oder schweren geistigen Behinderung — definiert als IQ <50 — einhergehen, ist
das Down-Syndrom das hdufigste. 30 % der Kinder in dieser Gruppe sind Kinder mit
Down-Syndrom, etwa 5 % sind Kinder mit Fragilem-X-Syndrom (Gillberg, 1997).
Prinatale Infektionen sind fiir etwa 8 % der schweren Behinderungen verantwortlich.
10 bis 15 % sind jeweils durch perinatale Komplikationen (Frithgeburt mit nachfol-
gender schwerer Hirnblutung, Periventrikuldre Leukomalazie, Asphyxie) oder durch
postnatale Ursachen (schwere Anfallsleiden, bakterielle Meningitis, Virusencephali-
tis oder Hirntumore) zu erkliren. Bei leichter Intelligenzminderung — definiert als IQ
50 bis 70 — wird angenommen, dass chromosomale Storungen lediglich fiir 10 bis
15 % der Fille verantwortlich sind. Auch schwere prinatale Infektionen oder postna-
tale Storungen erkléren in dieser Gruppe nur einen Teil der Behinderungen. Unter den
Kindern mit leichter geistiger Behinderung finden sich dagegen mehr als fiinfmal so
viele Kinder aus unteren sozialen Schichten als unter den Kindern mit schwerer Be-
hinderung, die weitgehend unabhéngig von der Schichtzugehdrigkeit auftritt (Stromme
& Hagberg, 2000; Stromme & Magnus, 2000).

1.1.1 Chromosomale Verénderungen

Genetisch bedingte Behinderungen konnen auf numerische oder strukturelle Veridnde-
rungen des Chromosomensatzes zuriickgefiihrt werden, auf Mutationen einzelner Gene
oder auf Mutationen in einer Reihe benachbarter Gene (,,contiguous gene syndromes).
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Genetische Verdnderungen fiihren nicht in jedem Fall zu einem auffilligen korperlichen
Erscheinungsbild der Kinder. Sie kdnnen sich auch in Stérungen der Hirnreifung in Ver-
bindung mit Veridnderungen der Haut (sog. neurokutane Syndrome) oder Stoffwechsel-
storungen (sog. metabolische Storungen) manifestieren, die manchmal erst nach den er-
sten Lebensmonaten oder Lebensjahren erkannt werden konnen. Abbildung 1 gibt einen
Uberblick iiber die verschiedenen Stérungsmanifestationen aufgrund von genetischen
Veridnderungen.

Genetische Veranderungen

Dysmorphie- Neurokutane Metabolische . .
. . Hirnfehlbildung
Syndrome Stérungen Stérungen
Autosomale Stérungen des Amino-
Trisomie/ sauren-, Kupfer-, Fett-
Deletion oder oder Mukopolysaccarid-
Genmutationen u. a. Stoffwechsels

Beispiele: Beispiele: Beispiele: Beispiele:
Down-Syndrom Tuberése PKU, Hydrocephalus
4p-(Wolf-Hirsch- Sklerose Morbus Wilson, Lissencephalie
horn-)Syndrom Sturge-Weber- Morbus Menkes,

5p-(Cri-du- Syndrom Morbus Nie-

Chat-)Syndrom mann-Pick, Mu-
part. Trisomie 15 kopolysacchari-

Angelman- dose (Hurler,-
Syndrom Hunter-, Sanfi-
Prader-Willi- lippo-Typ)
Syndrom
Williams-Beuren-
Syndrom

Abbildung 1: Genetische Veridnderungen als Ursache einer geistigen Behinderung

Numerische Chromosomenbesonderheiten entstehen durch eine Fehlverteilung, d. h.
durch das Nichtauseinanderweichen (Non-disjunktion) einzelner Chromosomen wéh-
rend der elterlichen Keimzellreifung. Diese fiihrt zu einer Imbalanz der genetischen In-
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formationsdosen mit Auswirkungen auf die Proteinbildung und Regulationsmechanis-
men in der Entwicklung. Der genaue Weg, wie die Verdnderung der genetischen Infor-
mation zu den dann am Kind beobachtbaren korperlichen und kognitiv-sozialen Ent-
wicklungsmerkmalen fiihrt, ist noch nicht bekannt.

Die héufigste zahlenmifBige chromosomale Abweichung ist das Down-Syndrom (Inzi-
denz 1:700), bei dem es durch die fehlerhafte Zellteilung in allen Korperzellen zu einem
tiberzdhligen Chromosom 21 (Trisomie 21) kommt mit syndromspezifischen Folgen fiir
das duBlere Erscheinungsbild (charakteristische Gesichtsziige mit schriger Lidachse,
auffallend weitem Augenabstand, einer Lidfalte am inneren Augenwinkel, kurzer Na-
senwurzel, einer Vierfingerfurche, u.a.) und einer verlangsamten Entwicklung der mo-
torischen, kognitiven und sprachlichen Fahigkeiten. Andere Trisomien, bei denen ein
Chromosom als Ganzes oder Teile eines Chromosoms iiberzihlig sind, sind seltener, je-
doch meist mit zusitzlichen Fehlbildungen und schweren Entwicklungsstorungen ver-
bunden (z. B. Trisomie 8, 13, 18).

Wihrend der Zellteilung kann es auch zu sogenannten Strukturumbauten von Chromo-
somen mit Verlust oder Zugewinn chromosomalen Materials kommen. Auch das fiihrt
zu unbalancierten Genverhiltnissen mit schwerwiegenden Entwicklungsfolgen. So liegt
z.B. bei der partiellen Monosomie 5 (Cri-du-Chat-Syndrom) eine Deletion am kurzen
Arm des Chromosoms 5, bei der partiellen Monosomie 4p (Wolf-Hirschhorn-Syndrom)
eine Deletion am Chromosom 4 vor. In den meisten Fillen sind diese Chromosomen-
aberrationen neu entstanden. Bei ca. 20 % der Kinder finden sich jedoch Strukturbeson-
derheiten auch bei den Eltern. Bei ihnen ist der Strukturumbau genetischen Materials
jedoch ohne Verlust erfolgt, so dass er ohne Auswirkungen auf dufleres Erscheinungs-
bild und Entwicklung der Eltern und daher oft iiber Generationen hinweg unentdeckt
bleibt. Bei diesen sogenannten Trigern einer balancierten Translokation ist allerdings
die Wahrscheinlichkeit hoher, dass es bei erneuter Schwangerschaft im Laufe der Zell-
teilung zu einem Verlust von genetischen ,,Informationsbausteinen® und damit zur Ge-
burt eines Kindes mit einer Behinderung kommt.

Die hiufigste strukturelle Chromosomenbesonderheit ist das Fragile-X-Syndrom (ge-
schitzte Priavalenz bei Jungen: 1:2.000 bis 1:4.000), die auf dem langen Arm des X-Chro-
mosoms (Xq28) lokalisiert ist. Molekulargenetisch ldsst sich bei diesen Kindern eine
Abweichung in der Anordnung von DNA-Sequenzen, die als reifungssteuernde ,,In-
formationsspeicher fungieren, feststellen (instabile CGG-Trinukleotid-Repeatzusam-
mensetzung). Insbesondere bei den Jungen — die nur tiber ein X-Chromosom verfiigen
— kommt es zu ausgeprigten Entwicklungs- und Verhaltensstorungen. Das Fragile-X-
Syndrom macht etwa 40 % der Fille X-gebundener mentaler Behinderung aus. Dass
Genverdnderungen insgesamt am X-Chromosom relativ hiufig sind, erklirt die unglei-
che Geschlechtsverteilung im Auftreten geistiger Behinderung. Es iiberwiegen die Jun-
gen.

Numerische und (grofere) strukturelle Chromosomenverdnderungen sind mikrosko-
pisch sichtbar. Durch die Weiterentwicklung der genetischen Analysemethoden lassen
sich aber heute auch zunehmend mehr Syndrome diagnostizieren, die auf Mikrodele-
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tionen (Verdnderungen jenseits der Grenze der mikroskopischen Auflosung) zuriick-
gehen. Dabei kann es sich um das Fehlen mehrerer Gene in Reihe (,,contiguous gene
syndromes®) oder die Mutation eines einzelnen Gens handeln. Je nach funktioneller
Bedeutung des Gens fiir Reifungsprozesse kann dessen Fehlen ebenfalls komplexe Be-
hinderungsformen hervorrufen. So fiihrt z. B. beim Smith-Lemli-Opitz-Syndrom eine
Storung der Cholesterinbiosynthese zu einer schweren geistigen Behinderung, beim
Williams-Beuren-Syndrom eine Deletion am sogenannten Elastin-Gen (auf dem Chro-
mosom 7) zu vermindertem Wachstum, einem Herzfehler und einer kognitiven Ent-
wicklungsstorung variabler Auspragung.

Bei einigen Syndromen ist zudem von Bedeutung, von welchem Elternteil das deletierte
Genmaterial stammt (,,genomic imprinting®). Relativ hiufig ist z. B. das Prader-Willi-
Syndrom (geschitzte Inzidenz 1:15.000), das mit Muskelhypotonie, charakteristischen
Merkmalen des Gesichts und der Extremititen, exzessivem Nahrungsdrang, Verhal-
tensauffilligkeiten und einer kognitiven Entwicklungsstorung variabler Ausprigung
einhergeht. Hier handelt es sich in der Mehrzahl der Fille um einen Verlust der vom
Vater ererbten genetischen Bausteine auf dem Chromosom 15q11.2-q13. Wenn eng be-
nachbarte Gene miitterlicher Herkunft eine Deletion aufweisen, kommt es zu einem An-
gelman-Syndrom, bei dem die kognitive Entwicklung wesentlich stirker eingeschréinkt
ist und die sprachliche Entwicklung weitgehend ausbleibt.

Eine Ubersicht iiber eine groBe Zahl von Syndromen, die mit einer gewissen Hiufigkeit
in sonderpadagogischen Arbeitsfeldern auftreten, gibt Neuhéduser (2003, 2007). Eine
umfassende Darstellung von Entwickungsmerkmalen mit Checklisten, die den Kinder-
arzt iliber kontrollbediirftige Untersuchungen informieren, findet sich bei Wilson und
Cooper (2000). Syndromspezifische Entwicklungs- und Verhaltensmerkmale der hiu-
figeren Syndrome wurden von Goldstein und Reynolds (1999), Dykens et al. (2000),
O’Brien und Yule (2002), Mazzocco und Ross (2007) und in deutscher Sprache von Sa-
rimski (2003) beschrieben.

1.1.2 Andere pranatale Ursachen

Bei den neurokutanen Syndromen (Phakomatosen) handelt es sich um anlagebedingte
Entwicklungsstorungen, die ebenfalls iberwiegend durch Veridnderung eines einzelnen
Gens entstehen und mit typischen Verdnderungen der Haut und des zentralen Nerven-
systems einhergehen. Eine geistige Behinderung findet sich z.B. bei bis zu 70 % der
Kinder mit Tuberoser Sklerose (Strukturinderungen in verschiedenen GroBhirnarealen
und inneren Organen; Verdnderungen an den Chromsomen 9 oder 16; geschitzte Hau-
figkeit 1:6.000). Fast alle Kinder mit dieser Entwicklungsstorung leiden auch unter —
oft schwer medikamentts beherrschbaren — Epilepsien. Eine geistige Behinderung tritt
auch bei Kindern mit Sturge-Weber-Syndrom auf in Folge von anlagebedingten Durch-
blutungsstorungen der GroBhirnrinde (Atrophie). Auch in diesen Fillen ist ein schwer
behandelbares Anfallsleiden im frithen Kindesalter symptomatisch.

An eine neurometabolische Erkrankung ist immer dann zu denken, wenn sich nach primér
normaler Entwicklung zunehmende neurologische Symptome zeigen. Eine spezifische
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Behandlung ist heute nur bei wenigen Erkrankungen moglich. Dies ist z. B. bei der
Phenylketonurie durch die Einleitung einer friihzeitigen phenylanalinarmen Diét der
Fall. Sie kann im Rahmen der Neugeborenen-Screening-Untersuchung zwischen dem
5. und 10. Lebenstag erkannt werden (Guthrie-Test). Hinweise auf das Vorliegen einer
Stoffwechselstorung sind auffilliger Geruch der Haut oder des Urins, rezidivierendes
Erbrechen, Gedeihstorungen und cerebrale Anfille. Eine progrediente schwere Ent-
wicklungsstorung als Folge der Speicherung von nicht normal abbaubaren Stoffwech-
selprodukten liegt auch bei der Mukopolysaccharidose (Typ I bis V) und der metachro-
matischen Leukodystrophie (durch einen Enzymmangel verursachte Zerstérung von
Markscheiden im zentralen und peripheren Nervensystem) vor. Bei dieser Erkrankung
kommt es zu einer fortschreitenden spastischen Tetraparese.

Unter einer Holoprosencephalie versteht man eine Reifungsstorung der Hirnblase mit
charakteristischen Verinderungen der Mittellinienstrukturen und Seitenventrikel. Anla-
gestorungen der GroBhirnrinde (kortikale Dysplasien) oder eine Abflachung der Hirn-
oberfliche mit ausgeprigten Storungen im Aufbau der Nervenzellschichten (Lissencepha-
lie) sind ebenfalls hdufige Ursachen fiir schwere mentale Stérungen.

1.1.3 Intrauterine Infektionen und Schadigungen
durch teratogene Substanzen

Intrauterine Infektionen gehdren zu den hidufigsten Ursachen von schweren Hor- oder
Sehschidigungen. Sie kdnnen aber auch zu einer schweren allgemeinen Entwicklungs-
storung fiihren. Bei einer Maserninfektion der Mutter wihrend des ersten Schwanger-
schaftstrimesters kann es zu einer Kombination von Horschadigung, Augenfehlbildung,
Herzfehler und mentaler Behinderung kommen. Bei einer kleinen Gruppe von Kindern,
deren Miitter sich mit Varizellen-Zoster infiziert haben, ist ebenfalls eine spezifische
Kombination von (vor allem ophtalmologischen) Fehlbildungen beschrieben. Eine Cy-
tomegalie-Infektion im ersten Trimester der Schwangerschaft kann zu einer Innen-
ohr-Schwerhorigkeit mit oder ohne geistige Behinderung fiihren, eine Toxoplasmose-
Infektion zu Blindheit. In allen diesen Fillen handelt es sich um Viren, die die
Placenta-Barriere durchdringen und so den Fetus schiddigen konnen. Die Schadigung
tritt jedoch nur bei etwa 10% der betroffenen Schwangeren ein. Eine ausfiihrliche
Ubersicht iiber den Forschungsstand geben Martin und Dombrowski (2008).

Unmittelbar schiadigende Auswirkungen auf die fetale Entwicklung hat ein chronischer
Alkoholgenuss wihrend der Schwangerschaft. Etwa 30 % der Kinder von Miittern mit
chronischer Alkoholabhingigkeit, die iiber die 12. Schwangerschaftswoche hinaus re-
gelmifBig Alkohol zu sich nehmen, weisen die Merkmale eines fetalen Alkoholsyn-
droms (FAS) auf. Das FAS (oder: Fetale Alkoholembryopathie) ist definiert als Kombi-
nation von préanatalem Minderwuchs, korperlichen Anomalien (z. B. kurze Lidspalten,
Hypoplasie im Mittelgesicht, schmales Lippenrot, flaches und/oder langes Philtrum)
und Entwicklungs- sowie Verhaltensstorungen (Intelligenzminderung, Hyperaktivitit,
Konzentrationsschwiche; Steinhausen, 2000). Kinder, bei denen die Diagnosekriterien
nicht vollstdndig erfiillt sind, aber eine Alkoholexposition in utero vorliegt, werden als
Patienten mit einem moglichen fetalen Alkoholeffekt (FAE) bzw. einer Fetal-Alkohol-
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Spektrumstorung (FASD) bezeichnet. Die Schwere der korperlichen Fehlbildungen
ist dosisabhingig, ein eindeutiger Zusammenhang zwischen dem Grad des Alkohol-
konsums und der Ausprigung spéterer kognitiver, motorischer und sozialer Beein-
trachtigungen ist jedoch nicht sicher nachgewiesen. Einen sicheren Schwellenwert, ab
dem ein miitterlicher Alkoholkonsum zu einer Schidigung des Feten fiihrt, gibt es
nicht.

Auswirkungen von Alkoholmissbrauch auf die kindliche Entwicklung

Die Privalenzschitzungen fiir das Auftreten des Fetalen Alkoholsyndroms (FAS)
schwanken regional sehr. Sampson et al. (1997) gehen nach einer Re-Analyse dlte-
rer populationsbasierter Studien von einer Hiufigkeit von etwa 3:1.000 (d. h. 0,3 %)
aus, May und Gossage (2001) ermitteln in einem Uberblick iiber die verfiigbaren
Daten eine Haufigkeit von mindestens 1:2.000 (0,05 %). Es handelt sich damit um
eine der hiufigsten Ursachen fiir eine geistige Retardierung (evtl. vergleichbar der
Hiufigkeit des Down-Syndroms, mindestens aber der des Fragilen-X-Syndroms).
Die Hiufigkeit wird unterschitzt, so dass viele Kinder erst im Schulalter diagnosti-
ziert werden.

Der Grad der geistigen Einschrinkungen ist variabel. Verschiedene Untersuchungen
ermittelten durchschnittliche IQs zwischen 65 und 82. In einer umfangreichen Lang-
zeitstudie an 70 Kindern mit FAS ergab sich fiir je ein Drittel der Kinder ein Intelli-
genzquotient im Bereich der geistigen Behinderung (IQ <70) und der Lernbehinde-
rung (IQ 70 bis 85; Steinhausen, 2000). Unter den 54 Patienten, die im Schulalter
untersucht wurden, besuchten 51 % eine Forderschule, 31 % eine Schule oder Tages-
stétte fiir geistig Behinderte. Schulische Leistungsschwichen (vor allem im Rech-
nen) sind auch bei den Kindern hiufig, die keine geistige Behinderung entwickeln.
Untersuchungen zur sozial-emotionalen Entwicklung mit der Child Behavior Check-
list (CBCL) zeigten bei der Mehrzahl der Kinder im Vorschulalter und frithen Schul-
alter eine hyperkinetische Storung, aggressive Verhaltensprobleme, soziale Angste
und Essstorungen (Steinhausen, 2000; Carmichael Olson et al., 1998; Paley et al.,
2005). Bei Kindern in den ersten zwei Lebensjahren liegt der Entwicklungsquotient
(EQ) von Kindern, deren Miitter mehr als 2 bis 3 Drinks pro Tag zu sich nehmen,
um 8.3 Punkte unter dem von Kontrollgruppen, die nach sozialen Kriterien paralleli-
siert wurden (Testa et al., 2003). Langzeitstudien sprechen fiir eine hohere Vulnerabi-
litét fiir psychische Storungen (Angst, Depressionen, Essstorungen), Schulverweisen
und einen lebensgeschichtlich friiheren Beginn eigenen Alkohol- oder Drogenmiss-
brauchs (Streissguth et al., 2004).

Alkoholbedingte Schidigungen zeigen sich schon im Neugeborenenalter an frithen
Regulationsstorungen. In der Neonatal Behavioral Assessment Scale (NBAS) fanden
Streissguth et al. (1983) bei 417 Sauglingen Schwierigkeiten bei der Gewohnung an
akustische und visuelle Reize, eine verminderte Féahigkeit, sich selbst zu beruhigen,
bzw. auf Trosten zu reagieren, und Schlafstdrungen. Psychomotorische und kognitive
Fihigkeiten (gemessen mit den Bayley Scales of Infant Development, nachfolgend
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Bayley-Entwicklungsskalen oder Bayley-Entwicklungstest genannt, im Alter von 8 bis
13 Monaten), fein- und grobmotorische sowie sprachliche Kompetenzen sind retardiert
(Mattson & Riley, 1998; Coggins et al., 2007).

1.1.4 Ursachen von Hor- und Sehbehinderungen

Zu den hiufigsten ophtalmologischen Befunden gehoren Katarakte (Linsentriibungen,
,»Grauer Star*), Glaukome (Augeninnendruck, ,,Griiner Star‘), Microphtalmie (sehr
kleine Augenanlage), Hypoplasien des Sehnervs und eine Retinitis pigmentosa (Retina-
Degeneration). Sie treten selten isoliert, sondern meist als Teilsymptom einer allgemei-
nen Entwicklungsstorung auf. Eine Retinopathie (Netzhautablosung) aufgrund unzurei-
chender Blutversorgung der Netzhaut gehort zu den Risiken bei sehr unreif geborenen
Kindern.

Horbehinderungen konnen isoliert oder ebenfalls in Verbindung mit anderen Entwick-
lungsstorungen auftreten. In einer Untersuchung von iiber 42.000 Kindern mit Horsto-
rungen fanden sich bei 60 % keine weiteren Entwicklungsstorungen, bei jeweils 10 %
eine Lernstorung oder geistige Behinderung, bei 4 % eine Sehbehinderung. Der Aus-
schluss einer Seh- oder Horstorung ist insbesondere bei Kindern mit allgemeiner Ent-
wicklungsverlangsamung wichtig, da solche Begleitstorungen héufig tibersehen und die
Symptomatik als Ausdruck der kognitiven Behinderung angesehen wird. Sie sind bei
craniofazialen Fehlbildungen (z. B. Wolf-Hirschhorn-, Apert- oder Coffin-Lowry-Syn-
drom) sowie bei prinatalen Infektionen (congenitale Cytomegalie), Fetalem Alkohol-
syndrom und neonataler Asphyxie relativ hdufig. Mehr als die Hilfte der Kinder mit
Down-Syndrom haben ein- oder beidseitige Schallempfindungsschwerhorigkeiten bzw.
Schallleitungsprobleme infolge hiufiger Infektionen.

1.2 Perinatale Risiken

Friihgeburt wird definiert als Geburt vor der 37. Schwangerschaftswoche mit einem Ge-
burtsgewicht von weniger als 2.500 g. Von einem erhohten Risiko fiir Entwicklungssto-
rungen ist jedoch angesichts der heute moglichen medizinischen Versorgung in der
Neugeborenenzeit nur bei Kindern auszugehen, die vor der 32. Woche mit einem Ge-
burtsgewicht unter 1.500 g geborenen sind. Besonders gefihrdet sind die so genannten
extrem unreif geborenen Kinder, die mit einem Geburtsgewicht unter 1.000 g zur Welt
kommen. Der relative Anteil von sehr unreifen Kindern liegt in entwickelten Landern
etwas iiber 1%, der Anteil der Kinder mit einem Geburtsgewicht <1.000g bei knapp
0,5 % aller Geburten. Innerhalb der Gruppe der extrem unreif geborenen Kinder (Ge-
burt in der 23. bis 28. Schwangerschaftswoche) muss auch bei bester Versorgung auch
heute — d. h. bei Kindern, die nach dem Jahr 2000 zur Welt kamen — damit gerechnet
werden, dass nur 60 bis 70 % tiberleben und von den iiberlebenden Kindern mindestens
30 % eine dauerhafte Behinderung erleiden (Wilson-Costello et al., 2007). Die Grenze
des Uberlebens liegt — in den letzten Jahren unverindert — bei der 23. Schwanger-
schaftswoche.
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Die Ursache der Frithgeburt ist nur bei einem Teil der Fille bekannt. Zu den korperlichen
Risikofaktoren gehoren chronische Erkrankungen der Mutter, vorausgehende Friih- oder
Fehlgeburten, ein unzureichender Erndhrungsstatus der Mutter oder Rauchen, Alkohol-
oder Drogenkonsum wihrend der Schwangerschaft. Dementsprechend besteht ein Zu-
sammenhang zwischen der Frithgeborenenrate und ungiinstigen sozialen Lebensumstin-
den der Miitter. Plazenta-Anomalien, miitterlicher Bluthochdruck (EPH-Gestose) geho-
ren ebenfalls zu den korperlichen Faktoren, die die Wahrscheinlichkeit einer Frithgeburt
erhohen. Das Risiko einer Frithgeburt ist generell erhoht bei Mehrlingsschwangerschaf-
ten.

1.2.1 Kérperliche Gefahrdung sehr unreif geborener Kinder

Die grofite Bedrohung fiir die Gesundheit des friihgeborenen Babys liegt in der Unreife
der Lungenfunktionen und einer unzureichenden Versorgung des kindlichen Gehirns mit
Sauerstoff (respiratory distress syndrome, RDS). Dies gilt auch heute noch trotz der ver-
besserten Moglichkeiten der medizinischen Hilfen durch rechtzeitige Gabe von Surfactant
und wohldosierte maschinelle Beatmung. Ein Teil der Kinder erleidet durch eine lange an-
haltende Beatmung chronische Atemwegserkrankungen (Bronchopulmonare Dysplasie,
BPD). Diese Kinder sind auch nach der Entlassung in erhohtem Mafe infektanfillig und
werden hdufiger rehospitalisiert. Sie haben einen erhohten Kalorienbedarf, entwickeln ge-
héuft Fiitterprobleme und Gedeihstorungen (Scholle et al., 1995). In einer Longitudinal-
studie an 173 sehr unreif geborenen Kindern mit und ohne BPD, die nach Geburtsgewicht
und anderen neurologischen Komplikationen parallelisiert wurden, ergab sich im Alter
von acht Jahren ein signifikanter Unterschied in den Intelligenztest- und Schulleistungs-
testergebnissen. 54 % der Kinder mit BPD (vs. 37 % der Kinder ohne BPD) besuchten eine
Sonderschule, 20 % (vs. 11 %) hatten einen IQ <70 (Short et al., 2003). Die Unreife der
Lungenfunktion macht die Dosierung der Beatmung sehr schwierig, so dass wiederkeh-
rende Dyspnoen und Apnoen (Atemunterbrechungen mit dem Risiko einer diffusen hypo-
xischen Hirnschidigung) oder ein Pneumothorax (Reiflen von Lungenbldschen mit der
Folge eines akuten Blutdruckabfalls und Sauerstoffmangels), aber auch eine Schadigung
der Netzhaut (Retinopathie) nicht in jedem Fall vermieden werden konnen.

Durch die — unreifebedingte — Fragilitit der Blutgefda3e im Gehirn kann es auch zu einer
Hirnblutung kommen. Bei einer leichten Hirnblutung (1°) wird das ausgetretene Blut in
der Regel von selbst absorbiert, ohne dass Folgeschdden entstehen. Bei einer schweren
Hirnblutung (3°) gelangt das Blut in das Ventrikelsystem und kann zu Ventrikelerwei-
terungen und Schiddigungen des Hirngewebes fiihren (Periventrikuldre Leukomalazie,
PVL). Schwere Hirnblutungen fiihren oft zur Ausbildung einer Cerebralparese. Gleich-
falls erhoht ist dadurch das Risiko der Entwicklung eines Hydrocephalus, einer Vergro-
Berung des Kopfes durch zunehmende Ansammlung von Hirnwasser (Liquor) im Schi-
delinnern. Der stindig neu gebildete Liquor kann als Folge der Hirnblutung nicht mehr
abflieBen, staut sich in den Ventrikeln an und iibt Druck auf das Hirngewebe aus. Nur
eine rechtzeitige Operation (Ventrikeldrainage) kann Folgeschdden vermeiden.

Frithgeborene Kinder sind nicht nur von Hirnblutungen, sondern auch von anderen aku-
ten Erkrankungen bedroht. Relativ hiufig kommt es zu einer Nekrotisierenden Enteroco-



