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SYNDROM

1. Angelman-Syndrom

Das Angelman-Syndrom (AS) ist klinisch durch physische Merkmale, neurologische
Verdanderungen und ein sehr spezifisches kognitives Profil und Verhaltensprofil
gekennzeichnet.

Man nimmt an, dass es bei einer von 15.000 Geburten auftritt.
URSACHEN

Es handelt sich um eine genetische Stérung, die durch das Fehlen des UBE3A-Gens auf
dem 15. miitterlichen Chromosom verursacht wird.

Der physische und funktionale Verlust kann vier verschiedene Ursachen haben:
1. Deletion des miitterlichen Chromosoms 15q11-q13; 2. Uniparentale Disomie des
viterlichen Chromosoms 15q11-q13; 3. Defekt beim Imprinting (Pragung); 4. Mutation
des Gens UBE3A.

Eine filinfte Patientengruppe weist AS als klinisches Krankheitsbild mit
unbekannter Ursache auf.

KLINISCHE MERKMALE

Jeder Fall weist eine hohe klinische Spezifitdt auf, die auf die Beteiligung der gleichen
Gene zuriickgeht, obwohl es — je nach der Art des genetischen Defekts — zu Variationen
kommt.

e Physischer Phidnotyp: Brachyzephalie mit flachem Okziput, breitem
Mund, hervorstehender Zunge, weit auseinanderstehenden Zihnen,
Mikrozephalie und kleinen Hénden und Fiiflen.

e Neurologische Symptome: schwere mentale Retardierung und motorische
Beeintrachtigungen, Epilepsie (typischerweise mit rhythmischen
elektroenzephalografischen Mustern), unsicherem Gang (Ataxie),
Schlafstorungen ~ und  fehlender ~ Sprache  (zumindest  das
Sprachverstdandnis ist betroffen).

e Verhaltensmuster: plotzliche Lachanfille, scheinbar gliickliches
Verhalten, Faszination mit Wasser, Lutschverhalten,
Aufmerksamkeitsdefizit, leicht erregbar und hyperaktiv. Einige Patienten
konnen Merkmale des Autismus-Spektrums und die damit
einhergehenden Verhaltensstorungen aufweisen.

BEHANDLUNG

e Epilepsie: erfordert iiblicherweise verschiedene Antiepileptika, um die
Krise unter Kontrolle zu bringen. Die effektivsten, unabhéngig davon, ob



sie kombiniert oder einzeln verabreicht werden, sind: Valproat,
Levetiracetam und Clonazepam.

e Beachten Sie, dass diese Patienten zu Konzentrationsverlust neigen,
und ein eventueller lingerer Abwesenheitsanfall (Absence) tiibersehen
werden konnte, da dieses Phdnomen kaum bekannt ist.

e Pharmakologische Behandlung gegen Schlafstdrungen.

e Psychiatrische Behandlung, falls Verhaltensstorungen auftreten.

e Multidisziplindre Behandlung: Physiotherapie, Therapie, Orthopéadie,

Sonderpiddagogik, Unterstlitzte =~ Kommunikation aufgrund einer
schweren expressiven Sprachstorung.

Selbsthilfegruppen:

http://www.angelman.at/index.php

http://www.selbsthilfe.at/lexikon/angelman-syndrom

http://www.angelman.de/

KOMMUNIKATIONSSTRATEGIEN:

Die Sprachfdhigkeit von Patientlnnen mit dem Angelman-Syndrom ist stark
eingeschriankt. Die meisten Patientlnnen sind entweder unfdhig, die Lautsprache zu
erwerben, oder sie erlernen nur sehr wenige Worter. Das Sprachversténdnis ist weniger
betroffen, sodass sie mehr verstehen, als sie selbst ausdriicken konnen. Das
Arbeiten mit Sprachtherapeutlnnen oder Spezialistinnen fiir Sprachstérungen kann ihre
Kommunikationsressourcen bedeutend vergroflern, was zu einer verbesserten
Anpassung an ihre Umwelt und verringerten Frustrationen fiihrt.

Empfohlene Strategien:

e Arbeiten Sie an der Kommunikation mit Systemen der Unterstiitzten
Kommunikation (UK): Verschiedene Arten des Ausdrucks, die sich von
der gesprochenen Sprache unterscheiden und darauf abzielen, die
Kommunikationsfahigkeiten zu verbessern und/oder die
Kommunikations- und Sprachschwierigkeiten vieler beeintrachtigter
Menschen zu kompensieren.

e Bedenken Sie, dass sie UK-Systeme in natiirlichen und funktionellen
Kontexten leichter erlernen.

o In Abhingigkeit von der jeweiligen Entwicklungsstufe konnen in
den UK-Systemen Miniaturobjekte, Abbildungen realer Objekte
oder Piktogramme verwendet werden. Sinn und Zweck ist es, die
verschiedenen Symbolsysteme auf die Charakteristiken jedes



Individuums (wobei man ihre jeweiligen kognitiven, sprachlichen
und motorischen Fahigkeiten berticksichtigt) zuzuschneiden.

e Es st wichtig, die Zeichen, die die Patientlnnen machen,
iberzuinterpretieren. Anders gesagt, reagieren Sie auf ihre Bewegungen,
Aktionen, Hinweise, Blicke, Laute oder Vokalisierungen, schreiben sie
ihnen eine kommunikative Bedeutung zu und setzen sie sie in Beziehung
zum Kontext der gegenwértigen Situation.

o Versuchen Sie, Gesten und spontane Ausdriicke zu vermehren.
Diese sind nicht inkompatibel mit dem verwendeten UK-System.

o Erleichtern Sie das Verstidndnis:

o Verwenden Sie eine einfache, klare Sprache und sprechen Sie
langsam.

o Verwenden Sie echte Bilder, um Aktivititen und Geschehnisse zu
erklaren.

o Legen Sie routinemifige Zeitpldne und Kalender fest, sodass die
PatientInnen sie besser verstehen.

In Situationen, in denen Sie die PatientInnen nicht kennen:
e Fragen Sie die Familie nach dem verwendeten Kommunikationssystem.

e Sollte ein UK-System mit Piktogrammen oder Bildern verwendet
werden, bitten Sie die Familie, es immer dabeizuhaben, damit man es
verwenden kann.

e Sollten die Patientlnnen ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die
Familie um eine kurze Zusammenfassung, damit sie diese richtig
interpretieren konnen.

e  Wann immer es moglich ist, fokussieren Sie auf Aktivitdten, in die die
Person miteinbezogen wird, durch die Verwendung von visuellen
Materialien (reale Objekte, Bilder oder Piktogramme).

DAMIT ZUSAMMENHANGENDE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE
MAN DAMIT UMGEHT:

Kommunikationseinschrinkungen, Hypersensibilitit in Bezug auf
Stimuli, Verdnderungen in Routinen oder Schlafgegebenheiten, medizinische Probleme,
etc. sind einige der Griinde, die bei Patientlnnen mit dem Angelman-Syndrom
zu Verhaltensstorungen fiihren kdnnen.



Es ist wichtig, ihre Bediirfnisse sowie die Griinde fiir das
unangemessene Verhalten zu verstehen, um damit umgehen zu konnen.

Die haufigsten Verhaltensstorungen sind:
e Agitation.
e Hyperaktivitit (nimmt ab, wenn sie dlter werden).

e Autoaggressives und aggressives Verhalten (Reiflen an den Haaren oder
Kleidungsstiicken, Beif3en).

e Tendenz, Dinge in den Mund zu stecken.
Richtlinien flir den Umgang damit:

Verstiarken Sie allgemein ein angemessenes Verhalten positiv und versuchen
Sie, Storverhalten nicht weiter zu beachten, sondern regen Sie positive Alternativen an.

e Agitation.

o Legen Sie fixe Routinen fest. Setzen Sie Mallnahmen, die eine
durchorganisierte, vorhersagbare, ruhige Routine und eine
durchstrukturierte Umgebung im Leben dieser Menschen
schaffen, um ihre Agitation zu verringern.

o Entfernen Sie Storelemente, die die Agitation noch verstirken
konnen.

o Sprechen Sie langsam und ruhig mit ihnen. Verwenden Sie einen
leisen Tonfall, schreien Sie nicht und werden Sie nicht lauter.

e Hyperaktivitit.

o Verstirken Sie die Momente positiv, in denen sie ruhig sind und
ein angemessenes Aktivititsniveau aufweisen.

o Nehmen Sie das Bewegungsbediirfnis vorweg und bieten Sie
thnen, wann immer es moglich ist, Aktivititen, die Bewegung
erfordern.

e Autoaggressives oder aggressives Verhalten.

o Wenn es passiert, versuchen Sie, ithre Aufmerksamkeit auf etwas
anderes zu lenken und fokussieren sie sie auf einen Stimulus oder
ein Objekt, das sie entspannen oder ablenken kann.

o Es ist dulerst wichtig, jene Situationen zu identifizieren, die bei
den Patientlnnen Unbehagen verursachen und Mechanismen
einzufithren, um sie zu vermeiden. Aggressive Vorkommnisse
diirfen nicht durch zu viel Aufmerksamkeit verstérkt werden.



e Bleiben Sie ruhig und reagieren Sie nicht so, dass sich ihre
Angstlichkeit oder Wut vergroBern.

Tendenz, Objekte in den Mund zu nehmen.

e Beachten Sie, dass jedes Objekt, das man ihnen gibt, sicher sein
muss.

e Es ist empfehlenswert, nur Objekte zu verwenden, die aus
einem einzigen Stiick bestehen und keine kleinen Teile
enthalten, an denen sie ersticken konnten.



2. Autismus

Autismus ist eine neurologische Entwicklungsstorung, die die sozialen,
kommunikativen und sprachlichen Fihigkeiten sowie die Féhigkeiten in Bezug auf
Symbolisierung und Flexibilitdt beeintrachtigen.

Eines von 110 Kindern weist eine Autismus-Spektrum-Storung (ASD) auf.

Zwischen 30% und 51% der Menschen mit ASD weisen eine damit verbundene
intellektuelle Beeintrichtigung auf.

URSACHEN
In den meisten Féllen von Autismus lésst sich keine spezifische Ursache feststellen.

Um alle Fille umfassend klassifizieren zu konnen, unterscheidet man zwischen
idiopathischem und sekundidrem Autismus (sekundédrer Autismus wird auch als
syndromischer Autismus bezeichnet).

Unterschiede zwischen Idiopathischem und Syndromischem Autismus

Idiopathischer Autismus Syndromischer Autismus

Unbekannte Ursache Bekannte Ursache

Reine Storung In Verbindung mit anderen Merkmalen
Unklare genetische Basis Klare genetische Basis

Kein Biomarker Biomarker moglich

Mentale Retardierung in 70% Fast durchgehend mentale Retardierung
Breites Spektrum der Schwere Schwere Fille vorherrschend

e Ursachen des Syndromischen Autismus: genetische Storungen,
kongenitale Metabolismusstorungen, Epilepsie, kongenitale oder
erworbene Infektionen, intrauterine Belastung durch Drogen,
Verschiedenes (hypoxischischdmische Enzephalopathie).

KLINISCHE MERKMALE

Diese konnen stark variieren: Von Menschen, die nur Autismussymptome mit einer
normalen oder sogar {iber das normale Mal hinausgehenden geistigen
Leistungsfahigkeit aufweisen, bis hin zu Patientlnnen mit Syndromischem Autismus,
die nicht nur die normalen Autismus-Symptome aufweisen, sondern auch das
charakteristische klinische Erscheinungsbild der zugrundeliegenden Krankheit
(Epilepsie, motorische Einschrinkungen, kognitives Defizit, faziale Dysmorphie,
fehlende Sprache,...).

Autismus-spezifisches klinisches Erscheinungsbild:




Verinderte soziale Interaktion: kaum Blickkontakt, Unfdhigkeit, mit
anderen Kindern oder Erwachsenen zurechtzukommen, Tendenz zur
Isolation, unpassende Antworten in formellen sozialen Situationen.

Verdnderte verbale und nonverbale Kommunikation: Sie verwenden
Laut- oder Korpersprache nicht fiir eine funktionale Kommunikation.

e Fingeschrinkte Interessen und stereotypische und repetitive
Verhaltensweisen; extremes Beharren auf ein und derselben Aktivitit,
Routine oder spezifischen Ritualen. Beschrinkte Toleranz in Bezug auf
verdnderte Routinen. Stereotypische und repetitive Bewegungen wie
Schiitteln oder Drehen von Hénden und Fingern oder komplexe
Korperbewegungen.
BEHANDLUNG

Eine frithe Diagnose ist entscheidend fiir eine Behandlung in Friihforderungszentren
mit einem fachiibergreifenden Team aus Psychologen, Sprachtherapeuten und
Neuropédiatern.

Fachiibergreifende Behandlung durch Neuropédiater, Psychiater,
Psychologen, Sprachtherapeuten. Menschen, die Anzeichen von
Syndromischem Autismus erkennen lassen, konnen — in Abhdngigkeit
von ihrer Grunderkrankung - auch Physiotherapie, Orthopidie,
Sonderpiddagogik und andere Spezialistlnnen erfordern.

Pharmakologische Behandlung fiir Menschen mit Epilepsie oder
Verhaltensstorungen.

Selbsthilfegruppen:

http://www.autistenhilfe.at/

http://www.autismus.at/links.html




3. Cornelia-de-Lange-Syndrom

Cornelia-de-Lange-Syndrom (CdLS) wird durch fazielle Dysmorphie gekennzeichnet
(insbesondere durch eine Synophrys (zusammengewachsene Augenbrauen), lange
Wimpern, antevertierte Narinen, Mikrognathie, hingende Mundwinkel mit diinner
Oberlippe), verschiedene Schweregrade von intellektuellem Defizit, einer
Wachstumsverzégerung, die vor der Geburt beginnt und bei Erwachsenen zu einer
geringen Korpergrofle, Mikrozephalie (sehr kleiner Kopf), Anomalien an Hénden und
Fiilen, gelegentlicher Oligodaktylie (fehlende Finger) und anderen Fehlbildungen fiihrt
(Herz, Nieren, etc.). Sie weisen Hirsutismus auf (iibermiBige Korperbehaarung). Das
Vorkommen in der allgemeinen Bevolkerung wird auf 1:50.000 geschitzt. Da diese
Patientlnnen sehr héufig unter gastrodsophagealem Reflux leiden (Erbrechen des
Mageninhalts),  verschlimmern  sich  die  Fiitterungsstorungen und  die
Wachstumsverzogerung noch mehr. Um die gastrodsophageale Refluxkrankheit zu
behandeln, ist oft ein chirurgischer Eingriff (wie die Antireflux-Operation nach Nissen)
erforderlich. Ca. 25% der Patientlnnen weisen Epilepsie auf.

Der klinische Verlauf fiihrt zu einer psychomotorischen Verzogerung, schwerem
intellektuellem Defizit in der Standardform, Problemen beim Spracherwerb und einem
verzogerten Erwerb der Fein- und Grobmotorik. Viele Individuen weisen autistische
und autoaggressive Tendenzen auf, die oft auf die Frustrationen durch fehlende
Kommunikationsfédhigkeiten = zurlickgehen. = Schmerzzustinde, so  wie der
gastroosophageale Reflux, miissen iliberwacht werden, da sie das Verhalten der
PatientInnen erheblich verdandern kdnnen.

Kinder mit CdLS sind im und um den Mund herum extrem sensibel, was die
Dentalhygiene erschwert.

Da das Risiko fiir Horbeeintrachtigungen sehr hoch ist (80%), muss
das Kind diesbeziiglich untersucht und tiberwacht werden. Sehprobleme wie Myopie
(60%) und Nystagmus (37%) sind ebenfalls héufig.

In Bezug auf die Sprache:

Die Sprachentwicklung ist verzogert, falls sie {berhaupt stattfindet, manchmal
ohne Gesten oder Pantomime. Eltern erzéhlen, dass die Babys {iber einen typischen
tiefen, gutturalen Schrei verfiigen (75%), der im spidteren Kleinkindalter wieder
verschwindet; das Lallen fehlt. Andere Male ist ithre Sprache repetitiv und sie
konnen kaum eine Unterhaltung aufrechterhalten (in der typischen Ausprigung
dieses Syndroms). Man sollte auch beachten, dass ihre Stimmen und Laute dumpf
und heiser sind. Was das kognitive = Niveau  betrifft, so  ist  ihr
Sprachausdruck schlechter als ihr Sprachverstiandnis.

Mutationen, die dieses Syndrom verursachen, wurden in Genen identifiziert, die
an der chromosomalen Kohidsion wihrend der Zellteilung beteiligt sind
(Kohésionskomplex). Das Gen NIPBL (5p13.2) weist bei 50% der
Patientlnnen Mutationen auf; das ist das Hauptgen, welches das Syndrom verursacht.
Mutationen, die mit leichteren Formen dieses Syndroms in Zusammenhang stehen,
wurden kiirzlich bei den Genen RAD21 (8q24.11) und SMC3 (10g25) beschrieben.
Diese werden ebenso auf eine autosomal-dominante Weise vererbt wie das Gen
NIPBL. Beschrieben wurden



auch Mutationen der Gene SMC1A (Xp11.22) und HDACS8 (Xq13.1), die mit den X-
chromosomalen Formen von CdLS assoziiert werden.

Selbsthilfegruppen
e CdLS World

www.cdlsworld.org

e Cornelia de Lange Syndrome Foundation, Inc.

www.cdlsusa.org

e Arbeitskreis Cornelia de Lange Syndrom e.V.

http://www.corneliadelange.de
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KOMMUNIKATIVE STRATEGIEN:

Patientlnnen mit dem Cornelia-de-Lange-Syndrom (CdLS) weisen fiir gewohnlich eine
auffillige Verzogerung in der Sprachenwicklung und in Bezug auf die
Kommunikationsféhigkeiten auf, selbst jene mit geringer Krankheitsauspragung.

Das Sprachverstdandnis ist besser entwickelt als der Sprachausdruck; sofern die
Patientlnnen die Lautsprache verwenden, pflegt sie repetitiv zu sein und erlaubt es nur
schwer, ein Gesprich aufrechtzuerhalten. Die Patientlnnen haben Schwierigkeiten
damit, Sprachnuancen und pragmatische Sprachaspekte zu verstehen.

Man muss dariiber hinaus auch ihre Probleme mit der Koordination und
Produktion der notwendigen Bewegungen der Sprachorgane beriicksichtigen.

Daher sollte man die folgenden Kommunikationsstrategien in Betracht ziehen:

e Bieten Sie — mit der Hilfe von Spezialistinnen fiir Sprachstérungen —
eine entsprechende Stimulation.



e Fihren Sie Gebidrdensprache oder alternative Techniken ein, um die
Kommunikationsféhigkeiten zu verstidrken. Systeme der Unterstiitzten
Kommunikation (UK): Verschiedene Arten des Ausdrucks, die sich von
der gesprochenen Sprache unterscheiden und darauf abzielen, die
Kommunikationsfahigkeiten zu verbessern und die Kommunikations-
und Sprachschwierigkeiten vieler beeintrachtigter Menschen zu
kompensieren.

e Passen Sie die verschiedenen Symbolsysteme malgeschneidert an die
Charakteristiken der Patientlnnen an (wobei Sie ihre kognitiven,
sprachlichen und motorischen Féhigkeiten beriicksichtigen). In
Abhingigkeit von der jeweiligen Entwicklungsstufe konnen Sie in den
Kommunikationssystemen Miniaturobjekte, Bilder realer Objekte oder
Piktogramme verwenden.

e Niitzen Sie jedes spontane Auftreten einer Geste oder Gebérde, um sich
auf ein Objekt oder eine Aktion zu beziehen, so weit wie moglich aus.
Diese sind nicht inkompatibel mit dem verwendeten UK-System.

e Beachten Sie, dass sie die Unterstiitzte Kommunikation in natiirlichen
und funktionellen Kontexten effektiver erlernen.

e Fordern Sie die Verwendung von Basisgebdarden, die die Verwendung
von Wortern unterstiitzen: Der erste Schritt konzentriert sich auf das
Lehren von spezifischen Gebdrden fiir bestimmte Objekte wie 'Brot' oder
'Ball', danach erweitern Sie die Gebarden auf allgemeine Aktionen wie
'essen' oder 'spielen’.

e Es ist wichtig, die Gesten der Patientlnnen {iberzuinterpretieren; anders
gesagt, reagieren Sie auf ihre Bewegungen, Aktionen, Hinweise, Blicke,
Laute oder Vokalisierungen, um ihnen eine kommunikative Bedeutung
zuzuschreiben und sie auf den Kontext der gegenwértigen Situation zu
beziehen.

e Verwenden Sie echte Bilder, um Aktivititen zu planen und so mogliche
Ereignisse vorwegzunehmen.

e Behalten Sie feste Routinen durch die Verwendung von Zeitpldnen und
Piktogrammen bei. Die Zeitpldne und Kalender miissen so eingerichtet
werden, dass das Kind sie besser versteht.

e Verwenden Sie technische Unterstiitzung.

In Situationen, wo Sie die PatientInnen nicht kennen:
e Fragen Sie die Familie nach dem verwendeten Kommunikationssystem.
e Sollte ein UK-System mit Piktogrammen oder Bildern verwendet

werden, bitten Sie die Familie, es immer dabeizuhaben, damit man es
verwenden kann.
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e Sollten die Patientlnnen ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die
Familie um eine kurze Zusammenfassung, damit sie diese richtig
interpretieren konnen.

e Wann immer es moglich ist, fokussieren Sie auf Aktivititen, die mit den
PatientInnen ausgefiihrt werden, durch die Verwendung von visuellen
Materialien (reale Objekte, Bilder oder Piktogramme).

DAMIT ZUSAMMENHANGENDE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE
MAN DAMIT UMGEHT:

Manche Situationen fithren bei Patientlnnen mit CdLS zu Verhaltensstérungen:
Verdanderungen in ihren Routinen, Frustrationen bei der Kommunikation,
Hormonumstellungen, Verdanderungen beim Schlafen, jede medizinische Ursache, etc.

Im Allgemeinen ist es wichtig, die Bediirfnisse von Patientlnnen mit CdLS zu
verstehen, ebenso wie die Ursachen fiir ein stérendes Verhalten, um etwas dagegen
unternehmen zu konnen.

e Autoaggression:

o Wenn die Patientlnnen sich von Stimuli aus der Umgebung
iiberwiltigt fithlen, konnen sie sich selbst verletzen. Es ist ratsam,
alle storenden Objekte zu entfernen, die ein mogliches
selbstverletzendes Verhalten noch verstirken konnten.

o In solchen Fillen ist es wichtig, ihre Aufmerksamkeit abzulenken
und sie auf einen Stimulus oder ein Objekt zu fokussieren, das sie
entspannen oder ablenken konnte.

e Erregung und Angstlichkeit:

o Es ist wichtig, mit ihnen ruhig und langsam zu sprechen.
Verwenden Sie einen leisen Tonfall, schreien Sie nicht und
werden Sie nicht lauter.

o Belohnen Sie Momente, in denen sie entspannt sind.

o Nehmen Sie das Bewegungsbediirfnis vorweg und bieten Sie
thnen, wann immer es mdglich ist, Aktivititen, die Bewegung
erfordern

o Setzen Sie MaBnahmen, die die Angstlichkeit im Leben dieser
Menschen verringern. Eine strukturierte, vorhersagbare und
ruhige Routine sowie eine durchorganisierte Umgebung scheinen
fiir Kinder mit CdLS am besten zu sein.

11



4. Infantile Zerebralparese (CP), dystonische
Tetraparese

KOMMUNIKATIONSSTRATEGIEN:

Eines der mit CP zusammenhidngenden Probleme ist die Verzogerung beim
Spracherwerb oder sogar dessen volliges Fehlen. Trotz dieser Schwierigkeiten
konnen sie kommunizieren, und das Niveau ihres Sprachverstindnisses ist besser
als ihr Sprachausdruck. Manchmal machen motorische Probleme im orofazialen
Bereich ihre Lautsprache unverstindlich, obwohl ihr Sprachausdruck einwandfrei ist.

Daher wird die Stimulation durch Sprachtherapeutlnnen oder Spezialistlnnen fiir
Sprachstérungen empfohlen.

Es ist wichtig, die folgenden empfohlenen Interventionsstrategien
zu berticksichtigen:

e Niitzen Sie Bewegungen, Aktionen, Hinweise, Blicke, Laute oder
Vokalisierungen, um ihnen eine kommunikative Bedeutung
zuzuschreiben, die in Beziehung zum Kontext der gegenwértigen
Situation steht.

e Verwenden Sie Systeme der Unterstiitzten Kommunikation (UK):
Verschiedene Arten des Ausdrucks, die sich von der gesprochenen
Sprache unterscheiden und darauf abzielen, die
Kommunikationsfdhigkeiten zu verbessern oder die Kommunikations-
und Sprachschwierigkeiten zu kompensieren.

e Adaptieren Sie die ausgewihlten Symbolsysteme in Abhdngigkeit von
den Charakteristiken jeder Person, basierend auf ihren kognitiven,
sprachlichen und motorischen Féhigkeiten. In Abhéngigkeit von der
jeweiligen Entwicklungsstufe konnen Fotos realer Objekte oder
Piktogramme verwendet werden.

e Es ist wichtig, sich der Schwierigkeiten mit den motorischen
Féhigkeiten bewusst zu sein, wenn man UK-Systeme einsetzt.

e Man muss jeden Kommunikationsbeginn sowie die Verwendung von
UK-Systemen positiv verstarken.

e Niitzen Sie jedes spontane Erscheinen einer Gebiarde oder Geste, um sich
auf ein Objekt oder eine Aktion zu beziehen, da diese nicht inkompatibel
mit dem UK-System, das Sie verwenden, sind.

e Sie erlernen die Anwendung der Unterstiitzten Kommunikation

effizienter, wenn diese in natiirlichen und funktionellen Kontexten
gelehrt werden.
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Wenn Basisgebédrden erscheinen, die ein Wort unterstiitzen, muss man
diese fordern.

Verwenden Sie echte Fotos, um Aktivititen zu planen und Piktogramme,
um Konzepte zu generalisieren.

Behalten Sie eingefiihrte Routinen durch Zeitpldne mit Piktogrammen
bei.

Verwenden Sie technische Hilfsmittel (unterstiitzende Produkte).
Beriicksichtigen Sie, dass thre Haltung oder Bewegungen sie leicht den

Blickkontakt mit anderen Menschen verlieren lassen, ebenso mit der
Unterstiitzung, die sie bei der Kommunikation verwenden.

In Situationen, wo Sie die Betroffenen nicht kennen, wird Folgendes empfohlen:

Fragen Sie die Familie nach dem verwendeten Kommunikationssystem.

Sollten sie ein UK-System mit Piktogrammen oder Bildern verwenden,
bitten Sie sie, es immer dabeizuhaben, damit man es verwenden kann.

Sollte die Person ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die Familie um
eine kurze Zusammenfassung, was die Gesten bedeuten.

Wann immer es moglich ist, fiihren Sie alle Aktivititen mit der Person
zusammen mit visuellen Hilfsmitteln aus (reales Objekt, Fotos von
Objekten oder Piktogramme).

DAMIT ZUSAMMENHANGENDE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE
MAN DAMIT UMGEHT:

Menschen mit Zerebralparese zeigen sich grofe Unterschiede auf der

Verhaltensebene.

Die am hdufigsten vorkommenden Verhaltensstorungen sind unten angefiihrt:

Aggressives und autoaggressives Verhalten:

o Versuchen Sie, die Ursache fiir dieses Verhalten herauszufinden,
damit sie daran etwas dndern konnen.

o Bleiben Sie ruhig und reagieren Sie nicht so, dass ihre
Angstlichkeit oder Wut noch verstéarkt werden.

o Versuchen Sie, sie abzulenken und ein inkompatibles Verhalten
zu etablieren.

13



e Abulie (Passivitit oder mangelnde Initiative):

o Es ist wichtig, dass sie aktiv bleiben und dass man sie ermutigt
und eine zu geringe Stimulation der Wahrnehmung (sensorische
Deprivation) verhindert.
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5. Gehorlosigkeit im Zusammenhang mit anderen
Ursachen fir eine intellektuelle Beeintrachtigung

KOMMUNIKATIONSSTRATEGIEN:

Man spricht von syndromischer Gehorlosigkeit, wenn sie mit Abnormalititen anderer
Korperbereiche gekoppelt ist. Es existieren mehr als 400 genetische Syndrome, die mit
einer Horbeeintrachtigung einhergehen. Dariliber hinaus gibt es verschiedene Arten
syndromischer Gehorlosigkeit, die mit einer intellektuellen Beeintrichtigung
assoziiert werden.

Patientlnnen mit Syndromen wie Treacher-Collins, Goldenhar und
CHARGE leiden unter Hor-, Seh- oder kognitiven Beeintrichtigungen, was ihren
Zugang zu Sprache und Kommunikation erschwert.

Gelegentlich ist der Horverlust nicht schwer genug, um ihn als 'Gehorlosigkeit'
zu bezeichnen. Dennoch kann jeder Horverlust, ungeachtet seines Schweregrads, die
Entwicklung von Lautsprache und Sprache beeintrachtigen. Deshalb kann die Hilfe von
Sprachtherapeutlnnen und Spezialistinnen fiir Sprachstérungen von groffem Nutzen
sein.

e Treacher-Collins-Syndrom.

Einige der Charakteristika dieses Syndroms, neben einem Horverlust und einem
moglichen kognitiven Defizit (in einigen wenigen Féllen), konnen die Entwicklung von
Lautsprache und Sprache beeintrichtigen. Anatomorphologische Probleme konnen z.B.
zu damit zusammenhdngenden Problemen beim Sprechen flihren und die Lautqualitét
und die Verstindlichkeit verdandern.

e (Goldenhar-Syndrom.

Dieses Syndrom (eine Variante der hemifazialen Mikrosomie) wird durch das
Vorhandensein einer Vielzahl von Merkmalen und Symptomen charakterisiert, die sich
von Patientln zu Patientln unterscheiden konnen, abhédngig vom Schweregrad jedes
Falles. Einige dieser Symptome wie Horverlust, mogliche Sehbeeintrichtigungen und
intellektuelle Beeintrachtigung (diese tritt in 5-15% der Félle auf), fiihren zu einer
Beeintrachtigung von Lautsprache und Kommunikation.

e CHARGE-Syndrom.
Dies ist eines der genetischen Syndrome, die mit Seh- und Horverlust einhergehen.

Die sprachlichen Systeme oder Symbolsysteme, die von Patientlnnen mit
diesem Syndrom verwendet werden, miissen nicht notwendigerweise dieselben sein,
wenn sie selbst etwas mitteilen bzw. Informationen erhalten. Manche verwenden
verschiedene Arten von Kommunikationssystemen gleichzeitig, und die
Verwendungsweise dieser Systeme kann sich im Laufe der Zeit verdndern. Diese
Situation erfordert eine Anpassungsfihigkeit an die sich verdndernden sensorischen und
kognitiven Féhigkeiten der PatientInnen.
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Dieses Syndrom beinhaltet das Vorhandensein bestimmter signifikanter
Abnormalitdten, abgesehen von Defiziten beim Sehen und Horen und der intellektuellen
Beeintrachtigung, die leicht oder schwer ausgeprdgt sein konnen. Sie fiihren
zu Schwierigkeiten beim Sprechen und Gebidrden (schwacher Muskeltonus, geringe
taktile Wahrnehmung, kleiner Kiefer, Dyspraxie, etc.).

Die folgenden Kommunikationsstrategien konnen hilfreich sein:

o Fiihren Sie Gebdrdensprache oder alternative Techniken ein, die darauf
abzielen, die Kommunikationsfdhigkeit zu verstirken. Systeme der
Unterstiitzten Kommunikation (UK): Verschiedene Arten des Ausdrucks,
die sich von der gesprochenen Sprache unterscheiden und darauf
abzielen, die Kommunikationsfdhigkeiten zu verbessern und die
Kommunikations- und Sprachschwierigkeiten vieler beeintrachtigter
Menschen zu kompensieren.

o Das Kommunikationssystem muss individuell auf jeden einzelnen
Patienten zugeschnitten sein, in Abhédngigkeit von ihren Charakteristiken
sowie ihren kognitiven, sprachlichen und motorischen Féhigkeiten. Man
kann in den UK-Systemen verschiedene Symbole verwenden:
Miniaturobjekte, Abbildungen realer Objekte oder Piktogramme.

o Niitzen Sie jedes spontane Auftreten einer Geste oder Gebirde, um sich
auf ein Objekt oder eine Aktion zu beziehen, so weit wie moglich aus
(sie sind mit dem verwendeten UK-System nicht inkompatibel).

o Fordern Sie das Erlernen der Unterstiitzten Kommunikation in
natiirlichen und funktionalen Kontexten, wann immer es moglich ist.

o Verstirken Sie die Momente, wenn die Patientlnnen eine
Kommunikation beginnen oder ein UK-System verwenden, positiv.

o Es ist wichtig, die Gesten der PatientInnen {liberzuinterpretieren, auf ihre
Bewegungen,  Aktionen, Anweisungen, Blicke, Laute oder
Vokalisierungen zu reagieren, ihnen eine kommunikative Bedeutung
zuzuschreiben und sie in Beziehung zum Kontext der gegenwértigen
Situation zu setzen.

o Erstellen Sie visuelle Kalender und Zeitpléne fiir Routinen so, dass die
PatientInnen sie besser verstehen. Diese Systeme bieten den PatientInnen
Unterstiitzung bei der Kommunikation sowie Sicherheit.

o Verwenden Sie echte Bilder, um ungewohnliche Aktivititen in den
Zeitplan aufzunehmen und neue Ereignisse vorwegzunehmen.

o Verwenden Sie technische Unterstiitzung.
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Spezifische Strategien flir PatientInnen mit Taubblindheit (oder dem CHARGE-

Syndrom):

Wihlen Sie das passendste Kommunikationssystem aus, je nachdem, was bereits
erlernt wurde, Seh- oder Horresten, der Fahigkeit, mit bestimmten Gerdten umzugehen,
etc. Gebiardensprache (mit aufeinanderliegenden Hinden) ist das hiufigste, aber zu
den bekanntesten Systemen gehoren auch:

Lautsprachsysteme und Lippenlesen.
Gebérdensprache.

Gebirden in einem eingeschrinkten Sichtfeld.
Braille und Moon.

Holzblocke mit Buchstaben.

Taktile Gebardensprache.

Schriftliche Notizen.

Elektronische Kommunikation (die die Verwendung von Braille oder
vergroBerter Schrift erlaubt).

Individuelle Gebarden.

Tadoma (fiir gewohnlich als zusitzliche Informationsquelle).

Es ist mdglich, die oben angefiihrten Systeme miteinander zu kombinieren.

Wenn Gebirdensprache eingesetzt wird: Die Gebédrden miissen mit
normaler Geschwindigkeit und klar produziert werden, die Sitze miissen
kurz sein und ein bestimmter Abstand zum Sprecher muss gewahrt
bleiben.

In Situationen, wo Sie die PatientInnen nicht kennen, sollten Sie:

Die Familie nach dem verwendeten Kommunikationssystem fragen.

Sollte ein UK-System mit Piktogrammen oder Bildern verwendet
werden, bitten Sie die Familie, es immer dabeizuhaben, damit man es
verwenden kann.

Sollten die Patientlnnen ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die
Familie um eine kurze Zusammenfassung, damit sie diese richtig
interpretieren konnen.

Wann immer es mdglich ist, nehmen Sie Aktivitéiten, in die die Person

miteinbezogen wird, durch visuelle Materialien vorweg (reale Objekte,
Bilder oder Piktogramme).
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DAMIT ZUSAMMENHANGENDE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE
MAN DAMIT UMGEHT:

Patientlnnen mit einer Horbeeintrdchtigung, die mit anderen Ursachen fiir eine
intellektuelle Beeintrdchtigung verbunden ist, konnen Verhaltensstorungen wie
Autoaggression, Aggressivitit oder Trotz aufweisen. Im Zuge des CHARGE-Syndroms
wurden auch ein perseverierendes Verhalten bei jungen Patientlnnen und ein obsessiv-
kompulsives Verhalten bei Erwachsenen beschrieben, was zu Problemen mit der
Umwelt fithren kann.

Diese Schwierigkeiten konnen durch verschiedene Situationen verursacht
werden: Frustrationen, die auf das Kommunikationsproblem zuriickgehen, korperlicher
Schmerz oder Unbehagen, kognitive Beeintrachtigung (in manchen Fillen), Probleme
mit Verdnderungen oder dem Beginn bestimmter Aktivititen, etc.

Es ist wichtig, sich immer bewusst zu sein, dass ihr Verhalten eine
Kommunikationsfunktion hat. Deshalb ist es auch wichtig, die Kommunikationsabsicht
hinter dem unangemessenen Verhalten zu verstehen und den Patientlnnen dabei zu
helfen, angemessenere Kommunikationsmethoden zu finden, um ihre Ziele zu
erreichen.

Basierend auf dem Obigen, konnen die folgenden Empfehlungen von Nutzen
sein:

e Werden Sie nicht érgerlich, drohen Sie nicht oder tun Sie jemandem
weh.

e Helfen Sie den Patientlnnen dabei, eine angemessenere Methode zu
finden, um eine Kommunikation zu ermdoglichen.

Ignorieren Sie das unangemessene Verhalten, bewahren Sie so die PatientInnen
und andere vor Schaden und fordern Sie die Art von Verhalten, die zu einer Reduktion
des unangemessenen Verhaltens fiihrt. Aggressives Verhalten darf nicht durch
iiberméBige Aufmerksamkeit verstiarkt werden.

o Seien Sie geduldig.

o Bleiben Sie ruhig und reagieren Sie nicht auf eine Art und Weise,
die die Angstlichkeit oder Wut der PatientInnen noch verstirkt.

o Versuchen Sie herauszufinden, welche Situationen bei diesen
PatientInnen Angstlichkeit oder Unbehagen verursachen, um das
mogliche Auftreten von unangemessenem Verhalten zu
reduzieren.

o Fiihren Sie Routinen und eine durchstrukturierte Umgebung ein,
um fiir Sicherheit zu sorgen und stérendes Verhalten zu
vermeiden.

Lehren und verstirken Sie Grundregeln. Diese miissen mit Hilfe von visueller
Unterstlitzung, die darauf abzielt, dass die Patientlnnen sich daran erinnern, wie sie sie
befolgen sollen, verstirkt und generalisiert werden.

18



6. Kleefstra-Syndrom

Das Kleefstra-Syndrom ist eine sehr seltene genetische Stérung mit einem unbekannten
Verbreitungsgrad.

URSACHE

Dieses Syndrom kann entweder durch isolierte Mutationen im Gen EHMT]1, das auf
9q34.2 lokalisiert ist, oder durch Mikrodeletion in der Chromosomenregion 9q34.3
verursacht werden. Mehr als 85% der Fille gehen auf Mikrodeletion zuriick, die zum
Verlust des vollstdndigen Gens fiihrt.

KLINISCHE MERKMALE

Physiognomie:  Mikrozephalie, = Mittelgesichtshypoplasie,  grof3e
Augenbrauen, Synophrys, dicke und evertierte Unterlippe, groBBe Zunge
und Prognathie. Mit zunehmendem Alter werden die Gesichtsziige
grober. Tendenz zum Ubergewicht.

Neurologische Symptome: Hypotonie, die zu einer verzogerten
Entwicklung der Motorik fiihrt (in den meisten Fillen konnen sie mit 2-3
Jahren ohne Hilfe gehen). MéBiges bis schweres intellektuelles Defizit.
Bedeutende Sprachstdrungen. Epilepsie. Mogliche Regression in
Pubertdt/ Erwachsenenalter.

Verhaltensstorungen: Aggressivitdt, Psychose, Apathie/Katatonie und
schwere Schlafstorungen.

Andere mogliche Anomalien sind: Herzprobleme
(Herzrhythmusstorungen), genitale Anomalien bei mannlichen Patienten,
Nierenschiden, Epilepsie, rezidivierende Infektionen, schwere
Verstopfung und Hoérprobleme.

BEHANDLUNG

Psychiatrische Behandlung, wenn sie Anzeichen fiir Verhaltensstorungen aufweisen.

Eine  Herzuntersuchung  wird  empfohlen  (aufgrund  der
Herzrhythmusstorungen), ebenso wie eine Beobachtung des Darmtrakts,
des Nierenbereichs und des urologischen Bereichs.

Fachiibergreifende Behandlung: Physiotherapie, Orthopédie,
Sonderpddagogik und Unterstiitzte Kommunikation aufgrund der
schweren Sprachstérung.

Selbsthilfegruppen:

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Expert=261494&Ing=DE

http://kleefstrasyndrome.org/
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https://ghr.nlm.nih.gov/condition/kleefstra-syndrome

Bibliografie:

Mboénica Roselld, Sandra Monfort, Carmen Orellana, Silvestre Oltra, Isabel Martinez
Garay a, Francisco Martinez (2007) “Delecion subtelomérica 9qter: definicion del
sindrome y origen parental en 2 pacientes”, Medicina

Clinica, http://www.elsevier.es/es-revista-medicina-clinica-2-articulo-delecion-
subtelomerica-9qter-definicion-del-13100343

http://www.williereardon.com/images/documents/Update-on-Kleefstra-Syndrome-
22670141.pdf

KOMMUNIKATIONSSTRATEGIEN:

Die meisten Menschen, die unter dem Kleefstra-Syndrom leiden, weisen ein mittleres
bis schweres intellektuelles Defizit auf, das mit einer betrachtlichen
Sprachbeeintrachtigung in Zusammenhang steht. Manche von ihnen lernen einzelne
niitzliche Worter und kdnnen manchmal Worter zusammenbauen. Die Verwendung von
Systemen der Unterstlitzten Kommunikation ist ein wichtiges Werkzeug fiir diese
PatientInnen, das ihnen hilft, ihre Bediirfnisse und Gedanken auszudriicken. Das Niveau
ihres Sprachverstindnisses ist normalerweise hoher als das ihres Sprachausdrucks.

Die folgenden Kommunikationsstrategien kdnnen in Betracht gezogen werden:

e Arbeiten Sie mit Sprachtherapeutlnnen und Spezialistinnen fiir
Sprachstérungen zusammen, um die Kommunikationsressourcen zu
vergrofern.

e Arbeiten Sie an der Kommunikation durch Systeme der Unterstiitzten
Kommunikation (UK): Ausdrucksmdglichkeiten, die sich von der
Lautsprache  unterscheiden und die darauf abzielen, die
Kommunikationsfdhigkeit zu erweitern und die Probleme vieler
beeintrachtigter Menschen mit Kommunikation und Sprache zu
kompensieren. Diese Systeme tragen auch dazu bei, das Interesse an der
Umwelt zu steigern und fordern die Kommunikationsabsichten.

e Schneiden Sie die verschiedenen Symbolsysteme auf die Charakteristika
der einzelnen Patientlnnen zu. In Abhédngigkeit vom jeweiligen
Entwicklungsstand konnen Sie Miniaturobjekte, Abbildungen realer
Objekte oder Piktogramme in den UK-Systemen verwenden.

e Beachten Sie, dass das Erlernen der UK in natiirlichen und funktionalen
Kontexten besser funktioniert.

e Niitzen Sie jede spontane Geste oder Gebidrde, um sich auf ein Objekt

oder eine Aktion zu beziechen. Diese sind nicht inkompatibel mit dem
verwendeten UK-System.
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e Uberinterpretieren Sie alle Gesten der Patientlnnen, d.h. reagieren Sie
auf ihre Bewegungen, Aktionen, Hinweise, Blicke, Laute oder
Vokalisierungen, um ihnen eine kommunikative Bedeutung
zuzuschreiben, und setzen sie sie in Beziehung zur gegenwirtigen
Situation.

e Verstirken Sie jeden Kommunikationsbeginn sowie die Verwendung
von UK-Systemen positiv.

o Erleichtern Sie das Verstdndnis, indem Sie langsam sprechen und
kurze Sitze verwenden sowie Worter mit Gesten, Bildern oder
anderer Unterstiitzung begleiten.

o Halten Sie durch Zeitpline und Piktogramme feste Routinen ein.
Die Zeitpldne und Kalender miissen so festgelegt werden, dass
die PatientInnen Sie besser verstehen.

e Verwenden Sie technische Unterstiitzung.
In Situationen, wo Sie die PatientInnen nicht kennen, sollten Sie:
e Die Familie nach dem verwendeten Kommunikationssystem fragen.

e Wenn ein UK-System mit Piktogrammen oder Bildern verwendet wird,
bitten Sie die Familie, es immer dabeizuhaben, damit man es verwenden
kann.

e Sollten die Patientlnnen ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die
Familie um eine kurze Zusammenfassung, damit sie die Gesten richtig
interpretieren konnen.

e  Wann immer es moglich ist, filhren Sie Aktivitdten mit den PatientInnen
mit visueller Unterstiitzung aus (reale Objekte, Bilder oder
Piktogramme).

DAMIT ZUSAMMENHANGENDE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE
MAN DAMIT UMGEHT:

Ubliche Verhaltensstdrungen bei PatientInnen, die unter dem Kleefstra-Syndrom leiden,
sind: Aggressionen (Beillen, Schlagen, Haareziehen), selbstzerstorerisches Verhalten,
Eindringen in den personlichen Raum anderer Menschen, etc.

Sie  konnen  unvorhersagbare  Stimmungsschwankungen  aufweisen,
Unsicherheitsgefiihle, Intoleranz gegeniiber verdnderten Routinen, etc. Stdrverhalten
kann aus diesen Griinden heraus entstehen oder auch z.B. auf ein medizinisches
Problem zuriickgehen; die Pubertit kann dieses schwierige Verhalten noch verstérken.

Zwangsstorungen, stereotype Bewegungsmuster und Verhalten, das durch das
Autismus-Spektrum entsteht, besonders im Kindesalter, werden beschrieben.

Spezifische Richtlinien, wie man damit umgeht:
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e Aggressives oder autoaggressives Verhalten.

(@]

Es ist wichtig, sie abzulenken und sie auf einen Stimulus oder ein
Objekt fokussieren zu lassen, das sie vielleicht entspannt oder
ablenkt.

Es ist sehr wichtig, diejenigen Situationen zu identifizieren, die
dazu fiihren, dass das Kind sich nicht wohlfiihlt, und
Mechanismen zu aktivieren, um die Haufigkeit ihres Auftretens
zu vermindern. Aggressives Verhalten darf nicht durch zu
viel Aufmerksamkeit verstarkt werden.

Bleiben Sie ruhig und reagieren Sie nicht auf eine Weise, die die
Angst oder die Wut der PatientInnen verstérkt.

e FEindringen in den personlichen Raum anderer Menschen.

(@]

Holen Sie die Patientlnnen aus dem personlichen Raum anderer
Menschen heraus; tun Sie das ruhig, aber bestimmt.

Verwenden Sie visuelle Unterstiitzung, um zu erkléren, was man
nicht tun darf und was man in solchen Situationen machen kann.
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7. Lennox-Gastaut-Syndrom

Das Lennox-Gastaut-Syndrom ist eine schwere Form
chronischer enzephalopathischer Epilepsie, die erstmals in frither Kindheit auftritt, im
Alter von 3 bis 5 Jahren.

Dieses Syndrom tritt bei ca. 3-6% der Kinder mit Epilepsie auf, wobei es mehr
mannliche Betroffene gibt. (5:1).

URSACHEN

Genetische  Stérungen, neurokutane Syndrome (z.B. tuberdse  Sklerose),
hypoxischischdmische Enzephalopathie nach Verletzungen, Meningitis, Hirntraumata,
lokale oder diffuse Hirnschidden. Es wurde auch bei Patientlnnen ohne erkennbare
Hirnverletzungen beobachtet. Dariiber hinaus kann es sich in 20-30% der Fille

aus einem West-Syndrom entwickeln.
MEDIZINISCHE TRIADE
e Elektroenzephalogramm: langsame Spitzen-Schwingungsmuster.

e Verschiedene Arten von epileptischen Anfillen: tonische und atonische
Anfille (letztere, die sogenannten Sturzanfille, treten am haufigsten auf).
Sie konnen auch atypische Absencen aufweisen (20-65%), non-
konvulsiven Status epilepticus (50-66%), tonische-klonische Anfille,
partielle Anfille, Krampfe und myoklonische Anfille.

e In 95% der Fille weisen die Patientlnnen eine kognitive
Beeintrachtigung mit einem mentalen Defizit auf. Dies ist oft mit einer
Verhaltensstorung verbunden, die zusammen mit Hyperaktivitit,
Aggressivitit und autistischen Tendenzen vorkommit.

BEHANDLUNG

e Antiepileptische Behandlung: Da LGS eine Vielzahl von Anfillen
umfassen kann, sind zur Behandlung dieses Syndroms Medikamente
mit einem breiten Wirkungsspektrum ndtig (Valproin, Lamotrigin,
Topiramat, Rufinamid und Clobazam). Carbamazepin kann die
Sturzanfille verschlimmern.

e Psychiatrische Behandlung: Viele benétigen eine pharmakologische
Behandlung der damit verbundenen Verhaltensstorung.

e Fachiibergreifende Behandlung: Physiotherapie, Sonderpidagogik und
Unterstiitzte Kommunikation.
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SELBSTHILFE:

http://www.lgsfoundation.org/

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Lng=GB&Expert=2382.0

http://orpha-selbsthilfe.de/forum/link-tipps-seiten-und-foren-fr-seltene-
krankheiten/lennox-gastaut-syndrom-
(1gs)/?PHPSESSID=k61r9¢3955k517rkae5sk685bb5

http://www.verein-shg-epilepsie-kaernten.at/anfallsarten/

http://www.epilepsie-vereinigung.de/epilepsie/epilepsie-im-kindesalter/

KOMMUNIKATIONSSTRATEGIEN:

Das Lennox-Gastaut-Syndrom stellt eine Art von epileptischer Enzephalopathie dar, die
tiblicherweise in der frithen Kindheit auftritt und im Erwachsenenalter bestehen bleibt.
Die meisten PatientInnen weisen kognitive Schéiden, intellektuelle Beeintrdchtigung und
ernste Probleme im Bereich der Sprache und Kommunikation auf.

Es ist wichtig, sich der folgenden Empfehlungen bewusst zu sein, um das
Kommunikationspotenzial der PatientInnen zu maximieren:

e Holen Sie sich Hilfe von Spezialistinnen fiir Sprachstérungen, um eine
funktionierende Kommunikation zu ermdéglichen.

o Verwenden Sie unterstiitzte/alternative Techniken, um die
Kommunikationsfahigkeit in Bezug auf Verstindnis und
Ausdruck zu verbessern. Diese Techniken finden sich in
Systemen der Unterstiitzten Kommunikation (UK): Verschiedene
Arten des Ausdrucks, die sich von der gesprochenen Sprache

unterscheiden und darauf abzielen, die
Kommunikationsfdhigkeiten = zu  verbessern  und  die
Kommunikations- und Sprachschwierigkeiten vieler

beeintrichtigter Menschen zu kompensieren.

e Das UK-System muss auf jedes Individuum personlich zugeschnitten
sein, ebenso wie auf den Schweregrad des kognitiven Schadens und das
Entwicklungsniveau der motorischen und sprachlichen Fahigkeiten.
Verschiedene Symbole konnen auf diese Weise verwendet werden:
Miniaturobjekte, Abbildungen realer Objekte oder Piktogramme.

e Es ist wichtig, sich zu merken, dass sie die UK-Systeme in natiirlichen
und funktionalen Kontexten effektiver erlernen.

e Verstirken Sie Kommunikationsaktivititen positiv.
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e Interpretieren Sie Gesten und spontane Ausdriicke der Patientlnnen als
Kommunikation.

e Reagieren Sie auf die Bewegungen, Aktionen, Hinweise, die Mimik,
Laute und Vokalisierungen der Patientlnnen, interpretieren Sie sie als
Kommunikation und setzen sie diese in Beziehung zur gegenwirtigen
Situation.

e Fordern Sie die Verwendung einfacher Gebirden, um Worter zu
unterstreichen.

e Verwenden Sie einfache Sprache, sprechen Sie langsam, um das
Verstdndnis zu erleichtern.

e Verwenden Sie technische Unterstiitzung.

e Richten Sie feste Routinen ein, unter Verwendung von Zeitplanen und
Piktogrammen.

Sollten Thnen die PatientInnen unbekannt sein, sollten Sie:

e Die Familie nach dem von ihnen verwendeten Kommunikationssystem
fragen.

e Sollte ein UK-System mit Piktogrammen verwendet werden, bitten Sie
die Familie, es immer dabeizuhaben, damit man es verwenden kann.

e Sollten die Patientlnnen ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die
Familie um eine kurze Zusammenfassung, damit sie die Gesten richtig
interpretieren konnen.

e Wann immer es moglich ist, fokussieren Sie auf die mit den PatientInnen
ausgefithrten Aktionen, indem Sie visuelle Materialien verwenden (reale
Objekte, Bilder oder Piktogramme).

DAMIT ZUSAMMENHANGENDE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE
MAN DAMIT UMGEHT:

e Das Lennox-Gastaut-Syndrom ist oft mit Hyperaktivitit, Aggressivitit
und autistischen Merkmalen verbunden, was zu Verhaltensstérungen
fiihrt.

e Die folgenden Empfehlungen konnen in Betracht gezogen werden:

e Agitation, Angst und Hyperaktivitit.

o Vermeiden Sie stressige Umgebungen, die zu einem Anstieg des
Frustrations-, Agitations- und Nervosititsniveaus fithren konnen.

o Ermoglichen Sie eine ruhige, durchorganisierte und bekannte
Umgebung.
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(@]

Konzentrieren Sie sich auf tdgliche Aktionen und Aktivitdten
(immer mit visueller Unterstiitzung: Piktogramme, Bilder,
Abbildungen, etc.), um die Angst der Patientlnnen vor neuen
Geschehnissen zu reduzieren.

Verstarken Sie Momente, in denen die Patientlnnen entspannt
sind und das Aktivitdtsniveau angemessen ist, positiv.

e Wautanfille und aggressives/autoaggressives Verhalten

o

Bleiben Sie ruhig, um die Angst oder Wut der PatientInnen nicht
noch zu verstarken.

Versuchen Sie herauszufinden, was die Aggressivitit verursacht.
Vermeiden Sie unnétige Frustrationen, wo immer es moglich ist.

Finden Sie Alternativaktivititen, um die Patientlnnen
abzulenken, damit sie sich nicht selbst verletzen.

e Autistische Symptomatik und Trotzverhalten

(@]

Bleiben Sie ruhig und sprechen Sie ruhig, da die Patientlnnen
darauf reagieren, was Sie sagen, aber auch darauf, wie Sie es
sagen.

Es ist wichtig, sich auf derselben Ebene zu befinden wie die
Patientlnnen (auf Augenhohe), um die Kommunikation zu
erleichtern.

Erklaren Sie den Patientlnnen, wie sie sich verhalten sollen,
wobei Sie beim Vorzeigen visuelle Unterstiitzung verwenden.
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8. MECP2: Rett-Syndrom

RETT-SYNDROM. MECP2-STORUNGEN

Das Rett-Syndrom ist durch eine schwere allgemeine Entwicklungsverzogerung
bei Midchen charakterisiert. Nach den ersten 6 bis 12 Lebensmonaten erfolgt eine
Stagnation, die solange anhilt, bis es zu einer Regression in Bezug auf Sprache (volliger
Verlust des Sprechens) und der Motorik kommt, sowie zu einer Verlangsamung des
Kopfwachstums (welches zur Mikrozephalie fiihrt), das mit einer schweren zerebralen
Atrophie verbunden ist. Die Entwicklung folgt einem typischen Muster. Das typischste
Erscheinungsbild sind sterotype Handbewegungen (repetitiv); diese beinhalten
Héandewringen, Héndewaschen, Klatschen, Streicheln, und andere automatische
Handbewegungen. Dies tritt ein, nachdem das Kind keine bewussten Handbewegungen
mehr ausfithren kann.

Weitere Merkmale umfassen autistisches Verhalten, Gangstorungen, Krampfe,
episodische Apnoe und/oder Hyperpnoe und Bruxismus. Nach der raschen Regression
verlduft die Krankheit relativ stabil, aber Betroffene, die das zweite oder dritte
Lebensjahrzehnt erreichen, konnen zusdtzliche neurologische Anomalien aufweisen,
z.B. Krampfe, Dystonie, Parkinsonismus, Spastik und Kyphoskoliose. Ca. 1:15 000
weibliche Betroffene leiden am Rett-Syndrom.

Man hat festgestellt, dass das Rett-Syndrom durch Mutationen im MECP2-Gen
verursacht wird, welches das Methyl-Cp-G-Bindeprotein kodiert und auf dem langen
Arm des X-Chromosoms lokalisiert ist, in der Region Xq28. Dieses Gen ist von grofler
Bedeutung fiir das Entwicklung der Synapsen und ihre Erhaltung. Es ist eine dominante
Storung, daher betrifft sie Médchen. Sie verursacht 95-97% der Standardauspridgungen
des Rett-Syndroms.

Mutationen im MECP2-Gen wurden auch schon bei méinnlichen Patienten mit
schwerer Enzephalopathie beschrieben.

Bei der atypischen Form des Rett-Syndroms kann man Mutationen im CDKL5-
Gen beobachten. Im Unterschied zur Standardauspriagung ist sie durch ein friithes
Auftauchen von Kridmpfen charakterisiert; die Periode der Regression fehlt, ebenso der
intensive Blick, den Méddchen mit der Standardform des Rett-Syndroms aufweisen.

Mutationen im FOXG1-Gen finden sich bei Patientlnnen mit einer kongenitalen
Variante des Rett-Syndroms.

Selbsthilfegruppen:

- International Rett Syndrome Foundation (IRSF)
http://www.rettsyndrome.org/

- Rett Syndrome Europe
http://www.rettsyndrome.eu/

- Osterreichische Rett-Syndrom-Gesellschaft
http://www.rett-syndrom.at/

- Selbsthilfe NO: Rettsyndrom
http://www.selbsthilfenoe.at/index.php/22-shg/84-rettsyndrom

- Elternhilfe fiir Kinder mit Rett-Syndrom in Deutschland e.V
https://rett.de/

- Rett-Syndrom: Verein fiir Forschungsforderung e.V.
http://www.rett-syndrom-deutschland.de/
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KOMMUNIKATIONSSTRATETGIEN

Die Verdnderung im Gen MECP2 (Methyl-CpG-Binding Protein 2) wurde mit
dem Rett-Syndrom in Verbindung gebracht. Dieses Syndrom besteht aus
einer Regressionsstorung, die zwischen 6 und 18 Monaten auftritt und zu einem
Verlust der Sprache und der Fiahigkeit, die Bewegungen der Gliedmaflen zu
koordinieren, flihrt. Trotz dieser Probleme ist ihr Sprachverstindnis besser als ihre
Ausdrucksfahigkeit, und sie zeigen viele kommunikative Absichten.

Durch die motorischen Probleme, insbesondere die
Handbewegungen betreffend, geschieht es sehr selten, dass eines der Médchen positiv
auf die Verwendung von Gebidrdensprache reagiert. Deshalb muss man sich
mehr auf das Folgende konzentrieren:

e Uberinterpretieren Sie alle Zeichen von Menschen, die unter diesem
Syndrom leiden. Reagieren Sie auf ihre
Hinweise, Blicke, Laute oder Vokalisierungen, um thnen eine
kommunikative Bedeutung zuzuschreiben, und setzen sie sie in
Beziehung zur gegenwirtigen Situation.

e Sie verstehen die Verwendung von echten Fotos, Piktogrammen und
einfachen Symbolen.

e In Abhingigkeit davon, wie die Hand funktioniert, konnen sie
Drucktasten, Tablets und iPads, Mausalternativen, etc. verwenden, durch
die sie um etwas bitten konnen.

e Scien Sie sich bewusst, dass die Kommunikationsabsicht, das
Situationsverstdndnis und die soziale Bindung nicht stagnieren oder
abnehmen, im Unterschied zum Sprachgebrauch.

e Arbeiten werden hauptsidchlich ausgefiihrt, indem man einen
kommunikativen Blick verwendet oder zusammen mit dem Blick auf
etwas hinzeigt.

e Das Erlernen der UK funktioniert besser in natiirlichen und funktionalen
Kontexten.

e Wenn Sie versuchen, necue Methoden oder Mechanismen ecinzufiihren,
beschrinken Sie deren Verwendung lieber auf bestimmte Tageszeiten
oder Aktivititen.

e Verstirken Sie jeden Kommunikationsbeginn sowie die Verwendung
von UK-Systemen positiv.

e Verwenden Sie echte Fotos, um Aktivititen zu planen, und
Piktogramme, um Konzepte zu generalisieren.

e Halten Sie eingefiihrte Routinen mit Zeitpldnen mit Piktogrammen ein.
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Entwickeln Sie Organisationssysteme und Mechanismen. Uben Sie mit
den Menschen in der Umgebung der PatientInnen.

In Situationen, wo Sie die Patientlnnen nicht kennen, wird Folgendes

empfohlen:

Fragen Sie die Familie nach dem verwendeten Kommunikationssystem
und bitten Sie sie, immer erreichbar zu sein.

Die Patientlnnen sind sehr sensibel im Hinblick auf nonverbale
Kommunikation, Gesten, Tonfall, Inszenierungen, etc.

Wann immer es moglich ist, versuchen Sie bei den Aktivitdten, die Sie
mit der Person ausgefiihrt haben, Fortschritte zu erzielen, indem Sie
visuelle Unterstiitzung verwenden (reales Objekt, Fotos von Objekten
oder Piktogramme).

ASSOZIIERTE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE MAN DAMIT

UMGEHT:

Die betroffenen Miadchen weisen viele Unterschiede auf, und ohne dass man sich auf
einen spezifischen Phénotyp beziehen kann, ldsst sich sagen, dass sie sich zwischen 5
bis 6 Jahren stabilisieren. Sie sind normalerweise sehr ruhig, mit einem freundlichen
und liebevollen Charakter. Sie mdgen bekannte soziale Umgebungen und sind sehr
brav, haben eine gesunde Bindungsfihigkeit, wirken ansprechend und weisen typische
Handbewegungen auf.

Dennoch sind einige Punkte in Bezug auf ihr Verhalten erwédhnenswert:

Frustration kann zu Woutanfdllen, Weinen und selbstverletzendem
Verhalten fiihren (mit dem Kopf gegen etwas schlagen, Kratzen und vor
allem Beif3en):

o Versuchen Sie, unndtige Frustrationen soweit wie moglich zu
vermeiden.

o Lenken Sie sie von der Situation, die die Frustration verursacht
hat, ab und fokussieren Sie ihre Aufmerksamkeit auf einen
anderen Stimulus oder eine andere Aktivitat.

Schwierigkeiten, Angst zu kontrollieren, sich zu entspannen oder sich zu
beruhigen:

o Sprechen Sie langsam, mit warmer und ruhiger Stimme.

Sie finden es schwierig, von einer Situation zu einer anderen
iiberzugehen:

o  Soweit mdglich, nehmen Sie Verdnderungen stets mit

Piktogrammen oder einer anderen visuellen Unterstiitzung
vorweg.
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e UbermiBige Vorsicht in manchen Situationen und Umgebungen:

o

Geben Sie ihnen die Zeit, die sie brauchen, um sich wohl und
sicher zu fiihlen. Respektieren Sie die Zeit, die sie zum Anpassen
brauchen.

e Unbehagen in lauten Umgebungen und an iiberfiillten Orten:

@)

(@]

Versuchen Sie, Menschenmassen zu vermeiden.
Holen Sie sie aus Stresssituationen heraus.

Greifen Sie auf Kopthorer oder Musikabspielgerite zuriick, um
den Lirm zu vermindern.
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9. Mikrodeletions- und Mikroduplikationssyndrome mit einer schweren

Sprachstorung

Kommunikationsstrategien

Eines der hdufigsten Merkmale ist die Verzogerung beim Spracherwerb oder dessen
volliges Fehlen. Dennoch konnen sie mittels Gesten kommunizieren, und ihr
Sprachverstandnis ist besser als ihre Ausdrucksfahigkeit.

Die Stimulation durch Sprachtherapeutlnnen oder Spezialistinnen fiir
Sprachstérungen ist daher grundlegend und von besonderer Bedeutung.

In solchen Féllen konnen die folgenden Interventionsstrategien empfohlen
werden:

e Uberinterpretieren Sie Bewegungen, Aktionen, Hinweise, Blicke, Laute
oder Vokalisierungen, um ihnen eine kommunikative Bedeutung
zuzuschreiben. Diese muss eine Beziehung zum Kontext der
gegenwirtigen Situation aufweisen.

e Verwenden Sie Systeme der Unterstiitzten Kommunikation (UK):
Diese Systeme umfassen verschiedene Arten des Ausdrucks, die sich von
der gesprochenen Sprache unterscheiden und darauf abzielen, die
Kommunikationsfahigkeiten zu verbessern und Kommunikations- und
Sprachschwierigkeiten zu kompensieren.

e Es ist wichtig, die Charakteristiken jeder einzelnen Person zu beachten,
um Symbolsysteme zu entwickeln, die auf den jeweiligen kognitiven,
sprachlichen und motorischen Féhigkeiten basieren. Dabei kann man
Fotos realer Objekte oder Piktogramme verwenden.

e Bei der Verwendung eines UK-Systems muss man eventuelle Probleme
mit der Feinmotorik beachten.

e Jeder Kommunikationsbeginn sowie jede spontane Verwendung des UK-
Systems muss positiv verstirkt werden.

e Das Erlernen der UK funktioniert besser in natiirlichen und funktionalen
Kontexten.

e Sollten Gebarden oder Gesten, die sich auf ein Objekt oder eine Aktion
beziehen, spontan auftreten, miissen Sie deren Verwendung fordern, da
sie mit dem verwendeten UK-System nicht inkompatibel sind.

e Fordern Sie die Verwendung von Basisgebirden, die die Verwendung
von Wortern unterstiitzen. Man beginnt mit spezifischen Gebirden, die
sich auf bestimmte Objekte beziehen, z.B. 'Brot' oder 'Ball', danach geht
man zu allgemeinen Aktionen iiber, z.B. 'essen' oder 'spielen'.
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e Echte Fotos konnen bei der Planung von Aktivititen helfen, wihrend
Piktogramme Konzepte generalisieren konnen.

e Verwendung technischer Hilfen.

In Situationen, wo Sie die Patientlnnen nicht kennen, wird Folgendes
empfohlen:

e Fragen Sie die Familie nach dem verwendeten Kommunikationssystem.

e Sollte ein UK-System mit Piktogrammen oder Bildern verwendet
werden, bitten Sie die Familie, es immer dabeizuhaben, damit man es
verwenden kann.

e Sollten die Patientlnnen ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die
Familie um eine kurze Zusammenfassung, damit sie die Gesten richtig
interpretieren konnen.

e Wann immer es moglich ist, filhren Sie Aktivititen mit der Person mit
der Unterstiitzung visueller Hilfen aus (echtes Objekt, Fotos von
Objekten oder Piktogramme).

DAMIT ZUSAMMENHANGENDE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE
MAN DAMIT UMGEHT:

Menschen, die an diesen Syndromen leiden, konnen Folgendes aufweisen:

e Wutanfille, Weinen und selbstverletzendes Verhalten, verursacht durch
Frustration:

o Versuchen Sie, unnétige Frustrationen soweit wie moglich zu
vermeiden.

o Lenken Sie sie von der frustrationsverursachenden Situation ab
und fokussieren Sie ihre Aufmerksamkeit auf einen anderen

Stimulus oder eine andere Aktivitit.

o Bleiben Sie ruhig und reagieren Sie nicht so, dass ihre Angst oder
Wut noch verstirkt werden.

o Versuchen Sie, den Grund fiir den Wutanfall herauszufinden.
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10. Mowat-Wilson-Syndrom

Das Mowat-Wilson-Syndrom ist eine seltene Entwicklungsstérung, die vermutlich
hiufig unterdiagnostiziert wird, und zum ersten Mal 1998 durch Mowat et al.
beschrieben wurde.

URSACHEN

Bei diesem Syndrom handelt es sich um eine autosomal-dominante genetische Storung,
die durch Mutationen des Gens ZEB2 auf 2q22.3 verursacht wird, das eine wichtige
Rolle bei der Zellmigration im Bereich der Neuralleiste und bei der Entwicklung von
Strukturen in der mittleren Korperlinie, wie dem Magendarmtrakt und dem Herzen,
spielt.

KLINISCHE MERKMALE

Das Mowat-Wilson-Syndrom umfasst eine kognitive Beeintrachtigung, Epilepsie,
Gesichtsauffilligkeiten und ein breites Spektrum heterogener klinischer Merkmale, die
Neurokristopathien im Bereich des Gehirns, des Herzens und des Vagus
erwarten lassen.

e MiBige intellektuelle Beeintrichtigung mit einer bedeutenden
Auswirkung auf die Sprache (mehr expressiv als kognitiv) und eine
99%ige Verzogerung bei der Entwicklung der Motorik (Hypotonie,
Ataxie).

e Charakteristisches Aussehen (97%): hohe, vorgewdlbte Stirn; breite
Augenbrauen, die sich in der Mitte verbreitern und zur Seite hin
schmiler werden; Hypertelorismus; grof3e, tiefe Ohren, die nach hinten
gebogen sind; grofle, aufgebogene Ohrldppchen; vorstehende Nase,
Nasenrlicken mit abgerundeter Nasenspitze und vorstehendem

Nasensteg; dauernd geoffneter Mund; m-formige Oberlippe; schmales,
dreieckiges, spitzes Kinn.

e 81% Mikrozephalie.

e 73% Epilepsie. In vielen Fillen refraktdr gegen eine pharmakologische
Behandlung.

e 50% Morbus Hirschsprung.
e 529 kongenitale Herzfehler.
o 469% geringe KorpergroBe.

e 26% Verstopfung.

e 239% Nierenanomalie.
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BEHANDLUNG

e Antiepileptische Therapie: oft bendtigen sie mehr als ein Medikament.

e Psychiatrische Behandlung: Viele benétigen eine pharmakologische
Behandlung aufgrund der damit zusammenhédngenden
Verhaltensstorungen.

e Fachiibergreifende Behandlung: Physiotherapie, Sonderpddagogik,
Unterstiitzte Kommunikation, (Gastroenterologie, Kardiologie: in
Abhingigkeit vom jeweiligen Fall).

Selbsthilfegruppen:
Mowat-Wilson Selbsthilfegruppe auf Facebook:

https://www.facebook.com/Mowat-Wilson-Syndrom-Deutschland-210351575710292/

Orphanet:

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=DE&Expert=2152

Mowat-Wilson Foundation:

http://www.mowat-wilson.org/

http://www.achse.info/detail pages/display/79982

Bibliografie:
Mowat, D. y Wilson, M. (2010) “Mowat-Wilson Syndrome”, en Management of

Genetic Syndromes (eds S. B. Cassidy and J. E. Allanson), John Wiley & Sons, Inc.,
Hoboken, NJ, USA. doi: 10.1002/9780470893159. ch35

http://onlinelibrary.wiley.com/do1/10.1002/9780470893159.ch35/summary

KOMMUNIKATIONSSTRATEGIEN:

Kinder mit dem Mowat-Wilson-Syndrom verfligen normalerweise iiber keine
Lautsprache. Diejenigen, die Sprachfdhigkeiten entwickeln, weisen starke
Sprachstorungen auf. Wenn sich Lautsprache {iberhaupt entwickelt, dann meist
verzogert im mittleren Kindesalter oder noch spiter. Trotz dieser Schwierigkeiten
konnen viele von ithnen mit Gesten kommunizieren, und sie verstehen besser, als sie
sich selbst ausdriicken konnen.

Deshalb ist eine Stimulation durch Sprachtherapeutlnnen und Spezialistinnen
fir ~ Sprachstérungen  unerldsslich, um ihnen dabei zu helfen, das
Kommunikationsniveau zu erreichen, das ihren kognitiven Féhigkeiten angemessen ist.

Empfohlene Interventionsstrategien:

34



Schreiben Sie den Zeichen, die sie machen, Bedeutung zu. Reagieren Sie
auf ihre Bewegungen, Aktionen, Zeichen, Blicke, Laute oder
Vokalisierungen, um ihnen eine kommunikative Bedeutung
zuzuschreiben, die in Beziehung zum Kontext der gegenwirtigen
Situation steht.

Verwenden Sie Systeme der Unterstiitzten Kommunikation (UK): Diese
Systeme umfassen verschiedene Arten des Ausdrucks, die sich von der
gesprochenen Sprache unterscheiden. Sie zielen darauf ab, die
Kommunikationsfiahigkeiten zu verbessern und/oder die
Kommunikations- und Sprachschwierigkeiten auszugleichen.

Adaptieren Sie die ausgewdhlten Symbolsysteme in Abhéngigkeit von
den Charakteristiken jedes Individuums (basierend auf den jeweiligen
kognitiven, sprachlichen und motorischen Féahigkeiten). In Abhingigkeit
von der jeweiligen Entwicklungsstufe konnen Miniaturobjekte, Fotos
realer Objekte oder Piktogramme verwendet werden.

Verstiarken Sie jeden Kommunikationsbeginn sowie die Verwendung
von UK-Systemen positiv.

Um die Verwendung von UK-Systemen zu erleichtern, sollten sie deren
Gebrauch in natiirlichen und funktionalen Kontexten erlernen.

Niitzen Sie jedes spontane Erscheinen einer Gebérde oder Geste, um sich
auf ein Objekt oder eine Aktion zu beziehen, da diese die
Kommunikation erleichtern und mit dem von den Patientlnnen
verwendeten UK-System nicht inkompatibel sind.

Fordern Sie die Verwendung von Gesten, um Worter zu unterstiitzen:
Lehren Sie spezifische Gebirden fiir bestimmte Objekte wie "Wasser'
oder 'Bett' zuerst und gehen Sie dann zu allgemeinen Aktionen wie
'trinken' oder 'schlafen’ iiber.

Echte Bilder sind niitzlich fiir die Planung von Aktivitdten, Piktogramme
fiir die Generalisierung von Konzepten.

Zeitplane mit Piktogrammen sind niitzlich, um Routinen einzufiihren.
Sie konnen Gebirdensprache verwenden.

In Situationen, wo Sie die Patientlnnen nicht kennen, wird Folgendes
empfohlen:

o Fragen Sie die Familie nach dem  verwendeten
Kommunikationssystem.

o Sollte ein UK-System mit Piktogrammen oder Bildern verwendet

werden, bitten Sie die Familie, es immer dabeizuhaben, damit
man es verwenden kann.
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e Sollten die Patientlnnen ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die
Familie um eine kurze Zusammenfassung, damit sie diese richtig
interpretieren kdnnen.

e Wann immer es moglich ist, nehmen Sie Aktivititen, in die die Person
miteinbezogen wird, durch visuelle Medien vorweg (reale Objekte, Fotos
von Objekten oder Piktogramme).

DAMIT ZUSAMMENHANGENDE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE
MAN DAMIT UMGEHT:

Menschen, die am Mowat-Wilson-Syndrom leiden, wirken fiir gewdhnlich
friedfertig, gliicklich und lacheln.

Dennoch muss man bestimmte Verhaltensweisen beriicksichtigen:

e Sie weisen Hyperoralitit auf (Einfithren von Gegenstinden in den Mund)
und konnen auch nicht essbare Dinge verschlucken:

o Man muss sicherstellen, dass jedes ihnen iibergebene Objekt
sicher ist.

o Es empfiehlt sich, Objekte zu verwenden, die aus einem einzigen
Stiick bestehen und nicht iiber Kleinteile verfiigen, die sie
verschlucken konnten.

e Hyposensibilitit in Bezug auf Schmerz:

o Es ist von extremer Wichtigkeit, auf jede Verhaltensédnderung zu
achten, die den Eindruck macht, dass sie sich nicht wohlfiihlen.
Gesteigerte Reizbarkeit ist ein Beispiel dafiir.

o Vertrauen Sie nicht ihren Reaktionen, wenn sie hinfallen oder
geschlagen werden. Es mag so aussehen, als ob sie sich nicht
wehgetan haben, aber sie konnen trotzdem verletzt sein.

e Sie tendieren dazu, in den personlichen Raum anderer Menschen
einzudringen:

o Fiihren Sie sie ruhig, aber bestimmt weg, damit sie nicht in den
personlichen Raum eines anderen Menschen eindringen.

o Verwenden Sie visuelle Medien, um ihnen zu erkldren, was sie in
solchen Situationen tun sollen.

e Sie weisen taktile Defensivitit auf:

o Taktile Defensivitit ist eine Tendenz, auf eine Beriihrung
negativ und iberempfindlich zu reagieren.
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Finden Sie heraus, auf welche Situationen sie derart reagieren, so
dass sie diese vermeiden konnen.

Uberladen Sie sie nicht mit taktilen Stimuli (beriihren Sie sie nur,
wenn es notwendig ist).

37



11. Phelan-McDermid Syndrom

Das ist ein sehr seltenes und vermutlich zu selten diagnostiziertes Syndrom. Es
betrifft sowohl Ménner als auch Frauen.

URSACHE

Es wird durch eine chromosomale Mikrodeletion in der Region 22ql3
verursacht. Dieser Verlust kann das Resultat einer einfachen Deletion, einer
Translokation oder einer Ringformation sein. Seltener geht es auf strukturelle
Abnormalitdten auf dem langen Arm von Chromosom 22 zuriick, in der Region, die das
SHANK3-Gen enthilt.

KLINISCHE MERKMALE

Korperliche Merkmale: Starke Augenbrauen, lange Wimpern, volle Wangen,
geschwollene Lider (die die Person schlidfrig erscheinen lassen), Knollennase,
spitzes Kinn, grofe Ohren, relativ groe Héinde und dysplastische (fehlgebildete)
Zehennagel.
e MiBiges kognitives Defizit mit ernsten Auswirkungen auf die Sprache
(fehlende Sprache oder verbale Ausdrucksfahigkeit auf wenige Worter
beschrinkt).

e Erhebliche Hypotonie von der neonatalen Phase her, einschlieBlich
verzogerter Entwicklung der Motorik und Schwierigkeiten beim

selbststdndigen Gehen in verschiedenem AusmaB.

e Essstorung von einem frithen Stadium an, hohe Schmerztoleranz und
Tendenz zur Hyperthermie.

e Das Syndrom taucht hédufig im Rahmen von Autismus-Spektrum-
Storungen auf und wird mit zunehmendem Alter immer ausgeprégter.

e Bis zu 25% der Félle konnen Epilepsie aufweisen.

BEHANDLUNG

o Behandlung mit Medikamenten gegen Epilepsie, sofern der Patient Anfille
aufweist.

e Psychiatrische Behandlung: Fiir Patienten mit einer Autismus-Spektrum-
Storung.

o Interdisziplindre Behandlung: Physiotherapie, Orthopédie,
sonderpadagogische Forderung, Unterstiitzte Kommunikationl
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aufgrund der schweren Sprachstorung (zusitzlich konnen in manchen Féllen
Gastroenterologie, Kardiologie, Endokrinologie und Nephrologie notwendig

sein).

http://22q13.info/

http://www.uniklinik-ulm.de/struktur/kliniken/kinder-und-

jugendpsychiatriepsychotherapie/home/leistungen/ambulanzen/spezialambula

nzen.html

KOMMUNIKATIONSSTRATEGIEN:

Eines der hdufigsten Merkmale von Menschen mit dem Phelan-McDermid-Syndrom ist
fehlende oder verzdgerte Lautsprache. Sie konnen imstande sein, mit Gesten zu
kommunizieren, und verstehen mehr, als sie selbst ausdriicken kdnnen.

Daher ist die Stimulation durch Sprachtherapeutlnnen und Spezialistlnnen fiir
Sprachstérungen unerldsslich.

Empfohlene Interventionsstrategien:

Reagieren Sie auf ihre Bewegungen, Aktionen, Hinweise, Blicke, Laute
oder Vokalisierungen, um ihnen eine kommunikative Bedeutung
zuzuschreiben, die in Beziehung zur gegenwirtigen Situation steht.

Verwenden Sie Systeme der Unterstiitzten Kommunikation (UK):
Verschiedene Arten des Ausdrucks, die sich von der gesprochenen
Sprache unterscheiden. Sie zielen darauf ab, die
Kommunikationsfahigkeiten Zu verbessern und/oder die
Kommunikations- und Sprachschwierigkeiten vieler beeintrachtigter
Menschen auszugleichen.

Es ist notwendig, die Symbolsysteme in Abhédngigkeit vom Niveau der
kognitiven Entwicklung jedes Individuums entsprechend anzupassen.
Man sollte auch deren sprachliche und motorische Fahigkeiten
beriicksichtigen. In Abhidngigkeit von den Charakteristiken jedes
Individuums kann man Fotos realer Objekte oder Piktogramme in UK-
Systemen verwenden.

Verstiarken Sie jeden Kommunikationsbeginn sowie die Verwendung
von UK-Systemen positiv.

Um die Verwendung von UK-Systemen zu erleichtern, sollten sie deren
Gebrauch in natiirlichen und funktionalen Kontexten erlernen.

Niitzen Sie jedes spontane Erscheinen einer Gebérde oder Geste, um sich

auf ein Objekt oder eine Aktion zu beziehen. Diese unterstreichen die
Kommunikation und sind mit UK-Systemen kompatibel.
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Fordern Sie die Verwendung von Basisgebdrden, um Worter zu
unterstreichen: Lehren Sie spezifische Gebirden fiir bestimmte Objekte
wie 'Keks' oder 'Ball' zuerst und gehen Sie dann zu allgemeinen
Aktionen wie 'essen' oder 'spielen’ iiber.

Verwenden Sie echte Bilder fiir die Planung von Aktivititen und
Piktogramme fiir die Generalisierung von Konzepten.

Halten Sie Routinen mittels Zeitpldnen mit Piktogrammen ein.
Verwenden Sie technische Hilfen.

Sie konnen Gebérdensprache verwenden.

Wenn Sie die PatientInnen nicht kennen, wird Folgendes empfohlen:

Fragen Sie die Familie nach dem verwendeten Kommunikationssystem.

Sollte ein UK-System mit Piktogrammen oder Bildern verwendet
werden, bitten Sie die Familie, es mitzubringen, damit man es verwenden
kann.

Sollten die Patientlnnen ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die
Familie um eine kurze Zusammenfassung, damit sie diese richtig
interpretieren konnen.

Wann immer es moglich ist, nehmen Sie Aktivititen, in die die Person
miteinbezogen wird, durch visuelle Medien vorweg (reales Objekt, Fotos
von Objekten oder Piktogramme).

DAMIT ZUSAMMENHANGENDE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE
MAN DAMIT UMGEHT:

Viele der tiblicherweise aufscheinenden Probleme haben mit der Kommunikation zu

tun.

Kinder mit dem Phelan-McDermid-Syndrom brauchen lédnger, um
soziale Normen zu erkennen, und die Eltern haben Miihe, ihnen die
korrekten sozialen Verhaltensweisen beizubringen:

o Bevor die Kinder sich in einer sozialen Situation befinden,
erkldren Sie ihnen, was sie tun sollen.

o Unterstiitzen Sie die Erklirung mit visuellen Medien
(Zeichnungen).

Manche dieser Kinder ziehen an den Haaren oder kauen darauf herum,
zwicken, oder beiflen sich selbst.

o Fiihren Sie alternative Verhaltensweisen ein, um sie davon
abzuhalten, sich selbst zu verletzen. Ein Beifiring wére ein
Beispiel.
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Die meisten dieser Kinder tendieren dazu, sich Dinge in den Mund zu
stecken und auf verschiedenen Dingen oder Kleidungsstiicken
herumzukauen.

o Verwenden Sie einen Beifiring, um sie davon abzuhalten,
unpassende Dinge in den Mund zu nehmen und darauf
herumzukauen.

Viele von ihnen werden in sozialen Situationen dngstlich und vermeiden
Blickkontakt, wenn mdoglich:

o Respektieren Sie die Zeit, die die Kinder brauchen, um sich an
Ihre Prasenz anzupassen und sich damit wohlzufiihlen.

o Zwingen Sie sie nicht dazu, Blickkontakt herzustellen, sofern es
nicht unumgénglich ist.

Manchmal weigern sie sich, sich etwas anzuziehen:

o Sie konnen extrem empfindlich darauf reagieren, wie sich
bestimmte Kleidungsstiicke anfithlen. Wenn man wahrnimmt,
dass ein Stimulus als unangenehm empfunden wird, darf man sie
nicht dazu zwingen, diesen Stoff zu beriihren.
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12. Pitt-Hopkins-Syndrom

Das Pitt-Hopkins-Syndrom  wird durch das gemeinsame Auftreten von
Intelligenzminderung, charakteristischen Gesichtsdysmorphien und gelegentlich einem
abnormal-unregelméfigen Atemrhythmus gekennzeichnet.

URSACHE

Dieses Syndrom wird durch Mutationen im TCF4-Gen verursacht, in der Region 18q21.
Es wird durch ein autosomal dominantes Muster iibertragen.

KLINISCHE MERKMALE

Gesichtsziige: Vorstehender unterer Teil des Gesichts, tiefliegende
Augen, volle Wangen, breiter Nasenriicken, hervorspringende
Nasenspitze, kurzes Philtrum, breiter Mund, dicke Lippen,
auseinanderstehende Zidhne, breiter und niedriger Gaumen und
eingerollte Ohrmuscheln. Erworbene Mikrozephalie.

Neurologische Symptome: Verzogerte Entwicklung der Psychomotorik
mit mafigem bis schwerem kognitiven Defizit, fehlende Sprache (das
Sprachverstdandnis ist von dem Syndrom weniger betroffen), Hypotonie,
unsicherer Gang und verzogerte Gehentwicklung. Die Patienten konnen
Epilepsie mit generalisierten Krampfanféllen aufweisen.

Andere  medizinische  Probleme: schwere  Verstopfung und
gastroosophagealer Reflux treten ebenfalls hdufig auf. Die Patienten
konnen Abnormititen in Bezug auf die Augen aufweisen, in Form von
Schielen und Kurzsichtigkeit.

Atemprobleme treten hiufig bei Patienten auf, die dlter als 6 Jahre sind, und nur

im wachen

Zustand. Diese Probleme sind durch Hyperventilationsanfille

charakterisiert, oft gefolgt von Apnoe und Zyanose (eine blduliche Hautverfiarbung,
hauptséchlich des Gesichts).

Ein MRI des Schédels kann eine Hypoplasie des Schédels zeigen.

BEHANDLUNG

Medikamentengabe gegen Epilepsie und Hyperventilationsanfille, falls
die Patientlnnen darunter leiden.

Interdisziplindre Behandlung: Physiotherapie, Orthopidie,
sonderpiddagogische Forderung, Unterstiitzte Kommunikation aufgrund
der schweren expressiven Sprachstorung. Gastroenterologische
medizinische Uberwachung aufgrund der erwihnten schweren
Verstopfung und des gastroosophagealen Reflux.
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Selbsthilfegruppen:

https://www.rareconnect.org/de/community/pitt-hopkins-syndromOrphanet

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=DE&Expert=2896

http://orpha-selbsthilfe.de/forum/index.php?topic=1351.0

http://www.pitthopkins.ch/index.php

http://www.dasanderekind.ch/phpBB2/viewtopic.php?t=1715

The Pitt Hopkins Research Foundation

https://pitthopkins.org/foundation/

Bibliografie:

Sweatt, D. J. (2013) Pitt—Hopkins Syndrome: intellectual disability due to loss of TCF4-
regulated gene transcription. Available at:

http://www.nature.com/emm/journal/v45/n5/full/emm?201332a.html

Experimental & Molecular Medicine Experimental & Molecular Medicine (2013) 45,
e21; doi:10.1038/emm.2013.32
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13. Horverlust, der mit anderen Ursachen fiir eine

intellektuelle Beeintriachtigung einhergeht

Eines von fiinthundert Neugeborenen leidet unter Hypoakusis. Es kann sich um eine
Schallleitungsschwerhdrigkeit, eine Schallempfindungsschwerhdrigkeit oder eine
Kombination von beiden handeln; prialingual oder postlingual; syndromal oder nicht-
syndromal.

Neben dem Horverlust weisen Patientlnnen mit syndromaler Taubheit
Anomalien in anderen Korperbereichen auf, z.B. Herz, Nieren, Haut... Es existieren
iber 400 verschiedene Syndrome. 30% aller Fille von préilingualer Taubheit gehen auf
ein Syndrom zuriick. Im Folgenden werden einige Arten von syndromaler Taubheit in
Verbindung mit intellektueller Beeintrachtigung aufgelistet.

o Taubheit in Verbindung mit kraniofazialen Anomalien
u.a. Treacher-Collins-Syndrom, Goldenhar-Syndrom und CHARGE-Syndrom.

Viele dieser Krankheiten stehen in Beziehung zu den Entwicklungsanomalien
des ersten und zweiten Branchialbogens. Diese Bogen sind an der Bildung der
skeletalen (mandibular, Maxilla, Mittelohr, Gehorknochelchenkette), muskuldren
(Gesichtsmuskeln) und nervlichen (z.B. Gesichtsnerv) Strukturen des Gesichts beteiligt.

e Treacher-Collins-Syndrom

Es wird autosomal-dominant vererbt und betrifft ca. 1:50 000 aller Lebendgeburten. Die
Gesichtsanomalien sind flir gewohnlich beidseitig: Hypoplasie der Jochbeinbdgen,
supraorbitale Hypoplasie, Mikrognathie, antimongoloid verlaufende Lidachsen und
Hypertelorismus, Kolobome der Augenlider und ophtalmologische Probleme.

Charakteristisch ist die Fehlbildung des AuBenohres. Ca. 40-50% der
Patientlnnen weisen eine Schallleitungsschwerhorigkeit auf (oft durch eine
Schallempfindungsschwerhorigkeit in Bezug auf hohe Frequenzen verschlimmert), die
hauptsdchlich durch eine Hypoplasie des Ohres oder Fehlbildungen der mittleren
Gehorknochelchen verursacht wird. Das Innenohr ist flir gewohnlich normal.

Es gibt PatientInnen mit einer leichten intellektuellen Beeintrdchtigung, aber im
Allgemeinen verfiigen sie iiber eine normale Intelligenz.

¢ Goldenhar-Syndrom oder Hemifaziale Mikrosomie

Dabei handelt es sich fiir gewohnlich um ein Syndrom mit sporadischem Auftreten, aber
es wurden auch schon Fille mit einer autosomal-dominanten oder autosomal-rezessiven
Vererbung beschrieben. Es betrifft ca. 1:5000-25 000 der Lebendgeburten.

Charakteristisch ist die hemifaziale Mikrosomie (asymmetrisches Gesicht, bei
dem eine Seite kleiner ist als die andere), Fehlbildungen der Ohren,
Praaurikularanhdngsel, Wirbelanomalien, Augenanomalien (epibulbdres Dermoid,
Kolobome des Augenlids, Mikrophtalmie, ...), Hypoplasie des Unterkiefers,
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Herzkrankheiten, Fehlbildungen des Zentralnervensystems, Schiden an den Hirnnerven,
Anomalien der Nieren und des Verdauungstrakts...

Die  Schallleitungsstorung  kann  leicht oder  mittel sein, die
Schallempfindungsstérung stark bis hochgradig.

5-15% der Patientlnnen sind intellektuell beeintrachtigt.

e CHARGE-Syndrom

Beim Namen handelt es sich um ein Akronym, das aus den Hauptproblemen
zusammengesetzt ist:

o Coloboma (Kolobome)
o Herzfehler
o Atresia choanae (Choanalatresie)

o Retarded growth and development (Wachstums- und
Entwicklungsstérung)

o Genital hypoplasia (Hypoplasie der Geschlechtsorgane)
o Ear anomalies/deafness (Anomalien der Ohren/Taubheit)

Es betrifft 1:8500-10 000 der Lebendgeburten. Es handelt sich dabei um
ein autosomal-dominant vererbtes Syndrom.

Die audiologischen Charakteristika variieren von schweren bis hochgradigen
gemischten Horverlusten.

Verzogerung der Entwicklung: Kinder mit dem CHARGE-Syndrom weisen fiir
gewoOhnlich wesentliche Verzogerungen bei der Entwicklung der Motorik auf, die auf
lange Krankenhausaufenthalte zuriickgehen, Hypotonie des Rumpfes mit einer
Lockerung der Bénder, verringerte Sehschirfe, eine
Horbeeintriachtigung  und Gleichgewichtsstorung.

Die Sprachentwicklung ist oft aufgrund des Horverlustes verzogert. Dies
verschlimmert sich dadurch, dass ihr verringertes Sehvermdgen das Lippenlesen und die
Wahrnehmung von Korpersprache beeintrachtigt.

Sprach- und Kommunikationsschwierigkeiten treten bei Menschen mit
intellektueller Beeintrachtigung haufig auf, deshalb ist eine Sprachtherapie
von &dullerster Wichtigkeit. Die Einschidtzung des Seh- und Horvermogens der
Patientlnnen ist ebenso von grofer Bedeutung; 10-20% von ihnen weisen
Beeintrachtigungen des Hor- oder Sehvermdogens (oder beides) auf.

Selbsthilfegruppen:

e AboutFace International

www.aboutface.ca
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e Selbsthilfegruppe Franceschetti e.V.

e http://www.franceschetti.de/index.php/syndrom/59-synonyme
e Netzwerk Goldenhar-Syndrom Ohrmuscheldysplasie e.V.
e http://www.goldenhar.de

e CHARGE Syndrome Foundation

www.chargesyndrome.org

e CHARGE Syndrom e.V.
http://www.charge-syndrom.de/index.php/charge-ev
Bibliografie:

e Gene reviews (internet)

Craniofacial Microsomia Overview
Carrie L Heike, Daniela V Luquetti, Anne V Hing,
Initial Posting: March 19, 2009; Last Update: October 9, 2014.

e Gene reviews (internet)

Treacher Collins Syndrome
Sara Huston Katsanis, Ethylin Wang Jabs.
Initial Posting: July 20, 2004; Last Revision: August 30, 2012.

e Gene reviews (internet)

CHARGE Syndrome
Seema R Lalani, Margaret A Hefner, John W Belmont, Sandra LH Davenport.

Initial Posting: October 2, 2006; Last Update: February 2, 2012.
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14. Usher-Syndrom

Das Usher-Syndrom ist eine genetisch heterogene Storung. Neun bekannte Gene
werden mit diesem Syndrom assoziiert und mindestens drei klinische Auspridgungen,
die Retinitis Pigmentosa (RP), sensorineurale Hyperakusis, und — in manchen Féllen —
Beeintrachtigungen in Bezug auf die Vestibularfunktion mit unterschiedlichem
Zeitpunkt des Auftretens. Die Ubertragung ist autosomal rezessiv. Das
Vorkommen innerhalb der européischen Bevdlkerung ist 3-4:100 000.

USH1 ist die schwerste Form. Die PatientInnen weisen eine angeborene schwere
sensorineurale Horbeeintrachtigung auf, eine fehlende Vestibularfunktion und ein
Einsetzen von RP noch vor der Pubertdt. USH2 unterscheidet sich von USH1 durch eine
weniger schwere angeborene Horbeeintrdchtigung (-40 bis -80 dB Horverlust, starker
in Bezug auf hohere Tone) mit einer erhaltenen Vestibularfunktion sowie allgemein
einem Einsetzen von RP im zweiten Lebensjahrzehnt.

USH3 unterscheidet sich von den Typen 1 und 2 durch eine fortschreitende
Horbeeintriachtigung und ein unterschiedliches Auftreten von Vestibularfunktion und
RP.

29% der Félle weisen USH1 auf, 67% USH2, 3% USH3 und die verbleibenden
1% werden als atypisches USH eingestuft.

Das Usher-Syndrom liegt 3-6% der Fille von horbeeintrichtigten Kindern
zugrunde, 8-33% der Fille von Patientlnnen mit RP und ca. 50% der Félle von
Taubblindheit. Diese Tatsache macht das Usher-Syndrom zu einer Krankheit, deren
Studium und Prévention von groBem Interesse sind.

Diese Art von Horbeeintrachtigung wird durch einen Schaden in der Cochlea auf
der Ebene der Haarsinneszellen verursacht. Deshalb offenbart sie sich bei Typ 1 durch
eine Audiometrie mit symmetrischer, bilateraler, sensorineuraler Hypoakusis von
grofler Intensitit. Dadurch kommt es zu einem Fehlen von effektiver artikulierter
Sprache.

RP in USH-Patientlnnen unterscheidet sich nicht von anderen Formen der RP.
Anfinglich weisen die Patientlnnen Nachtblindheit, schlechte Dunkelheitsanpassung
und eine Beeintrachtigung der peripheren Sicht auf (Tunnelblick). Spiter konnen haufig
Komplikationen in Bezug auf das zentrale Sehen sowie Katarakte auftreten.

BEHANDLUNG

Es existiert keine Heilung oder effektive Behandlung fiir RP, nicht einmal eine
Palliativversorgung, um den Verlauf der Krankheit zu stoppen. In Bezug auf die
Horbeeintrachtigung konnen Horgerdte helfen (hauptsédchlich bei Typ 2); bei volliger
Taubheit bietet sich ein Cochlea-Implantat an. Eine weitere Behandlung, die man fiir
diese Patientlnnen in Betracht ziehen sollte, ist Sprachrehabilitation, unabhéngig vom
Einsetzen eines Cochlea-Implantats.

PatientInnen sollten Sportarten, die ein gutes Sehvermogen und/oder einen guten
Gleichgewichtssinn erfordern, vermeiden (da diese zu einer Gefdhrdung fiihren
konnten) und aufgrund des peripheren Sehverlusts auch kein Fahrzeug lenken.
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Schwimmen sollte nur sehr vorsichtig erfolgen, da das Eintauchen ins Wasser mit einem
hohen Risiko fiir Desorientiertheit einhergeht.

Information und Selbsthilfegruppen:
e Usher Syndrome Coalition
e European Usher syndrome network (EUSN)

e https:// www.leben-mit-usher.de/

Bibliografie:
¢ GeneReviews® [Internet]

Usher Syndrome Type I

Bronya JB Keats, PhD, FACMG and Jennifer Lentz, PhD.

Initial Posting: December 10, 1999; Last Update: June 20, 2013.
e GeneReviews® [Internet]

Usher Syndrome Type II

Bronya JB Keats, PhD, FACMG and Jennifer Lentz, PhD.

Initial Posting: December 10, 1999; Last Update: August 29, 2013.
e An update on the genetics of usher syndrome.

Millan JM, Aller E, Jaijo T, Blanco-Kelly F, Gimenez-Pardo A, Ayuso C.

J Ophthalmol. 2011; 2011:417217.

o Targeted next generation sequencing for molecular diagnosis of Usher
syndrome.

Aparisi MJ, Aller E, Fuster-Garcia C, Garcia-Garcia G, Rodrigo R, Vazquez-Manrique
RP, Blanco-Kelly F, Ayuso C, Roux AF, Jaijo T, Millan JM.

Orphanet J Rare Dis. 2014 Nov 18; 9:168.

KOMMUNIKATIONSSTRATEGIEN:

Es existieren viele verschiedene Ausprigungen des Usher-Syndroms, je nach
dem Alter, in dem die Symptome einsetzen, dem Grad der Beeintrichtigung von
Cochlea und Retina und der Entwicklung des klinischen Erscheinungsbildes. Dennoch
benotigen Menschen mit diesem Syndrom irgendeine Kommunikationsunterstiitzung
und ein geeignetes Training. Im Allgemeinen ldsst sich sagen, dass die PatientInnen mit
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einer Horbeeintrachtigung geboren werden oder einen Horverlust entwickeln und
allméhlich ihr Augenlicht verlieren.

Entsprechend den Unterschieden zwischen den Patientlnnen kann auch das
verwendete Kommunikationssystem variieren. Einige mogliche Strategien sind die

folgenden:

Lehren Sie sie Gebédrdensprache.
o Lehren Sie sie die taktile Gebardensprache.

o Lehren Sie sie die Braille-Schrift.

Wenn Sie Gebirdensprache verwenden: Die Gebdrden miissen mit
normaler Geschwindigkeit und klar produziert werden, die Sdtze miissen
kurz sein und es muss ein bestimmter Abstand zu den Sprecherlnnen
eingehalten werden.

Im Fall einer Sehbeeintrichtigung konnen sie weiterhin die
Gebidrdensprache verwenden, sofern der Gesprachspartner sich in ihrem
(fiir gewohnlich eingeschrinkten) Gesichtsfeld befindet und sofern
sowohl die Gebirden als auch das Gesicht des Gesprichspartners gut
beleuchtet sind.

Falls das nicht ausreicht, kdnnen sie ein taktiles Kommunikationssystem
verwenden (Gebédrden mit aufeinanderliegenden Hénden).

Verwenden Sie technische Unterstiitzung.

In Situationen, wo die PatientInnen unbekannt sind, sollten Sie:

Im

Die Familie nach dem verwendeten Kommunikationssystem fragen.

Sollten die Patientlnnen ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die
Familie um eine kurze Zusammenfassung, damit sie diese richtig
interpretieren konnen.

Wenn keine Sehbeeintriachtigung vorliegt, versuchen Sie, auf Aktivitdten
mit den Patientlnnen mittels visueller Materialien zu fokussieren (echte

Objekte, Bilder oder Piktogramme).

Allgemeinen  beinhaltet ~ das ~ Usher-Syndrom  nicht  viele

Verhaltenssstorungen. Dennoch kdnnen die folgenden Strategien hilfreich sein:

Wenn sich die Patientlnnen von Stimuli aus der Umwelt tiberwaltigt
fithlen, konnen Sie Erregung und Angstlichkeit aufweisen:

Es ist wichtig, ruhig und langsam zu sprechen.
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e Versuchen Sie herauszufinden, welche Situationen bei diesen
Patientlnnen Angstlichkeit oder Unbehagen verursachen, um das
mogliche Auftreten von unangemessenem Verhalten zu verringern.

Es ist ratsam, eine Routine einzufilhren und eine strukturierte Umgebung zu
bieten, damit sie sich sicher fithlen und es nicht zu stérendem Verhalten kommt.
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15. West-Syndrom

Das West-Syndrom (WS) ist ein altersabhidngiger Typ der Epilepsie.

Die Haufigkeit variiert von 2% bis 10% bei Féllen von kindlicher Epilepsie. Es
ist die haufigste Form der Epilepsie im ersten Lebensjahr, mit Ausnahme von
neonatalen und fieberhaften Krampfanfillen.

URSACHEN

Die Fille lassen sich, in Abhingigkeit von ihrer Ursache, in symptomatisch und
kryptogen unterteilen.

Symptomatische Fille entwickeln das West-Syndrom aufgrund einer zuvor
diagnostizierten neurologischen Stérung.

Bei kryptogenen Féllen handelt es sich um zuvor gesunde Patienten, die das
West-Syndrom aufgrund einer unbekannten Ursache entwickeln. Die Zahl der
kryptogenen Fille hat sich dank Fortschritten im Neuroimaging — insbesondere der
Magnetresonanztechnik (MR) — verringert, da sie dabei helfen, die Ursachen
herauszufinden und sowohl das Ausmall als auch die exakte Lokation der
Hirnverletzung zu entdecken.

MERKMALE

Klassische Triade: 1) infantile Spasmen; 2) Hypsarrythmie; 3) verzogerte
oder unterbrochene psychomotorische Entwicklung.

Die Unterbrechung der psychomotorischen Entwicklung ist kein essentieller
Faktor; die Storungen der Patienten kénnen von leichten Lernschwierigkeiten bis hin zu
schweren kognitiven Defiziten mit fehlender Sprache reichen.

Das Erkrankungsalter liegt zwischen 4 bis 10 Monaten.

Im Anschluss kann sich daraus eine refraktorische Epilepsie entwickeln.

BEHANDLUNG

Die Ursache des Syndroms entscheidet iiber den Behandlungserfolg.

o Antiepileptische Medikamente: Zwei Therapien haben sich als sehr
effektiv. gegen WS erwiesen; namlich Vigabatrin (VGB) und
Adrenocorticotropin (ACTH). Es wird oft diskutiert, welchem davon der
Vorzug zu geben ist (mit Ausnahme von Féllen mit tuberdser Sklerose,
bei denen VGB eine dominante Rolle spielt). Es gibt sogar Studien, die
die Effizienz einer von Anfang an kombinierten Behandlung evaluieren.
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o Interdisziplindre Behandlung: Hingt vom Grad der neurologischen
Beteiligung der Patientlnnen ab. Die MaBnahmen reichen von
individuellem Unterricht in einer Regelschule bis hin zur Aufnahme in
eine Sonderschule, Physiotherapie, Orthopadie und
Unterstlitzter Kommunikation in den schwersten Féllen.

Selbsthilfegruppen:
http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=DE&Expert=3451

Bibliografie:
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West Syndrome: etiology, treatment options, clinical course and prognostic factors.
Elena Arce -Portillo, Miguel Rufo -Campos, Beatriz Munoz -Cabello, Barbara Blanco ,
Martinez, Marcos Madruga -Garrido, Luis Ruiz-Del Portal, Ramoén Candau Fernandez
Ensaque. Rev Neurol 2011; 52 (2): 81-89.

KOMMUNIKATIONSSTRATEGIEN:

Der Bereich von Sprache und Kommunikation ist bei Patientlnnen mit West-Syndrom
iiblicherweise mitbetroffen. In etlichen Fillen entwickeln sie Lautsprachfdhigkeiten
nicht korrekt oder diese sind nicht funktionell, obwohl sie Strategien entwickeln und
einsetzen, die ihnen eine Kommunikation erlauben. Daher kann man fiir den Einsatz
von Systemen der Unterstiitzten Kommunikation (UK) pliddieren.

Empfohlene Strategien:
e Mit Hilfe von Spezialistlnnen fiir Sprachstdrungen Stimuli bieten.

e Beachten Sie, dass das Hauptziel die Entwicklung einer funktionellen
Kommunikation ist.

e Verwenden Sie augmentative/alternative Techniken, die die
Kommunikationsfdhigkeit verstirken, um den Sprachausdruck zu
erleichtern und sowohl das Sprachverstindnis als auch das Verstdndnis
der Umgebung zu vergroBern und verbessern. Systeme der Unterstiitzten
Kommunikation (UK): Verschiedene Arten des Ausdrucks, die sich von
der gesprochenen Sprache unterscheiden und darauf abzielen, die
Kommunikationsfahigkeiten zu verbessern und die Kommunikations-
und Sprachschwierigkeiten vieler beeintrichtigter Menschen zu
kompensieren.

e Das Kommunikationssystem muss individuell auf die einzelnen

Patientlnnen zugeschnitten sein, sodass es ihnen eine funktionierende
Beziehung mit der Umgebung erlaubt.
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In Abhéngigkeit von der jeweiligen Entwicklungsstufe kénnen Sie in den
UK-Systemen Miniaturobjekte, Abbildungen realer Objekte oder
Piktogramme einsetzen. Sinn und Zweck ist es, die verschiedenen
Symbolsysteme an die Charakteristiken der einzelnen Patientlnnen
anzupassen (unter Berlicksichtigung ihrer jeweiligen kognitiven,
sprachlichen und motorischen Fahigkeiten).

Verstirken Sie erfolgreiche Aktivitdten, die auf eine Kommunikation hin
abzielen, positiv.

Beriicksichtigen Sie die Tatsache, dass sie den Gebrauch von
Unterstiitzter Kommunikation effektiver in natiirlichen und funktionalen
Kontexten erlernen.

Uberinterpretieren Sie die Gesten der Patientlnnen; anders gesagt,
reagieren Sie auf ihre Bewegungen, Aktionen, Hinweise, Blicke, Laute
oder Vokalisierungen, um ihnen eine kommunikative Bedeutung
zuzuschreiben und sie in den Kontext der gegenwirtigen Situation
miteinzubeziehen.

Versuchen Sie, ihre eigenen Gesten und spontanen Ausdriicke zu
erweitern (diese sind nicht inkompatibel mit dem verwendeten UK-

System).

Verwenden Sie eine einfache, klare Sprache (einfache Sétze und direkte
Anweisungen) und sprechen Sie langsam.

Legen Sie visuelle Zeitpldne und Kalender fiir ihre Routinen so fest, dass
die PatientInnen sie besser verstehen.

Verwenden Sie technische Unterstiitzung.

In Situationen, wo Sie die PatientInnen nicht kennen, sollten Sie:

Die Familie nach dem verwendeten Kommunikationssystem fragen.

Sollte ein UK-System mit Piktogrammen oder Bildern verwendet
werden, bitten Sie die Familie, es immer dabeizuhaben, damit man es
verwenden kann.

Sollten die Patientlnnen ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die
Familie um eine kurze Zusammenfassung, damit sie diese richtig
interpretieren konnen.

Wann immer es mdglich ist, unterstiitzen Sie Aktivititen, in die die

Person miteinbezogen wird, durch visuelle Materialien (reale Objekte,
Bilder oder Piktogramme).
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DAMIT ZUSAMMENHANGENDE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE
MAN DAMIT UMGEHT:

Die Hauptsymptome des West-Syndroms gehen oft mit Verhaltensstorungen
einher, darunter Hyperaktivitit, Nervositit, Angstlichkeit, Wutanfille sowie
aggressives und autoaggressives Verhalten, inklusive eines Verhaltens, das fiir das
Autismus-Spektrum charakteristisch ist. Diese Probleme konnen auf verschiedene
Faktoren zuriickgehen, wobei es sich bei den hédufigsten um physisches Unbehagen,
das durch Krankheiten, emotionalen Stress oder die Unfdhigkeit zur Kommunikation
entsteht, handelt.

Hier sind einige konkrete Vorschldge, wie man mit diesen Symptomen umgehen
kann:

e Erregbarkeit, Angstlichkeit, Hyperaktivitit, Nervositit.

o Vermeiden Sie stressige Umgebungen, die die Frustrationen der
Patientlnnen vergroBern und somit auch ihre Agitation und
Nervositdt. Versuchen Sie eine friedliche, durchorganisierte und
bekannte Umgebung zu schaffen, wann immer es moglich ist.

o Erleichtern Sie eine rdumliche und zeitliche Strukturierung,
indem sie tigliche Aktivititen und Geschehnisse vorwegnehmen
(greifen Sie dafiir auf visuelle Materialien zuriick: Piktogramme,
Abbildungen, Bilder, etc.), um die Angstlichkeit der PatientInnen
in Bezug auf neue Ereignisse zu reduzieren.

o Verstirken Sie Momente, in denen die Patientlnnen entspannt
sind und ein angemessenes Aktivititsniveau aufweisen, positiv.

o Wautanfille und aggressives/autoaggressives Verhalten:

o Versuchen Sie, die Griinde fiir dieses Verhalten herauszufinden,
damit sie etwas dagegen unternehmen kdnnen.

o Versuchen Sie, unnétige Frustrationen soweit wie moglich zu
vermeiden.

o Bleiben Sie ruhig, um die Angstlichkeit oder die Wut der
PatientInnen nicht noch zu vergrof3ern.

o Versuchen Sie, die Patientlnnen abzulenken und ein alternatives
Verhalten einzufiihren, damit sie nicht sich selbst oder andere
verletzen.
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16. Dravet-Syndrom bzw. frithe infantile epileptische

Enzephalopathien

Definition:

Es handelt sich um eine Erfassung von klinischen Krankheitsbildern, bei denen
die epileptischen Anfille die neurologische Entwicklung des Kindes bedrohen.

SCHWERE MYOKLONISCHE FRUHENZEPHALOPATHIE ODER
DRAVET-SYNDROM

GENETISCHE URSACHE

Spontane Mutationen wurden im spannungsabhingigen Natriumkanal-Gen (SCNI1A)
entdeckt, das die Alpha-Untereinheit kodiert, ebenso wie Mutationen im Gen der Delta-
Untereinheit des GABA-Rezeptors.

CHARAKTERISTIKA
e Familiengeschichte mit Epilepsie oder Fieberkrampfen.

e Normale psychomotorische Entwicklung vor dem Einsetzen der
Krampfanfille.

¢ Die epileptischen Anfille beginnen im ersten Lebensjahr. Anfallsformen:
Klonische  Fieberkrampfe, generalisiert oder  einseitig, als
Sekundirerscheinung myoklonische Anfille und oft auch partielle
Anfille.

e Im Elektroenzephalogramm (EEG) sind einzelne und multiple Spitzen-
Schwingungen beobachtbar, frithe Lichtempfindlichkeit und fokale
Anomalien.

e Die psychomotorische Entwicklung ist ab dem zweiten Lebensjahr
verzogert; spdter treten Ataxie, Pyramidenbahnzeichen, interiktale
Myoklonien mit einem schweren kognitiven Defizit und bedeutende
Sprachstérungen auf (sie verstehen mehr, als sie selbst ausdriicken
konnen).

BEHANDLUNG

Es handelt sich um eine der resistentesten Formen infantiler Epilepsie in Bezug
auf eine pharmakologische Behandlung.

Antiepilepsiemedikamente: Eine Kombination verschiedener Medikamente ist
notwendig, wobei die folgenden am effizientesten sind: Valproat, Benzodiazepine,
Topiramat und Stiripentol.
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Bei Fall eines akuten Anfalls: orale oder intranasale Verabreichung von
Midazolam, Absetzen eines Notrufes, da die Krampfanfille ldnger dauern kdnnen.

Fachiibergreifende Behandlung: Physiotherapie, Orthopddie (Beinschienen,
Sessel fiir lingere Absencen), Unterstiitzte Kommunikation und Sonderpédagogik.

Selbsthilfe:

http://www.dravetfoundation.org/dravet-syndrome/what-is-dravet-syndrome

http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Ing=ES&Expert=33069

KOMMUNIKATIONSSTRATEGIEN:

Der Schweregrad der neurologischen Beeintrachtigung von Patientlnnen, die an
epileptischen Enzephalopathien leiden, variiert. Im Fall des Dravet-Syndroms, das
ein schweres kognitives Defizit beinhaltet, ist der Sprachbereich stirker betroffen,
wobei das Verstindnis besser ist als die Ausdrucksfahigkeit.

Die PatientInnen haben Schwierigkeiten zu kommunizieren, ihre Umgebung zu
verstehen und soziale Beziehungen einzugehen. Daher ist es entscheidend, die Hilfe von
Sprachtherapeutlnnen oder Spezialistlnnen fiir Sprachstérungen zu suchen.

Empfohlene Vorgangsweisen:

Verwenden Sie Systeme der Unterstiitzten Kommunikation (UK):
Verschiedene Arten des Ausdrucks, die sich von der gesprochenen
Sprache unterscheiden und darauf abzielen, die
Kommunikationsfdhigkeiten zu verbessern und die Kommunikations-
und Sprachschwierigkeiten vieler beeintrachtigter Menschen zu
kompensieren. Diese Systeme tragen auch dazu bei, ihr Interesse an ihrer
Umwelt und ihre Kommunikationsabsicht zu steigern.

Verstarken Sie jeden Kommunikationsbeginn sowie die Verwendung
von UK-Systemen positiv.

In Abhéngigkeit von der jeweiligen Entwicklungsstufe konnen Sie in den
UK-Systemen Miniaturobjekte, Abbildungen realer Objekte oder
Piktogramme verwenden. Sinn und Zweck ist es, die verschiedenen
Symbolsysteme auf die Charakteristika der Patientlnnen zuzuschneiden
(wobei man ihre kognitiven, sprachlichen und motorischen Fahigkeiten
beachten muss).

Fordern Sie den Gebrauch von Basisgebérden, die die Verwendung von
Wortern unterstiitzen: Der erste Schritt konzentriert sich auf das Lehren
spezifischer Gebidrden, die sich auf bestimmte Objekte beziehen, z.B.
'Brot' oder 'Ball', danach folgt eine Erweiterung auf allgemeine Aktionen,
z.B. 'essen’' oder 'spielen’'.
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Niitzen Sie jede spontane Geste oder Gebdrde, um sich auf
ein Objekt oder eine Aktion zu beziehen. Diese sind nicht
inkompatibel mit dem verwendeten UK-System.Verwenden

Uberinterpretieren Sie alle Gesten der Patientlnnen, d.h. reagieren
Sie auf ihre Bewegungen, Aktionen, Hinweise, Blicke, Laute oder
Vokalisierungen, um ihnen eine kommunikative Bedeutung
zuzuschreiben

Einige Lieder lassen sich mit Aktionen wie Essen, Spielen oder Schlafen
assoziieren, sodass diese vorweggenommen werden konnen und das
Verstindnis erhoht werden kann (durch das Zuhoren koénnen die
PatientInnen vorhersehen, was passieren wird, und sie werden beruhigt).

Verwenden Sie UK-Systeme, um Zeitplédne fiir Aktivitéten zu erstellen

Verwenden Sie technische Unterstiitzung

In Situationen, wo Sie die PatientInnen nicht kennen:

Fragen Sie die Familie nach dem verwendeten Kommunikationssystem.

Sollte ein UK-System mit Piktogrammen oder Bildern verwendet
werden, bitten Sie die Familie, es immer dabeizuhaben, damit man es
verwenden kann.

Sollten die Patientlnnen ein Gestensystem verwenden, bitten Sie die
Familie um eine kurze Zusammenfassung, damit sie die Gesten richtig
interpretieren konnen.

Wann immer es moglich ist, konzentrieren Sie sich auf die mit den
Patientlnnen ausgefiihrten Aktionen und verwenden Sie visuelle
Materialien (reale Objekte, Bilder oder Piktogramme).

DAMIT ZUSAMMENHANGENDE VERHALTENSSTORUNGEN UND WIE
MAN DAMIT UMGEHT:

PatientInnen,

die am Dravet-Syndrom oder anderen Arten infantiler epileptischer

Enzephalopathien leiden, weisen oft Verhaltensstorungen auf, die durch ihr mangelndes
Verstindnis der Umgebung und die begrenzten Moglichkeiten, ihre Gefiihle
auszudriicken, zustandekommen.

Zu verstehen, wie und warum sie sich so verhalten, hilft dabei, Verstindnis fiir
sie zu entwickeln und so Situationen zu vermeiden, die zu einem storenden Verhalten
fiihren, und mit den PatientInnen in schwierigen Situationen besser zu interagieren.

Zu den hiufigsten Verhaltensstérungen zéhlen:

Zunehmende Frustration kann zu Agitation, Angst oder aggressivem
Verhalten gegen sich selbst oder andere Menschen fiihren.
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Einige Strategien, wie man damit umgehen kann:

e Erstellen Sie "Drehbiicher", in denen visuell erkennbar ist, was passieren
wird, wie sie sich verhalten sollen und wer ihnen helfen kann, falls es
Probleme gibt.

e Lehren Sie Grundregeln und verstirken Sie diese. Sie miissen durch die
Verwendung visueller Unterstiitzung verstirkt und generalisiert werden,
sodass die Patientlnnen sich merken, wie sie sie befolgen miissen.

e Es ist wichtig zu wissen, welche Verstirkungsstrategien angewandt
werden konnen (in Abhingigkeit von den Charakteristiken der einzelnen
Personen).

e Belohnen Sie die Momente, wo sie entspannt sind und ein angemessenes
Verhalten zeigen.

e In kritischen Momenten ist es wichtig, sie abzulenken und sie auf einen
Stimulus oder ein Objekt fokussieren zu lassen, das sie vielleicht
entspannt oder ablenkt.

e Bei extremer Agitation oder Angst sprechen Sie mit thnen ruhig und

langsam. Verwenden Sie einen leisen Tonfall; keinesfalls sollten Sie
schreien oder lauter werden.
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KOMMUNIKATION
1. Totale Kommunikation

Das menschliche Gehirn zeichnet sich durch seine semiotischen Féahigkeiten aus. Die
Féhigkeit, mit anderen Menschen zu kommunizieren, ist angeboren, aber sie entwickelt
sich von Kindheit an durch den Kontakt und die Kommunikation mit Menschen — zuerst
mit den Eltern und denen, die sich um das Kind kiimmern.

Dank der verschiedenen Sinne (Hor-, Seh-, Tast- und Geruchssinn), die
Informationen an das Gehirn senden, konnen Menschen verschiedene Arten von
Zeichen verarbeiten und verstehen. Zugleich koénnen sie selbst Zeichen durch ihre
Stimme, ihren Blick und ihren K&rper aussenden und sich so verstindlich machen.

Peirce, der amerikanische Semiotiker (Peirce & Deledalle, 1978), unterschied
drei Arten von Zeichen: Indices (hinweisende Gesten), Ikonen (Bilder) und Symbole
(z.B. Buchstaben). Insbesondere Ikonen und noch mehr die Symbole haben die
Aufmerksamkeit der westlichen Kultur erregt. Die Welt der Ikonen (im Zusammenhang
mit dem Sehsinn) ist analoger Natur: Sie bilden die Realitdt durch realistische oder
abstrakte (aber niemals arbitrire) Zeichnungen ab. Die Welt der Symbole (im
Zusammenhang mit den durch die Stimme produzierten Lauten) ist dagegen arbitrarer
und digitaler Natur. Symbole, die anfangs nur auditorisch waren, beziehen sich durch
die Vermittlung einer Bedeutung oder eines Konzepts auf bestimmte Realitdten; dies
basiert aber in den meisten Fillen rein auf Konventionen. Das ist das, was wir als
menschliche Sprache bezeichnen, die zunehmend grafische Reprisentationen annahm
(Alphabete). Daneben existieren auch andere Sprachen, die aus grafischen Symbolen
bestehen, z.B. die Mathematik (die nicht iiber einen Referenten verfiigt) oder die
Notenschrift (bei der das Konzept fehlt).

Bildungssysteme in aller Welt sehen den Lese- und Schreibunterricht in der
jeweiligen Muttersprache als Basis fiir alles nachfolgende Lernen an (vgl. Faber Benitez
& Jiménez Hurtado, 2004). Diese Systeme legen aber viel weniger Wert auf die
Entwicklung der Interpretation und Reprisentation von Bildern. Peirces
"Indices" gehdren zur kinetischen Welt, auf die wenig eingegangen wird (Poyatos,
1993). Man bringt Kindern einfach bei, nicht mit dem Finger auf etwas zu zeigen, da
diese Geste als unhoflich empfunden wird. Korpersprache wird flir gewdhnlich nicht
gelehrt und bleibt unbeachtet; falls sie doch beachtet wird, dann hdéchstens, um sie zu
unterdriicken.

Kinder sind wie Spiegel — sie tibernehmen die semiotischen Fihigkeiten anderer
durch die tagliche Interaktion mit ihnen: Sie lernen zu sprechen, verniinftig zu reden, zu
zeichnen, Zeichnungen und Fotos zu interpretieren und spédter zu lesen,
Noten aufzuschreiben und zu rechnen. Auf diese Weise kombinieren sie
schlussendlich analoge und digitale Fahigkeiten (Thibault, 2010).

Nichtsdestotrotz unterscheiden sich die semiotischen Fahigkeiten verschiedener
Personen. Manche verfiigen liber vollstindige kognitive Fahigkeiten; bei anderen sind
diese eingeschriankt — durch angeborene Defizite, Unfille oder Krankheiten. Jeder
von uns stoBt irgendwann an seine Grenzen. Es ist unmdglich, alle Sprachen zu
sprechen, egal, wie intelligent man ist. Andere weisen
Einschrankungen  durch Sinnesbeeintrichtigungen auf, was sie dazu zwingt,
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einzusetzen: Die Brailleschrift im Fall von Sehbeeintrichtigungen oder
Gebirdensprache im Fall von Horbeeintrichtigungen. Ubersetzerlnnen und
Dolmetscherlnnen sind dafiir da, Barrieren zu entfernen und die Kommunikation zu
ermoglichen, indem sie die Konversation von einer Sprache in die andere iibersetzen.

Es gibt auch Leute, die unter einem stdrkeren oder schwicheren kognitiven
Defizit leiden, das verhindert, dass sie das Verhalten anderer ibernehmen und Sprache
auf "natiirlichem" Weg verwenden. In diesen Féllen zeigt sich eine Barriere schon viel
frither, zur Zeit des Erwerbs des Symbolsystems; lange, bevor sie die grafische
Reprisentation meistern konnen. Das bedeutet, dass die Kommunikation vereinfacht
werden muss und, wenn moglich, auf analogem Weg (iiber Bilder) und iiber die
Verwendung von Korpersprache (z.B. mit dem Finger auf etwas zeigen) stattfinden
muss.

Die Unterschiede in Bezug auf die semiotischen Fahigkeiten von Menschen sind
beachtlich. Allerdings hatten seit mehr als zwanzig Jahrhunderten Menschen, die lesen
und schreiben konnen, einen héheren Status inne.

Nichtsdestotrotz hat sich der soziale Kontext, innerhalb dessen wir
kommunizieren, im Laufe des zwanzigsten Jahrhunderts stark verdndert. Zuallererst war
es das Jahrhundert groBer technischer Revolutionen. Die Erfindung des Telefons, des
Fernsehers, des Computers sowie von Video und Internet in den Neunzigern hat zu
einer globalisierten Welt gefiihrt. Es ist eine Zeit, in der Information mit dem ganzen
Planeten geteilt werden kann, indem man von jedem Ort aus in Realzeit miteinander
interagieren kann, sogar von mobilen Gerdten aus, und so die Distanzen iiberbriickt
(O’Hagan 1996; O’Hagan & Ashworth 2002). Nicht nur die Kommunikationskanile
wurden revolutioniert, sondern auch die semiotischen Modalititen: Sprache
(geschriebene oder gesprochene), Musik oder statische und dynamische Bilder. All das
wird miteinander kombiniert und fiihrt zu zunehmend hochentwickelteren
Anwendungen (Kaltenbacher, 2004).

Zweitens war es das Jahrhundert der Menschenrechte, wo sich
die Aufmerksamkeit zunechmend der Inklusion von beeintrichtigten Menschen und
ithren Rechten zuwandte, ebenso wie dem Recht, an denselben Aktivititen
teilzunehmen wie nichtbeeintrachtigte Menschen (UNO, 2006). Der technische
Fortschritt bietet eine Reihe von Madoglichkeiten, um zumindest einige der
Barrieren abzubauen, auf die Menschen mit kognitiven Beeintrdchtigungen bei
der Kommunikation mit anderen stoflen; und auch einige der Barrieren, denen sich
die Verwandten, das Lehrpersonal und die Nachbarn dieser Menschen gegeniibersehen
Das Ende des Jahrhunderts bildete die Schwelle zu einer Welt mit konstanter
Multimodalitit. Gleichzeitig war diese "Multimodalitit" nicht der Zutritt zu einer
unbekannten  Dimension, sondern die Wiederentdeckung des ungeheuren
Reichtums und der Komplexitdit der menschlichen semiotischen Féahigkeiten
(Muntigl, 2004). Ausnahmslos alle von uns verlassen sich auf den tdglichen Zugang zu
jeder semiotischen Dimension, auf die unsere Spezies Zugriff hat. Wir scheinen
die geschriebene Sprache iiberzubewerten und den Rest unterzubewerten. Deshalb
wirkt sich ein Aufruf zur umfassenderen Inklusion auch positiv auf all jene aus, die
ohne kognitive Beeintrachtigungen leben.

Die Methodologie fiir dieses Projekt beabsichtigt keine Bestandsaufnahme der
Literatur, Experimente oder Beschreibung des Ist-Zustands. Ziel ist die Anwendung von
Expertenwissen, um eine Reihe von Werkzeugen zu entwickeln, die das Wohl jeder

betroffenen Person zum Ziel haben.
60



Die erste Zielgruppe sind Menschen mit kognitiven Beeintrachtigungen, die von
Anwendungen mit Unterstiitzter Kommunikation profitieren kénnen. Solche
Anwendungen sind fiir Menschen mit spezifischen Syndromen (deren Beschreibungen
in einer Reihe von Texten erscheinen) gedacht. Diese Patientlnnen konnen analoge
Materialien verwenden (nach Kategorien organisiert). Diese beinhalten verbale
Kommunikation (zur Verstarkung von Sprechakten) und nonverbale Kommunikation
wie das Zeigen mit dem Finger (oder die Hand der anderen Person zu ergreifen, um auf
ein Bild zu zeigen, das in der Anwendung aufscheint), sowie den Blickkontakt mit der
anderen Person (De Rijdt, 2013; Sergeant, 2013, 2016).

Die zweite Zielgruppe sind Menschen, die als orale KommunikatorInnen
arbeiten, insbesondere Dolmetscherlnnen. Um die Art und Weise, wie sie mit
Gesprichspartnerlnnen ~ kommunizieren, zu  bereichern, sollten sie sich
Kommunikationsweisen, die iiber die gesprochene Sprache hinausgehen, bewusst sein.
In einer Welt, in der die Inklusion immer wichtiger wird, sollten wir auf Situationen
vorbereitet sein, in denen es um die Kommunikation mit Gesprichspartnerlnnen mit
permanenter kognitiver Beeintrdchtigung geht. Dasselbe trifft auf Félle zu, wo die
Gespriachspartnerlnnen nicht die betreffende Sprache sprechen; Dolmetscherlnnen
sollten sich alternativer Systeme zur Informationsiibertragung mehr bewusst
sein: die Unterstiitzung durch Bilder und das Hinzeigen mit dem Finger auf die
Abschnitte eines Textes  (Biihrig, 2004) sowie die  Nutzung nonverbaler
Kommunikation, um Kommunikationsinhalte auszudriicken. Dabei darf man nicht
aus den Augen verlieren, dass die analogen Materialien kulturell angemessen sein
miissen.
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2. Sprach und Kommunikationserwerb mit kognitiver

BeeintriichtigungLil

Nach Brodin und Rivera (2001) lieB sich der Kommunikationsprozess als
Informationsiibertragung zwischen Sender und Empfénger beschreiben. Der Kontext
und die Eigenschaften der Kommunikationsteilnehmerlnnen sind aber heutzutage
ebenso wichtig geworden, da sich die Kommunikation durch die Interaktion mit der
Umwelt entwickelt. Wir werden alle mit der Fihigkeit zur Kommunikation geboren,
aber wir brauchen Gespriachspartnerlnnen, um diesen rezeptiv-interaktiven Prozess
anzuregen. Kommunikation ldsst sich daher wie folgt definieren:

* alle verbalen und nonverbalen Verhaltensweisen, die vor anderen
Leuten ausgefiihrt werden;

* alle Verhaltensweisen, die ein Sender ausfiihrt, wenn er einem Empfanger
eine Information mitteilen mochte;

* alle Aktivitdten, die auf ein Ziel hin ausgerichtet sind.

Von diesem Standpunkt aus handelt es sich bei einem Spiel um ein Beispiel fiir
eine kommunikative Interaktion. Die Art und der Schweregrad einer Beeintrdchtigung
wirken sich oft negativ auf die Kommunikationsfahigkeit aus. Bis jetzt gibt es keine
Studie, die sich damit beschéiftigt, wie unterschiedliche Beeintrdchtigungen sich
gegenseitig beeinflussen und inwieweit sie sich auf den Kommunikationsprozess
auswirken. Manchmal lassen sich bestimmte Fahigkeiten durch andere ersetzen, aber
nicht vollstindig.

Im Kommunikationsprozess zwischen einem beeintriachtigten Kind und einem
Erwachsenen spricht Letzterer meist, ohne auf Antworten zu warten oder genug Zeit fiir
Antworten zu lassen. Der Erwachsene nimmt daher den Hauptanteil an der Interaktion
ein, und die Antworten des beeintrdchtigen Kindes sind dementsprechend reduziert.

a. Kommunikative Interaktion in der kindlichen Entwicklung

Wihrend der Wert von Friihforderung in der Entwicklung beeintrichtigter
Kinder unumstritten ist, erfordert dies eine Planung der entsprechenden
Interventionsmalinahmen. Gemeinsame Aktivititen sind unerldsslich, um die
Kommunikation mit diesen Kindern zu erleichtern. Sie werden sich weiterentwickeln,
wenn sie an einer Aktivitdt aktiv teilnehmen, anstatt die Stimuli nur passiv iiber sich
ergehen zu lassen. Und gerade beim Spiel ergeben sich Bedingungen fiir das Lernen
(Brodin and Rivera, 2000).

b. Kommunikation and Spracherwerb

Sprache ldsst sich als Ausdruck von Gefiihlen, Gedanken und Bediirfnissen
definieren; dies geschieht durch den Korper, Gesten, Nachahmung und Signale oder
auch durch Lautsprache und Schrift. Sprache und Kommunikation sind daher Konzepte,
die  unterschiedliche = Phdnomene wiedergeben. Menschen mit multiplen
Beeintrachtigungen  fehlt die Lautsprache, aber sie kommunizieren mit
Korperbewegungen, Gesten und Signalen.
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Defizite konnen zu vielen Schwierigkeiten bei der Entwicklung praverbaler
Richtlinien fithren, da es sehr schwer ist, die verschiedenen Wege der alternativen
Kommunikation, die Babys mit Defiziten entwickeln, zu identifizieren und zu
interpretieren. Jene mit visuellen Defiziten und Hordefiziten machen nur langsame
Fortschritte und erfordern noch mehr Interaktion mit einem Erwachsenen, der ihren
Handlungen bestimmte Absichten zuschreiben kann. Wenn der Erwachsene die
alternativen Moglichkeiten verstehen kann, die einem Baby mit Defiziten zur
Verfiigung stehen, gibt es keinen Grund, warum sich die Entwicklung der
Kommunikation verdndern sollte.

c. Sprach- und Kommunikationsstorungen bei Menschen mit intellektuellen
Beeintriachtigungen

Piaget (1964) zufolge weisen Menschen mit kognitiven Beeintrachtigungen
Sprachprobleme auf, proportional zum Schweregrad der Beeintrdchtigung (leicht,
mittel, schwer oder hochgradig), was auf die starke Wechselbeziehung zwischen
Denken und Sprache zuriickgeht (Piaget, 1964).

e Die rezeptive oder semantische Ebene ist besser ausgeprigt als die
Ausdrucksebene, obwohl auch die rezeptive Ebene durch
Merkfiahigkeitsstorungen ihre eigenen Probleme aufweist. Manchmal
nehmen sie nur ein oder zwei Worter des Gesagten auf, oder der Inhalt
wird durch Worte mit &dhnlichem Klang nicht verstanden. Diese
Schwierigkeiten treten auf allen Niveaus auf.

e Auf der Ausdrucksebene fallen ein geringer und nicht fliissiger
Wortschatz sowie das Phinomen der Uberextension (dabei wird ein
einziges Wort verwendet, um mehr als ein Objekt oder Konzept zu
bezeichnen) auf. Dariiber hinaus treten Wortverdnderungen auf, wobei es
zu Zusdtzen, Auslassungen, Wiederholungen, Fragmentierung,
Kontamination, Inversion und Lautsubstitution kommen kann, sodass
andere Worter entstehen oder eine Abfolge bedeutungsloser Laute.

e Die morphosyntaktische FEbene verfiigt tiiber eine geringe
Durchschnittsldnge der Sitze, die nur aus Inhaltswortern bestehen, d.h.
ohne Bindeworter (Artikel, Pronomen, etc.). Die Zeiten sind ein
Schwachpunkt und weisen eine fehlende Ubereinstimmung zwischen
Subjekt und Verb auf (Roces, 2008).

e Da die pragmatische Ebene zu den am meisten reduzierten gehort,
kommt es oft zu Fehlern bei den Antworten auf einfache Fragen,
insbesondere Fragen in Bezug auf "wer" und "was", die ein tieferes
Verstidndnis voraussetzen. Betroffene antworten fiir gew6hnlich mit dem
letzten Wort der Frage. Diese Schwierigkeiten treten seltener auf, wenn
das Sprachniveau zunimmt (Monfort and Monfort, 2010).

e Die hier beschriebenen Schwierigkeiten konnen nicht fiir alle kognitiv
beeintrachtigten Menschen generalisiert werden, da sich viele finden
lassen, die reibungslos kommunizieren, wiahrend andere nicht einmal die
Absicht zeigen, irgendeine Kommunikation aufzunehmen.
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d. Kommunikation und die Sprachentwicklung bei kognitiver Beeintrachtigung

Der schwedische Forscher Gunnar Kylén (1983) definiert den
Kommunikationsprozess als alles, das geschieht, wenn jemand — bewusst oder
unbewusst — Handlungen ausfiihrt, die von anderen Leuten interpretiert werden konnen
und die eine Verdnderung der Umgebung beinhalten. Der Kommunikationsprozess lésst
sich in eine prasymbolische oder prélinguistische Kommunikation und eine symbolische
Kommunikation unterteilen. Dieses Modell ist sehr nitzlich, um den
Kommunikationsprozess bei kognitiv Beeintrdchtigten zu beschreiben, besonders bei
Kindern, die nonverbal kommunizieren. Viele Fachleute stimmen iiberein, dass eine
Beurteilung dieses Prozesses sehr schwierig ist, da es keine geeigneten Tests oder
Skalen gibt. Bis jetzt wurde die Skala von Uzgiris & Hunt (1975) als die geeignetste
angesehen.

e. Kommunikation bei Kindern mit multiplen Beeintrachtigungen

Die Eltern konnen ihre Kinder fiir gewohnlich gut verstehen, aber sie machen
sich Sorgen, dass andere Leute das nicht konnen. Tatsichlich weigern sich Kinder, die
auf ihre Kommunikationsversuche keine Antworten erhalten, schlussendlich zu
kommunizieren. Es lésst sich feststellen, dass Kinder mit multiplen Beeintrdchtigungen
verschiedene  nonverbale = Kommunikationsarten = nutzen, darunter  Laute,
Korperbewegungen  und  Gesten.  Die  Erforschung  alternativer  und
komplementdrer Kommunikation konzentriert sich auf Kinder mit motorischen
Schwierigkeiten oder leichter kognitiver Beeintrachtigung (Calculator, 1988; Mirenda,
1990). Bis jetzt gibt es wenige Studien in Bezug auf schwere kognitive
Beeintrachtigung und multiple Beeintrachtigungen. Die interessantesten stammen
von Light, Calculator, Lloyd und Mirenda aus Kanada, den USA und Holland.
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3. Multimodalitit und Dolmetschung

Die jiingste Forschung im Bereich der Dolmetschung — wie die von Angelelli (2004)
und Bancroft (2015) — unterstiitzt das Argument, dass Dolmetscherlnnen in der Praxis
eine aktive Rolle tibernehmen. Dies ist teilweise motiviert durch das Streben nach
sozialer Gerechtigkeit, indem man allen eine Stimme gibt, die Zugang zu 6ffentlichen
Diensten haben sollten. Ein Grofiteil der Arbeit im Feld des Gemeindedolmetschens
konzentriert sich auf Forschungsmethoden aus einer multimodalen Perspektive heraus,
wobei man nach Beweisen fiir eine aktive Teilnahme der DolmetscherInnen sucht; nicht
nur durch eine Textanalyse, sondern auch, indem man eine Abfolge von nonverbalen
Kommunikationsmitteln untersucht (wie Blick, Gesten, Korpersprache, etc.). Studien
wie die von Pasquandrea (2011), Davitti (2012) und Biihrig (2004) liefern neue Ansétze
in Bezug auf wertvolle Ressourcen fiir DolmetscherInnen wéhrend der Interaktion.

Die Kommunikation durch multimodale Ressourcen ist ein Prozess, innerhalb
dessen eine gemeinsame Interaktion ausgefiihrt wird (auditiv, visuell, taktil und
gestisch) und in den Menschen und Geréte in zugénglicher Form miteinbezogen sind.

In Bezug auf Dolmetschdienste im sozialen Umfeld erklédrt Yuste Frias (2010),
dass die korrekte Durchfiihrung von palliativer Versorgung fiir Patientlnnen zu einem
hohen Prozentsatz von der Arbeit der Dolmetscherlnnen abhédngt. Dieser Autor schldgt
den Einsatz von Piktogrammen vor, um sich an die Alltagsrealitit in Bezug auf
dringende Dolmetsch- und Ubersetzungsbediirfnisse aufgrund der
Gesundheitsversorgung der Immigrantlnnen anzunidhern: Text und Bild (Ikon) ergeben
zusammen eine ikonisch-textuelle Einheit, sodass die ausldndische Schwangere "richtig
versteht, was das medizinische Personal ihr mitzuteilen versucht". Bei
Horbeeintrachtigten (wobei dies immer auch von Faktoren wie Alter, Bildungsgrad und
Schweregrad des Horverlustes abhédngt) stellen Civera und Orero (2010) und Jimenez
Hurtado, Seible und Soler Gallego (2012) die Bedeutung der Verwendung von Ikonen
und — allgemein — multimodalen Umgebungen fest, um die Konsequenzen der
Gehorlosigkeit zu mindern: Diese sind nicht nur sozial und emotional (Einsamkeit,
Isolation), sondern auch kognitiv (die Isolation fiihrt zu intellektuellen
Beeintrachtigungen und Schwierigkeiten bei der Entwicklung abstrakten hypothetischen
Denkens) und verbal (geringer Wortschatz und Schwierigkeiten beim Verstehen
komplexer syntaktischer Strukturen).

Die Arbeit von Biihrig (2004) iiber das medizinische Dolmetschen in
Krankenhdusern und multimodale Ressourcen betont das enorme Potenzial dieser
Perspektive. Biihrig (2004:232) prisentiert Félle medizinischer Dolmetschung, wo
ArztInnen den PatientInnen die notwendigen Erklidrungen gaben, um ihre Zustimmung
zur Operation zu erhalten. Der Kommunikationsaustausch lief iiber eine Erkldrung, die
auf Diagrammen mit Kdorperteilen basierte, und kurze Sétze, die die Dolmetscherlnnen
ibersetzten. Dieser Einsatz verschiedener Kommunikationsmittel beschleunigt das
Verstindnis der Patientlnnen und erleichtert so die Arbeit von Arztlnnen und
Pflegepersonal (Nadir Weibel et al, 2013). Eine groBe Anzahl von
Computeranwendungen unterstiitzt die medizinische Dolmetschung, wobei der Fokus
fiir gewohnlich auf Bildern und Piktogrammen liegt (Verdugo, 2013). Wenn man dies
auf die Interaktion mit VerwenderInnen mit einer schweren Beeintrachtigung, die ihre
Kommunikationsfahigkeiten in Mitleidenschaft zieht, umsetzt, erweist sich ein
multimodaler Ansatz als unerldsslich. Dies erfordert eine Dolmetschausbildung, die auf
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interdisziplindren Ansitzen wie der Totalen Kommunikation basiert (Calculator, 2013),
die Lautsprachbegleitendes Gebédrden und die Verwendung von Piktogrammen, Bildern
und Fotos beinhaltet. Obwohl der Ansatz und die Erforschung der multimodalen
Kommunikation traditionell aus Psychologie, Sprachtherapie oder Piddagogik kommen,
ist sie trotzdem Teil der menschlichen Interaktion und gehort auch zu jedem Thema des
Gemeindedolmetschens (Recht, Bildung, Medizin, etc.). Neue Forschungsschwerpunkte
konnten die proaktive Ausbildung von Berufsdolmetscherlnnen beeinflussen und so zu
integrierten multimodalen Ansédtzen fiir eine Optimierung der Interaktion beim
Gemeindedolmetschen und neuen Kommunikationspfaden in Bezug auf die
schwichsten Verwenderlnnen innerhalb der Gesellschaft fiihren, inklusive der
Schwerbeeintrichtigten.

In diesem Sinn iiberlegt Napier (2015: 139-140) eine engere Zusammenarbeit
zwischen miindlicher Dolmetschung und Gebérdensprache als neuen Forschungsansatz
fiir die Dolmetschung.

Eine erfolgreiche Kommunikation ist ein médchtiges Werkzeug zur Sicherung der
Rechte jener, die durch Krankheit und Beeintrichtigung benachteiligt sind, und zur
Forderung der sozialen Gerechtigkeit.
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4. Die gangisten Skalen, die fiir eine Einschatzung der

Intelligenz und der Sprache vom friihesten Kindersalter an

verwendet werden

Skalen Anwendungsbereiche Anwendungsalter
BAYLEY SCALES ngfilsecﬁgd fg;:ti‘ile;é‘flar‘@ . Von 2 Monaten
OF INFANT Entwicklun S rap hV ndpn nVVrbal bis 2,5 Jahren
DEVELOPMENT von e le')su(; e\?on e )

(BSID) g

Kleinkindern Problemen/Aufmerksamkeit

Bereich der perzeptiv-
manipulativen Entwicklung

Bereich der sozialen

BRUNET-LEZINE Entwicklung Von der Geburt
SCALE an bis zu 3 Jahren
Sprachbereich
Bereich der kognitiven
Entwicklung
Entwicklung
und Diagnose | Personlich-sozial, adaptiv,
BATTELLE moglicher motorisch, kommunikativ

Von der Geburt

DEVELOPMENTAL Defizite und und kognitiv .
an bis zu 8 Jahren

INVENTARY (BDI) Verzogerungen

Kognitive und  Perzeptiv-manipulative,

vecarny Dol e uneriahe

SCALES OF (Feing- oder Bewigungslloordination’ Von 2,5 Jahren
CHILDREN'S Grobmotorik)  und Laterisation bis zu 8,5 Jahren
ABILITIES (MSCA)

KAUFMAN i .

BATTERY FOR Problemldsung, & T ’
CHILDREN (K- Information

ABC)

STANFORD-BINET Verbale und Verbale Argumentation,

INTELLIGENCE nonverbale abstraktes/visuelles Von 2 Jahren an
SCALE (4. Auflage) Intelligenz Denken, Gedichtnis

WECHSLER Manipulativer Von 4 bis 6,5
INTELLIGENCE Intelligenz (nonverbaler) IQ und Jahren

SCALE FOR verbaler 1Q
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CHILDREN (WISC)
AND PRESCHOOL
AND PRIMARY
SCALE OF
INTELLIGENCE
(WPPSI)

GESSELL
DEVELOPMENTAL
SCHEDULES

OBSERVATIONAL
DEVELOPMENTAL
SCALE

Von 6 bis 16
Jahren
Motorisches Verhalten
' Adaptives Verhalten Von 4 Monaten
Intelligenz .
bis zu 3 Jahren
Sprache
Personlich-sozial
Motorisch, sensorisch,
affektiv, Kontakt und
Kommunikation

e ALLGEMEINE SPRACHTESTS:

(@]

PLON-R. Prueba de Lenguaje Oral de Navarra-
Revisada [Navarra Oral Language Test, Revised]. Das
ist ein Test, der fiir das Screening oder die rasche Entdeckung der
Entwicklung der Lautsprache verwendet wird. Anwendungsalter:
von 3 bis 6 Jahren

Bateria de Lenguaje Objetiva y Criterial [Screening
Objective and Criterial Language Battery]. Misst vier
grundlegende Sprachkonstituenten: Morphologie,
Syntax, Semantik und Pragmatik. Misst keine
Phonologie. Anwendungsalter: von 5 bis 14 Jahren.

Illinois Test of Psycholinguistic Abilities (ITPA).
Einstufung der psycholinguistischen Funktionen, die am
Kommunikationsprozess beteiligt sind; daraus folgt die
Entdeckung von Lernstdrungen. Anwendungsalter: von 2,5 bis
10,5 Jahren.

o SPEZIFISCHE SPRACHTESTS:

o

INDUCED PHONOLOGICAL REGISTER. Misst die
Phonologie in induziertem Ausdruck und bei
Wiederholungen. Anwendungsalter: von 3 bis 7 Jahren.

EXAMEN LOGOPEDICO DE ARTICULACION
[SPEECH THERAPY EXAM OF ARTICULATION]

(ELA-ALBOR). Wird fur die Einstufung der

phonologischen = Konstituente  der  Sprache  verwendet.
Anwendungsalter: von 4 bis 6 Jahren.
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o SPEECH INTELLIGIBILITY TEST. Ein Test des
Registers und zur Messung der Sprachverstindlichkeit bei
Kindern oder Erwachsenen mit schwerwiegenden Verdnderungen
(Gehorlose, Dysarthrie...).

o TEST OF METALINGUISTIC ABILITIES.
Einschitzung des Entwicklungsgrades der metalinguistischen
Féhigkeiten am Beginn des systematischen Erlernens von Lesen
und Schreiben.

o EVALUACION DE LA  DISCRIMINACION
AUDITIVA Y FONOLOGICA [Assessment of
Auditory and Phonological Discrimination]. Wird
verwendet, um mogliche Verdnderungen zu entdecken (von ca. 3
Jahren an), die aus Defiziten im Bereich der auditiven
Diskrimination heraus entstehen konnen, damit man sie sofort
behandeln kann.

o BOEHM TEST OF BASIC CONCEPTS. Wird
verwendet, um die Beherrschung der Kinder von bestimmten
Konzepten, die ein wesentlicher Faktor fiir Lernerfolge in den
frithen Jahren sind, zu erfassen. Anwendungsalter: von 4 bis 7
Jahren.

o PEABODY PICTURE VOCABULARY TEST.
Beurteilt den individuellen Wortschatz. Von 2,5 Jahren an.

o TOKEN TEST. Wird verwendet, um die Syntax und das
Verstindnis von Folgen mit zunehmender Schwierigkeit zu
evaluieren. Er kann fiir Kinder verwendet werden.

o TEST OF SYNTACTIC ABILITIES (TSA). The
development of morphosyntax in children. Wie der Titel schon
zeigt, zielt der Test darauf ab, die morphosyntaktische

Konstituente der Sprache zu evaluieren. Anwendungsalter: von 3
bis 7 Jahren.

e LESE- UND SCHREIBTESTS:

o PROLEC. Einstufung des Leseprozesses. Er ermittelt einen
Wert fiir die Lesekompetenz der Kinder und liefert Informationen
tiber die Strategien, die jedes Kind verwendet, wenn es einen
Text liest, sowie liber die Mechanismen, die nicht angemessen
funktionieren und so ein gutes Lesen verhindern.
Anwendungsalter: von der ersten bis zur vierten Klasse der
Volksschule.

o PROLEC-SE [Reading processes assessment battery in
secondary school]. Misst die Hauptprozesse, die beim
Lesen ablaufen: lexikalisch, syntaktisch und semantisch.
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Anwendungsalter: von der ersten bis zur vierten Klasse der
weiterfiihrenden Schulen.

o PROESC. Einstufung von Schreibprozessen. Einstufung der
Hauptprozesse, die beim Schreiben und bei der
Fehlererkennung ablaufen. Anwendungsalter: von der dritten
Klasse Volksschule bis zur vierten Klasse der weiterfithrenden
Schulen.

o READING COMPREHENSION TEST. Wird

verwendet um die Stufe der Lesekompetenz festzulegen.
Anwendungsalter: von 6 bis 7 Jahren.

o DYSLEXIAS AND DYSGRAPHIAS. Theorien, klinische

Formen und Erforschung.

o EXPLORATION OF INDIVIDUAL READING
DIFFICULTIES. EDIL-1. Beurteilung der drei Aspekte des
Lesens: Genauigkeit, Leseverstindnis und Geschwindigkeit.
Ausgehend von den Werten, die in Bezug auf diese Variablen
erreicht werden, kann man auch die allgemeine Lesekompetenz
beurteilen. Anwendungsalter: Kinder am Beginn des
Lesenlernens oder mit hoheren Lesestufen, die aber
Schwierigkeiten dabei aufweisen.

o Bateria Diagndstica de la Competencia Basica para el
Aprendizaje de la Lectura [Diagnosis Battery of the

Basic Competence for Language Learning]. Wird
verwendet, um die Fahigkeit zum Erlernen geschriebener Sprache
zu messen. Er wird auch idiografisch fiir dltere Kinder mit
Schwierigkeiten beim Erlernen der geschriebenen Sprache
verwendet.

o BADIMALE. Bateria Diagndstica de la Madurez
Lectora [Diagnosis Battery of Reading
Maturity]. Anwendungsalter: von 5 bis 6 Jahren der
psychophysischen Entwicklung.

o ECL. READING COMPREHENSION
ASSESSMENT. Beurteilung des Leseverstindnisses von
Schulkindern. Anwendungsalter: von 7 bis 16 Jahren.

e INTELLIGENZTESTS:

o McCARTHY (MSCA). Misst verschiedene kognitive und
motorische Verhaltensweisen mit sechs Skalen: verbal, perzeptiv-
manipulativ, numerisch, allgemeiner kognitiver oder allgemeiner
intellektueller Wert, Gedéchtnis und motorische Fahigkeiten.
Anwendungsalter: passend fiir Kinder von 2,5 bis 8,5 Jahren.
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o

WISC. Misst den Intelligenzquotienten (IQ). Er zeigt auch den
manipulativen (nonverbalen) IQ und den verbalen IQ unabhingig
voneinander an.

WPPSI. Misst den IQ. Dariiber hinaus zeigt er den
manipulativen (nonverbalen) IQ und den verbalen IQ unabhingig
voneinander an.

RAVEN, Progressive Matrices. Ziclt darauf ab, eine der
g-Faktor-Konstituenten, die von Spearman identifiziert wurde,
anzuzeigen, namlich die Beziehungsfidhigkeit. Anwendungsalter:
Kinder, Jugendliche und Erwachsene.

TONI-2. Test of Non-verbal Intelligence. Er liefert eine
Interpretation der Problemldsefdhigkeit, indem der Einfluss der
Sprache und der motorischen Fahigkeiten so weit wie mdglich
ausgeblendet wird. Anwendungsalter: Individuen von 5 bis 85
Jahren.

K-BIT. Kaufman Brief Intelligence Test. Es handelt sich
um eine Testbatterie, die darauf abzielt, die verbale und
nonverbale Intelligenz zu messen. Anwendungsalter: von 4 bis 90
Jahren.

k-ABC

Skalen zur Messung der evolutioniren Entwicklung:

O

Portage guide to early education. Deckt fiinf

Entwicklungsbereiche ab, und enthélt weiters eine Sektion, wie
man Babys stimuliert. Die Bereiche umfassen Sozialisierung,
Selbsthilfe, Kognition, Sprache und motorische Entwicklung.
Anwendungsalter: von der Geburt bis zu 6 Jahren.

Brunet-Lezine. Psychomotorische Entwicklungsskala fiir
das Kleinkindalter. Misst fiinf Aspekte: posturale Kontrolle,
Sprache, Kontaktfreudigkeit, =~ Hand-Augen-Koordination und
einen allgemeinen Wert. Anwendungsalter: von einem bis
zu 30 Monaten.

The Carolina Curriculum. Beurteilung und Ubungen
fiir Kleinkinder mit besonderen Bediirfnissen. Anwendungsalter:
von der Geburt bis 24 Monaten.

Mc Carthy (MSCA). Misst verschiedene kognitive
und motorische Verhaltensweisen mit sechs Skalen: verbal,
perzeptiv-manipulativ, numerisch, allgemeiner kognitiver oder
allgemeiner intellektueller Wert, Geddchtnis und motorische
Féhigkeiten. Anwendungsalter: passend fiir Kinder von 2,5 bis 8,5
Jahren.
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Anmerkungen zur Erforschung der kognitiven Reife im Kleinkindalter

Es ist nicht selten, dass ein Kind weitere Probleme aufweist, daher muss neben der
kognitiven Reife auch das Folgende beachtet werden:

1. Die Personlichkeit und wie sie sich zeigt, ob die Affektivitit defensiv ist
oder ob es gut Kontakt zu anderen aufnimmt, indem man sich die
vorherrschenden defensiven Mechanismen ansieht.

2. Die Entwicklung des Kleinkinds und das verbale und manipulative
Niveau im frithesten Kleinkindalter, gemessen mit als zuverldssig
bekannten Skalen.

3. Das Vorhandensein von Inhibitionsstorungen, Blockaden und schweren
oder leichten Beziehungsédnderungen muss ausgeschlossen werden.

4. Psychomotorisches Reifeniveau, in dem man das Vorhandensein von
Schwierigkeiten ~ wie  Instabilitit, = Schwerfdlligkeit oder ein
Aufmerksamkeitsdefizit ausschlieBt. Gleichzeitig miissen spezifischere
Bereiche objektiviert werden.

SPRACHLICHE ASPEKTE

Es ist iiblich, zwischen rezeptiver Sprache (die sich auf die rezeptive Sprachfunktion
bezieht, die sich aus der Interpretation auditiver Stimuli und dem Verstindnis der
Bedeutung von Wortern und Sétzen ergibt) und expressiver Sprache (die sich auf die
Féhigkeit, sich Worter zu merken, sie nach sprachlichen Regeln anzuordnen und Ideen
in einer Abfolge auszudriicken, bezieht) zu unterscheiden.

Defizite in der rezeptiven Sprache fithren normalerweise zu allgemeinen
Verstidndnisschwierigkeiten, wéhrend Defizite in der expressiven Sprache fiir
gewoOhnlich der Ursprung von Schulproblemen sind; dabei sind die héaufigsten
Stimmverdnderungen, Tonfall und fliissige Sprache.

Die sprachliche ~ Entwicklung  folgt dem  unten  angefiihrten
entwicklungsgeschichtlichen Ablauf:

Die Lallperiode erscheint ungefihr in einem Alter von sechs Monaten
(6-9 Monaten), einsilbige Ausdriicke mit einer Doppelbedeutung (emotional
und expressiv). Ungefdhr mit 9 oder 10 Monaten erscheinen die ersten Worter
als bedeutungstragende Einheit.

Die sprachliche Periode deckt das holophrastische Stadium (Einwortsitze) ab,
von 10 bis 18 Monaten. Worter werden als Sétze verwendet, d.h. ein Wort driickt eine
Aktion aus. Imitative Sprache wird verwendet.

Ein einzelnes Wort wird fiir einige Objekte verwendet, neue Worter
werden allméhlich  iiber  Generalisierung  erworben.  Wir  unterscheiden
zwischen einer fordernden Intonation fiir Fragen und einer hinweisenden, um etwas
anzuzeigen.

Mit 18-26 Monaten erscheinen die ersten einfachen Sétze, die aus zwel
Wortern bestehen, wobei sich aus dem Kontext heraus ergibt, wie sie zu verstehen sind.

75



Die Telegrammsprache erscheint mit Sétzen von 3-5 Wortern.

Artikel und Pripositionen werden allgemein ausgelassen; alle Indikatoren
werden weggelassen. Die Sprachentwicklung von 3 bis 6 Jahren steigert sich von 1000
auf 2500 Worter, in Abhéngigkeit vom Alter, wie folgt:

Unterschiedliche Verwendung von Du und Ich. Verwendung von Sétzen,
Beantworten einfacher Fragen.

Allgemeine Antworten werden akzeptiert. Soziale Kommunikation. Fantasie.
Einige funktionelle Dyslalien sind tolerierbar.

Die Sprachunabhéngigkeit erweitert sich auf andere Bereiche.
Die Syntax der expressiven Sprache muss korrekt sein.

Aussprachefehler sollten nicht vorkommen. Sollte eine funktionelle Dyslalie
auftreten, ist es wichtig, sofort etwas dagegen zu unternehmen, da sie das korrekte
Erlernen von Lesen, Schreiben und Sprache beeintriachtigt.
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5. Einige allgemeine Uberlegungen in Bezug auf
die Kommunikation mit Personen mit schwerer
geistiger Beeintrachtigung

Ausgehend von der Idee, dass Kommunikations- und Sprachfdhigkeiten fiir eine
Teilnahme an allen Aspekten des tdglichen Lebens, der Schule und der Gesellschaft
grundlegend sind (Light & McNaughton 2012), indem sie es erlauben,
Bediirfnisse, Wiinsche und Informationen mitzuteilen und mit anderen in Interaktion
zu treten, ist klar, dass das Fehlen dieser Fahigkeiten zu  einem
beschrinkten Kommunikationsaustausch fithrt (falls er iiberhaupt stattfindet).
Menschen ohne diese Féhigkeiten weisen Komplexe Kommunikationsbediirfnisse
(Complex Communication Needs/CCN) auf.

Die schwere geistige Beeintriachtigung von Personen mit
verschiedenen Syndromen oder Krankheitsbildern (wie z.B. mit Autismus-Spektrum-
Storung) geht mit Komplexen Kommunikationsbediirfnissen einher. Letztere
beinhalten das Fehlen einer funktionellen Kommunikation; dadurch entstehen bei
diesen Menschen Probleme mit der Emotionsbewiltigung und der Regelung des
Erregungsgrads. Emotions- und Erregungsniveaus konnen in die  Hohe
schieBen, sodass Menschen mit CNN unverhiltnismédflige Reaktionen auf
bestimmte Stimuli zeigen. Die Reaktionen kdnnen dabei variieren und von extremen
Wutanfillen bis hin zu einem emotionalen Riickzug reichen.

Auch wenn sensorische Integrationstherapien empfohlen werden, belegt
keine Studie deren positive Ergebnisse. Was normalerweise hilft, ist eine sehr
genaue Beobachtung der Person, um festzustellen, wann sie {ibererregt oder mental
blockiert ist, ihre Eigenheiten zu respektieren und sich an die jeweilige Form
anzupassen, in der sie eine Situation konfrontieren und bewdltigen kann (Jordan,
2012:197).

Die Mehrzahl der Situationen, die als aggressiv eingestuft werden, ldsst sich
hauptsdchlich auf die von thnen gefiihlte Panik zuriickfiihren, welche erlebt wird, wenn
nicht alles so ablduft, wie erwartet. Daher sind viele der Reaktionen vorhersagbar. Da
dieses Verhalten zu sehr unangenehmen Situationen im sozialen Umfeld fiihrt und so
die Lebensbedingungen der Beeintrachtigten einschrinkt, miissen effektive
Losungen dafiir gefunden werden. Laut Jordan (2012:203) ist es ratsam, dies so zu
betrachten, als ob es sich dabei um eine Form der Kommunikation handeln wiirde —
dies hilft einem dabei, eine Strategie zu wihlen, damit statt des gewalttéitigen
Verhaltens ein anderes entwickelt wird. Wenn man merkt, dass es sich um eine
Verteidigungsreaktion handelt, die durch Angst oder Zorn hervorgerufen wird,
konnen Entspannungstechniken sehr niitzlich sein, um mit diesem Verhalten
umzugehen, anstatt zu versuchen, es einzuddmmen.

Jordan (2012:203) hebt die folgenden Faktoren hervor, die man bedenken sollte,
um das Verhalten der PatientInnen zu verdndern:

1. Verdnderung der Lebensbedingungen

2. Aufzeigen einer Alternative
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3. Verédnderung der durch das Verhalten hervorgerufenen Konsequenzen

Sie schldgt das folgende Beispiel vor: Wenn Schiilerlnnen andere bei einer
Versammlung kratzen, muss man herausfinden, aus welchem Grund sie das tun — wegen
des Larms oder weil sie weg mochten. Danach muss man ihnen beibringen, wie sie ihre
Wiinsche auf andere Weise ausdriicken konnen, oder die Gruppensitzungen verkiirzen,
sodass sie im Laufe der Zeit mit positiveren Ergebnissen verldngert werden konnen.
Auch hebt die Autorin hervor, dass einige Personen mit schwerer Beeintridchtigung
absichtlich Aktionen setzen, um bei einer anderen Person Arger hervorzurufen. In
diesem Fall beruht die beste Form der Kommunikation bzw. zur Beruhigung der
betreffenden Personen darauf, dass man den Grund ihrer Aktionen und Reaktionen
versteht und positive Ansdtze anwendet. Diese sind am erfolgversprechendsten und
niitzlichsten, um das Verhalten als eine Kommunikationsform zu interpretieren,
unabhdngig davon, ob es eine ist oder nicht.

Auf diese Weise versucht man, einer Person eine akzeptablere Moglichkeit
beizubringen, um das auszudriicken, was mit dem bisherigen unerwiinschten Verhalten
erreicht werden sollte.

Einige praktische Ratschlige, um eine positive Intervention durchzufiihren

Ein problematisches Verhalten lédsst sich am besten dadurch kontrollieren, indem man
Verstindnisstrategien, Stressreduktion und Lernen durch positives Verstirken einsetzt.

Man muss sich zum Beispiel bewusst sein, dass bestimmte Orte eine
beeintriachtigte Person verstoren und ihr Verhalten negativ beeinflussen konnen, da sie
sie mit frilheren Stresssituationen in Verbindung bringen. Ebenso konnen bestimmte
Gerdusche oder sogar manche Farben sie beunruhigen.

Personen mit schwerer geistiger Beeintrichtigung konnen Angst empfinden,
wenn sie sich an neue Personen anpassen sollen, besonders wenn diese ein
uncharakteristisches Verhalten aufweisen. Wenn die Person, die als Pflegekraft,
Aufsichtsperson, Lehrerln, etc. eingefiihrt wird, ein herausforderndes Verhalten an den
Tag legt, fallt es der beeintrdchtigten Person schwer, sie zu akzeptieren. Geistig
beeintrichtigte Menschen sind besonders sensibel in Bezug auf den Tonfall. Allgemein
akzeptieren sie eine neue Person, wenn diese ebenso mit thnen umgeht, wie es andere
tun, die regelmiBig mit ihnen interagieren, sie unterrichten oder Freizeitaktivitdten mit
thnen ausfiihren und an die sie sich gewohnt haben. Man soll ruhig mit ihnen sprechen
und ihnen Sicherheit bieten.

Fine effektive Kommunikation, die verschiedene Methoden einsetzt, wurde in
vielen Handbiichern und wissenschaftlichen Artikeln diskutiert. Eine Anzahl von
Autorlnnen kommt zu dem Schluss, dass der ethischste Ansatz darin besteht, diese
Personen als echte Kommunikationsteilnehmerlnnen zu betrachten (Tetzchner and
Jensen 1999). Sie betonen die Notwendigkeit von Ansdtzen der Totalen
Kommunikation (Calculator, 2013), die sowohl auf konventionellen Methoden basiert
als auch auf subtileren.

Die Zusammenstellung von Richtlinien innerhalb dieses Projekts zielt darauf ab,
LehrerInnen, TherapeutInnen, Dolmetscherlnnen, Gesundheitspersonal,
Aufsichtspersonen fiir den Freizeitbereich und allen anderen Personen, die beruflich mit
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Menschen mit schwerer geistiger Beeintrachtigung kommunizieren miissen, klare und
niitzliche Informationen iiber die Charakteristiken der verschiedenen Krankheiten sowie
mogliche Interventionen zu bieten.

Bibliografie:

Calculator, S. (2013) Use and Acceptance of AAC Systems by Children with Angelman
Syndrome, Journal of Applied Research in Intellectual Disabilities, 26, 6, 557-567.

Jordan, R. (2012): Autismo con discapacidad intelectual grave. Avila: Autismo Avila

Kober, R. (ed.) (2010) Enhancing the Quality of Life of People with Intellectual
Disabilities. London: Springer.

Light, J. & McNaughton, D. (2002). Supporting the communication, language and
literacy development of children with Complex Communication Needs: State of the

science and future research priorities. Assistive Technology, 24, 34-44

von Tetzchner, S. & Martinsen, H. (1992).Sign Teaching and the Use of
Communication Aids. London: Whurr.
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6. Horbehinderung/Gehorlosigkeit

Eine Horbehinderung kann verschieden stark ausgepriagt sein — so kann sie von
einer leichten Schwerhorigkeit bis hin zur volligen Gehorlosigkeit ohne Restgehor
reichen.

Art und Grad der Schwerhorigkeit bzw. Gehorlosigkeit

Grundsitzlich werden zwei Arten der Schwerhorigkeit unterschieden: die

Schallleitungs- und die Schallempfindungsschwerhorigkeit
(Innenohrschwerhorigkeit). Eine dritte Art der Schwerhdrigkeit ist die kombinierte
Schwerhorigkeit, eine Mischform von Schallleitungs- und

Schallempfindungsschwerhorigkeit. Bei der Schallleitungsschwerhorigkeit gelangt der
Schall nicht bis zum Innenohr. Hier konnen technische und medizinische Hilfen das

Horvermogen ganz oder teilweise wiederherstellen. Die
Unbehaglichkeitsschwelle™ betrigt  bei  Schallleitungsschwerhérigkeit und  bei
Guthoérenden 120 dB (Dezibel). Die Ursache fiir eine

Schallempfindungsschwerhorigkeit liegt im Innenohr, im Ho6rnerv oder in den
Hirnzellen. Hier konnen technische oder medizinische Hilfen nicht oder nur zum Teil
hilfreich sein.”’ Wie bei der Schallleitungsschwerhorigkeit kommt es auch bei der
Schallempfindungsschwerhérigkeit zu einem Verlust der Lautheitl. Zusitzlich fithren
Horverluste in  bestimmten  Frequenzbereichen (Hochton-, Mittelton- oder
Tieftonbereich) zu Klangverdnderungen, welche die Sprache verzerren. Die
Unbehaglichkeitsschwelle liegt bei Schallempfindungsschwerhdrigen unter der von
Guthérenden, darum sind sie trotz ihres Horverlustes lirmempfindlicher als diese.”!

Die drei Grundtypen der Schwerhorigkeit werden nach Graden eingeteilt.
Grundlage dieser Einteilung sind Bezugswerte, die durch ein Sprach- bzw.
Tonaudiogramm ermittelt werden. Je mnach Grad wird zwischen leichter,
mittlerer, hochgradiger, an  Gehorlosigkeit  grenzender  Schwerhorigkeit,
Resthorigkeit bei Gehorlosigkeit und Gehorlosigkeit unterschieden.

Mittlerer Horverlust in Dezibel (dB)"! Grad der Schwerhorigkeit

<als 30 dB geringgradig

30 bis 60 dB mittelgradig

60 bis 90 dB hochgradig oder an Gehorlosigkeit grenzend
90 bis 120 dB Resthorigkeit bei Gehorlosigkeit

> 120 dB Gehorlosigkeit

Eine Horbehinderung hat nichts mit leisem Horen zu tun. Vielmehr kénnen
Gerdusche nicht mehr klar zugeordnet werden und verschwimmen mit dem
Umgebungslarm.
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Ursachen der Horbehinderung

Die Ursachen fiir eine Horbehinderung sind vielfiltig. Diese kann von Geburt an (pri-
oder perinatal) bestehen, sich bald nach der Geburt (postnatal) oder im Laufe des
Lebens entwickeln. Mogliche Griinde fiir eine angeborene Horbehinderung sind:

Vererbung,

Erkrankung der Mutter wihrend der Schwangerschaft wie z. B. Roteln,
Toxoplasmose,

Komplikationen wihrend der Schwangerschaft bzw. Geburt wie z. B.
Frithgeburt und Sauerstoffmangelzustand des Kindes.

Ein spiteres Auftreten von Schwerhorigkeit kann folgende Griinde haben:

Entziindliche Mittelohrerkrankungen mit Komplikationen,
Otosklerose (eine Art Verkalkung der Gehdrkndchelchen),

Infektionen durch Viren und Bakterien wie z. B. Roételn, Masern,
Mumps, Grippe, Meningitis, Glirtelrose, Diphtherie, Scharlach und
Typhus,

Unfille,
plotzlich auftretende Horstiirze,
Larmeinwirkung und

altersbedingte Verinderungen. [

Fiir die Ursachen der Schwerhorigkeit siehe auch: http://www.schwerhoerigen-
netz.de/MAIN/schwerhoerig.asp?inhalt=broschuere(04

Gehorlose und ihre Gebirdensprachen

Unter den Gehorlosen werden nochmals zwei Gruppen unterschieden:

Erwachsene, die ihr Horvermdgen erst nach der Spracherlernung
verloren haben, werden als postlingual ertaubt bezeichnet. Meist sind
sie in die Welt der Horenden integriert; sie haben auch eine hoérende
Familie. Man bemerkt oft nicht, dass diese Menschen an einer Horstorung
leiden.

Personen, die von Geburt an gehorlos sind oder vor dem 3. Lebensjahr
ertauben, werden prilingual gehorlos genannt. Prilingual bedeutet
im Gegensatz zu postlingual, dass die Horbehinderung bereits vor
dem Spracherwerb passiert. Solche Menschen erlernen das Sprechen
durch Schauen und Fiihlen; ihre Stimme klingt meist undefinierbar
und ist kaum zuzuordnen. Dabei kostet das Lernen der Sprache viel Zeit
und Energie.
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Weltweit wird eines von 1.000 Kindern gehorlos geboren. 10 % dieser Kinder
haben selbst gehdrlose Eltern und verwenden Gebérdensprache als Muttersprache.
Gehorlose Menschen konnen die Gebérdensprache auf natlirlichem Wege erwerben.
Diese stellt fiir sie eine Sprache dar, in der sie vollstindig und barrierefrei
kommunizieren konnen. Die Gebérdensprache bietet ihnen die Moglichkeit,
sich detailliert auszudriicken.

Jedes Land verfiigt iiber seine eigene Gebdrdensprache. Es gibt z. B. die
Osterreichische Gebirdensprache (OGS), die Deutsche Gebirdensprache (DGS) oder
die American Sign Language (ASL). Eine Gebédrdensprache besteht aus
kombinierten Hand-Zeichen, in Verbindung mit mimischem Ausdruck und
lautlos gesprochenen = Wortern  oder  Silben  (Mundbild)  bzw. einer
Mundgestik. Gebdrdensprachen sind natiirliche Sprachen und verfligen iiber eine
eigenstindige Grammatik. EU-weit gibt es schitzungsweise 500 000 Menschen, die
Gebirdensprache als  Erstsprache  verwenden.  Osterreichweit  ist  die
Gebidrdensprache fiir 10 000 Menschen die Erstsprache. Die 0sterreichische
Gebirdensprache (OGS) ist seit dem Jahr 2005 verfassungsrechtlich anerkannt.

In den einzelnen Lédndern gibt es nicht unbedingt eine
einheitliche Gebidrdensprache, sondern verschiedene Dia- und Soziolekte.
Einige nationale Gebardensprachen bilden allerdings Sprachfamilien. Diese
Sprachfamilien ergeben sich aus dem historischen und aktuellen Austausch der
Gehorlosengemeinschaft und der Ubernahme verschiedener Gebirden von einer
Gebidrdensprache in die andere. Bei grolen Konferenzen und Kongressen werden
»International Signs* (IS) verwendet. IS ist  allerdings  keine  Sprache im
eigentlichen Sinn, sondern eine Hilfskommunikationsform, wie etwa auch
Esperanto.

Gebidrdensprachen sind manuell-visuelle Sprachen. Das bedeutet, dass sich
ein Gebidrdenzeichen aus verschiedenen Komponenten zusammensetzt. Die Hénde
werden in verschiedener Stellung, Form und Bewegungsrichtung an verschiedenen
Stellen im sogenannten Gebdrdenraum gebraucht, aber auch die Mimik erfiillt eine
grammatische Funktion. Ein typisches Vorurteil ist, dass Gebérdensprachen rein
ikonisch (bildhaft) sind, dass man mit ihnen also nur einfache, allgemein
ersichtliche Sachverhalte ausdriicken kann. Das stimmt natiirlich nicht. Als
vollwertige Sprachen konnen Gebdrdensprachen natiirlich auch komplexe und
nicht greitbare Sachverhalte ausdriicken.

Quellen:

http://www.gehoerlos-tirol.at/beratungsstelle/bs fags.html#antwortl

http://de.wikipedia.org/wiki/Geb%C3%A4rdensprache

http://www.univie.ac.at/linguistics/verbal/fileadmin/user_upload/Tagungen/T2011_KE _
Krausneker Entwurf.pdf

http://www.oeglb.at/gebaerdensprache/

http://ec.europa.eu/languages/policy/linguistic-diversity/sign-languages de.htm
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Tipps zum Einsatz von Gebdrden in der Kommunikation: Tiny Signers:
http://www tinysigners.eu/

Umgang mit Gehorlosen

Gehorlose macht man am besten auf sich aufmerksam, wenn man sie mit der Hand an
der Schulter oder am Arm beriihrt. Anndherungen von hinten sollte man vermeiden - sie
konnen den/die Gehorlose/n erschrecken. Ist der/die Gehorlose weiter entfernt, kann
man durch Winken auf sich aufmerksam machen. Befindet man sich im selben Raum,
ist es auch mdglich, auf den Boden zu stampfen. Bei groBeren Gruppen empfiehlt sich,
das Licht ein- und auszuschalten.

Ist man der Gebidrdensprache selber nicht méchtig, muss der/die Gehorlose von
den Lippen ablesen. Wichtig dabei ist, dass man sich mit ein wenig Abstand direkt vor
den/die Gehorlose/n stellt, damit er/sie gut ablesen kann. Es sollte in etwas
verlangsamter Geschwindigkeit und normaler Lautstirke gesprochen werden. Versucht
man besonders deutlich zu sprechen, kann das Mundbild verzerrt werden, was das
Gesagte unverstindlich macht. Es sollte in kurzen, vollstindigen Sétzen gesprochen, zu
starker Dialekt aber vermieden werden. Ist man sich unsicher ob man richtig verstanden
wurde, oder den/die Gehorlose/n richtig verstanden hat, sollte man noch einmal
nachfragen oder aufschreiben, was unklar ist. Gestik und Mimik kénnen verwendet
werden, da ikonische Handbewegungen meist von Gehorlosen und Hoérenden
verstanden werden. Die Mimik sollte natiirlich eingesetzt und nicht zu einer Grimasse
verzerrt werden.

Gesprochene Sprache von den Lippen abzulesen, ist jedoch unglaublich
anstrengend, weil im Schnitt nur 30 Prozent des Gesagten verstanden werden kdnnen.
Und das auch nur bei idealen Bedingungen (gute Beleuchtung, bekannter Inhalt und
gewohnte/r Gespriachspartner/in). Der vollstindige Inhalt muss meistens aus dem
Kontext erschlossen werden, was hiufig zu Missverstdndnissen fiihrt. Das Lernen des
Sprechens ist flir die meisten prilingual Gehorlosen zeitaufwendig und anstrengend.
Das Resultat ist oft midBig. Auch das Lernen und Begreifen von Schrift ist miihsam.

Ist man in stindigem Kontakt mit einem/einer Gehorlosen, empfiehlt es sich,
die jeweilige Gebardensprache zu lernen oder zumindest nach Gebéarden, wie ,,Hallo®,
»Wie geht es dir?* oder oft gebrauchten Wortern und Sétzen zu fragen.

Quellen:

http://www.uni-klu.ac.at/zgh/downloads/2012 04 dotter pabsch sli freiburg.pdf

http://www.univie.ac.at/linguistics/verbal/fileadmin/user upload/Tagungen/T2011 KE

Krausneker Entwurf.pdf

http://www.oeglb.at/gebaerdensprache/

http://ec.curopa.cu/languages/policy/linguistic-diversity/sign-languages de.htm
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Gehorlosenkultur

Gehorlose sind zu Hause, in der Schule und in der Arbeit mit tédglichen
Kommunikationsproblemen konfrontiert. Zusétzlich wird von den Horenden wenig
Verstindnis fiir ihre Behinderung aufgebracht. So geraten sie leicht in eine Isolation.
Darum teilen sie ihre freie Zeit mit Gleichgesinnten. So entstanden aus sozialen
Griinden Gehorlosentreffen. Diese Vereine organisieren allerlei Aktivitidten im Bereich
Unterhaltung, Sport, Unterricht, Kultur und auch Gottesdienste. Wegen der starken
Gemeinschaft, der eigenen Sprache und der Inanspruchnahme dieser Einrichtungen
durch die Gehorlosen, spricht man von "Gehorlosenkultur".

Es gibt Gehorlosenvereine auf nationaler, aber auch auf internationaler Ebene.
In der EU gibt es zum Beispiel die ,,European Union of the Deaf* oder EUD (http://
www.eud.eu/), die sich fiir die Forderung von Gebdrdensprachen und Gehorlosen
innerhalb der EU einsetzt. Die weltweite Dachorganisation ist die "World Federation of
the Deaf" (WFD). Gehorlosenvereine und -organisationen sind Orte, an denen sich
Gehorlose geschiitzt unterhalten und bewegen kénnen, ohne sich benachteiligt fiihlen zu
miissen, wie es unter horenden Personen oft der Fall ist. Vor der
zunehmenden Popularitit des Internets und der sozialen Netzwerke, war das
Treffen im Gehdrlosenverein auch wichtig, um sich gegenseitig auszutauschen, sich zu
informieren und in Kontakt miteinander zu bleiben. In der Geschichte der
Gehorlosen und der Gebérdensprachen gibt es bis heute Vorurteile gegeniiber
Gehorlosen, aufgrund der geringen Informationen tiber Gehorlose und ihre Kultur.

Quellen:

http://bidok.uibk.ac.at/library/gruenbichler-studie.html

http://www.oeglb.at/gebaerdensprache/

http://ec.europa.eu/languages/policy/linguistic-diversity/sign-languages _de.htm
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