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Jedes Kind hat die Chance, sich zu entwickeln”

Kinder mit Phelan-McDermid-Syndrom wie der achtjahrige Toni haben ganz unterschiedliche
Beeintrachtigungen - von Schlafstérungen tiber motorische Defizite bis zu autistischem
Verhalten oder verzdgerter Sprachentwicklung. Durch gezielte Therapien und Férderung
kdonnen sie viel lernen, doch die Wartzeiten daflr sind lang und die blirokratischen Hlrden
hoch.

Von Geburt an litt der Sohn von Mag. Dominique Stiefsohn an massiven Schlafstorungen:
->chon als Saugling hat er maximal 1,5 Stunden am Stuck und kaum mehr als zehn Stunden
innerhalb von 24 Stunden geschlafen. Immer wieder ist er schreiend aufgewacht’, berichtet
die niederosterreichische Juristin, die bis zu Tonis Geburt als Journalistin tatig war. Auf der
Suche nach medizinischer Hilfe erhielt die zunehmend erschopfte Familie zunachst
Beratungen im Hinblick auf eine mogliche Bindungsstorung oder Tipps zu Schlafritualen. . In
unserer Not haben wir wirklich alles versucht: Ich habe selbst eine Psychotherapie probiert
oder komplementarmedizinische Methoden angewandt, obwohl wir davon nicht sehr
(iberzeugt sind.”

Auffallend waren bei dem Buben jedoch schon im Kleinkindalter sein Blick- oder
Spielverhalten sowie ein torkeliges Gangbild infolge seiner Muskelschwache. ,Ruckblickend
ware es durchaus moglich gewesen, bereits fruher an das Phelan-McDermid-Syndrom zu
denken, hatte man das Puzzle zusammengesetzt, sagt Stiefsohn.
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Bei einer genetischen Untersuchung am Wiener AKH wurde
bei dem damals bereits Dreijahrigen die Diagnose Phelan-
McDermid-Syndrom (PMD) gestellt. .Der Befund war fur uns
damals vollig unverstandlich und wir erhielten keinerlei
Informationen Uber Behandlungsoptionen.” Mit dem Hinweis
auf die im gesamten deutschsprachigen Raum aktive Phelan-
McDermid-Gesellschaft war jedoch der erste wichtige Schritt
getan. Der zweite entscheidende war der Kontakt zur der von
PD Dr. Sarah lesse an der Univ-Klinik fur Neurologie in Ulm

geleiteten Spezialsprechstunde.

PD Dr. Sarah Jesse

Enorme Bandbreite an Symptomen

.Mein Credo lautet ,Sag niemals nie. Bei Kindern mit Phelan-McDermid-Syndrom ist die
Bandbreite sehr gro® und jedes Kind hat die Chance, sich zu entwickeln’, betont Jesse. Etwa
130 Kinder mit der Diagnose PMD und ihre Familien kennt die Neurologin mittlerweile. Dank
der Genetik werde die Diagnose inzwischen friher gestellt, es gebe aber durchaus
Patient:innen, die erst im spaten Erwachsenenalter die Diagnose bekommen haben. Wie gut
sich die Kinder entwickeln konnen, demonstriert der auf der Website der PMD-Gesellschaft
abrufbare ,Mutmachfilm® (https://www.22q13.info/mutmachfilm/).

Aus dem Fachbereich

Patientenfall: Nur einer

Eine 38-jahrige Frau leidet an episodischen
Kopfschmerzen, seit sie sich erinnern kann. Sie
beschreibt den Schmerz, als wurde jemand mit
Nadeln auf sie einstechen.

Fall losen

Dass sie bald einen Termin an der Uniklinik Ulm erhielten und ihr Sohn zur Abklarung
aufgenommen wurde, war der erste ,Lichtblick” fiir Familie Stiefsohn. Wir haben sofort
gemerkt, wie viel Expertise hier fur Kinder mit PMD vorhanden ist, und erhielten neben
medizinischen Informationen ganz praktische Tipps, etwa zum Sauberwerden.”

Wahrend fur deutsche Patient:innen die dortige Sozialversicherung fur die
Krankenhauskosten aufkommt, dbernahm fur die osterreichische Familie ihre
Zusatzversicherung weitgehend die Behandlungskosten. Stiefsohn spricht damit offen uber
finanzielle Belastungen, die Familien mit mehrfach beeintrachtigten Kindern erwarten: Sie
selbst hat - so wie haufig die Mutter — ihre Berufstatigkeit stark reduziert, da die Betreuung
ihres Sohnes 24 Stunden in Anspruch nimmt. Leider bekommen wir pflegenden Eltern in
Niederosterreich im Alltag keine professionelle Entlastung wie in anderen Bundeslandern.
Zudem gibt es lange Wartezeiten auf Therapieplatze und die Ansuchen sind immer wieder
krafteraubend.” Auch psychologische Unterstiitzung hatte die Familie nach der Diagnose
gebraucht.

Therapieplan fiir die globale Forderung

.Lange Wartezeiten auf Therapien gibt es leider ebenso bei uns in Deutschland.
Psychologische Unterstutzung ist empfehlenswert, der Zugang dazu ist regional
unterschiedlich und auch hier an der Klinik haben wir leider kein entsprechendes Angebot’,
berichtet Jesse. Allerdings erhalten die Familien einen auf die individuellen Bedurfnisse des
Kindes zugeschnittenen Therapieplan etwa im Hinblick auf Sprachentwicklung oder
motorische Fahigkeiten: Ziel ist eine globale Forderung, damit die Kinder so viel
Selbststandigkeit wie moglich erreichen, sie aber nicht Uberfordert werden’, betont Jesse.

Erganzend zur medizinischen Beratung durch
die Spezialsprechstunde bietet die PMD-
Gesellschaft, ein Selbsthilfeverein
betroffener Familien, Informationen fur den
Umgang mit dem Syndrom an und
ermoglicht den Austausch mit anderen PMD-
Familien. Hilfreich sind zudem
Beratungsgesprache fur betroffene Familien,
auch zum Umgang mit Schuldgefuhlen oder
Zukunftsangsten. Stiefsohn selbst engagiert
sich mittlerweile ehrenamtlich im Vorstand
der Gesellschaft und hat die Broschure
.Leben mit PMD" erstellt. Wir wollen das
Syndrom bekannter machen, damit kunftig
betroffene Kinder und ihre Familien fruher
zur Diagnose kommen konnen’, sagt
Stiefsohn. Zudem konnen die Informationen

arztliche Untersuchungen oder
Therapieeinstiege erleichtern. Familie Stigfsofn

,Plaudertasche”

Ihr Sohn - von dem es zunachst hief, er werde nie sprechen lernen — ist mittlerweile eine
Plaudertasche geworden: Wir verstehen ihn relativ gut und er ist haufig schon in der Lage,
vertrauten Personen verstandlich zu machen, was er braucht.” Er besucht im zweiten Jahr
eine Sprachheilklasse einer Allgemeinen Sonderschule und bekommt eine logopadische
Therapie, dank der er auch schon gut aus einem Glas trinken kann. Ein Schwimmkurs und ein
inklusiver Kletterkurs helfen ebenso wie die regelmafiige Physiotherapie in der motorischen
Entwicklung.

Jesse unterstreicht dabel, dass sportliche Aktivitaten wie Klettern oder Reiten aus
neurologischer Sicht - ,sofern sie von den muskuldren Voraussetzungen her moglich sind” -
die motorische Entwicklung fordern. ,Mein Wunsch an die arztlichen Kolleginnen und
Kollegen ist es, dass sie sich jedes Kind mit einer Entwicklungsverzogerung genau ansehen,
bevor sie von Spatstartern sprechen’, erganzt Jesse. Der genetischen Beratung kommt eine
Schlusselrolle zu, da sich viele Familien weitere Kinder winschen. Da es sich bei der
genetischen Ursache (siehe Fakten-Check) oft um eine Spontanmutation handelt, ist die
Wahrscheinlichkeit, ein zweites Kind mit PMD zu bekommen, in diesen Fallen sehr gering.
Dies kann heute mit modernen genetischen Diagnoseverfahren untersucht werden - so wie
bei Familie Stiefsohn, die sich ihren zweiten Kinderwunsch erfullen konnte.

Fakten-Check: Phelan-McDermid Syndrom

Erstmals wurde das Phelan-McDermid-Syndrom (PMD) 1984 von zwei amerikanischen
Forscherinnen beschrieben und in der Folge nach ihnen benannt. Zum
Symptomenkomplex gehoren eine globale Entwicklungsverzogerung,
Sprachentwicklungsstorungen und kognitive Einschrankungen. Weitere
neuropsychiatrische Auffalligkeiten sind etwa epileptische Anfalle oder Autismus-
Spektrum-5torungen. Mogliche, aber seltene Organbeteiligungen umfassen
Lymphabflussstorungen, Herz- und Nierendysplasien sowie Infektanfalligkeit.

Aufgrund der Heterogenitat des Syndroms wird es
genetisch definiert, erklart Dr. Michael Schon vom Institut
fur Anatomie und Zellbiologie der Universitat Ulm. Eine
Mikrodeletion (Verlust des langen Arms des Chromosoms
22) oder eine Punktmutation im SHANK3-Gen
verursachen einen Mangel an SHANK3-Protein: ,Als
wichtiges Struktureiweif? in den Synapsen wirkt SHANK3
stabilisierend auf Kontaktstellen im Gehirn und erhoht
deren Plastizitat’, erkldrt der Mediziner, der an der
Erforschung von PMD arbeitet und ebenfalls im Vorstand
der PMD-Gesellschaft ist.

Dr. Michael Schon

Die veranderte Funktion des SHANK3-Gens verursacht eine veranderte
Signalibertragung im Nervensystem bzw. zwischen Nerven und Muskulatur. Aufterdem
hat SHANK3 weitere Funktionen in anderen Organen; dies erklart, warum Gehirn,
Muskulatur und andere Organe in unterschiedlichem Ausmaf® involviert sein konnen.

Untersucht wird derzeit die Behandlung mit intranasalem Insulin.,,Uber die
Riechschleimhaut aufgenommen wird Insulin im Liquorraum angereichert, ohne
systemische Effekte auszuiiben’, erldutert Schon. Eltern berichten, dass dadurch
Verbesserungen im Sozialverhalten und bei kognitiven Leistungen ihrer Kinder mit
PMD erreicht werden, was eine klinische Studie in den Niederlanden bereits bestatigen
konnte. Wir kennen auch den personlichen Bericht eines Kindes mit milder
Verlaufsform, das von sich selbst sagt, das Medikament lichte gleichsam den Nebel im
Gehirn.” An der Uniklinik in Ulm besteht die Maglichkeit, die Behandlung im Rahmen
einer Off-label-Anwendung durchzufuhren. Aufterdem werden in einigen europaischen
Landern bzw. in den USA die Wirkung von Lithium oder IGF1 bei PMD untersucht.

Europadische Leitlinie

Demnachst wird eine europaische Guideline uber PMD verdffentlicht, an der neben
Schon auch Jesse von der Spezialsprechstunde PMD und Stiefsohn als Elternvertreterin
mitgearbeitet haben. . Ausgangspunkt der Leitlinie war eine Elternbefragung nach den
dringendsten Problemen. Basierend darauf haben wir die einzelnen Kapitel definiert,
etwa Verhaltens- oder gastrointestinale Stérungen’, berichtet Schon. Aktuell sind
weltweit mehr als 3.000 Patienten mit PMD bekannt, laut Jesse durfte die Haufigkeit in
Europa jedoch mindestens 1:30.000 betragen.
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Serie: Die Gesichter Seltener Erkrankungen

Seltene Erkrankungen fruhzeitig zu erkennen und bestmoglich zu behandeln bzw.zu
managen gehort zu den grofiten Herausforderungen der Medizin im dritten
Jahrtausend. Mitunter sind es vielleicht nur zehn, zwolf Menschen in Osterreich mit
derselben Diagnose, die oft erst nach jahrelangen Wegen durch Ordinationen und
Ambulanzen wissen, woran sie tatsachlich leiden. Die Diagnose erhielten sie meist von
engagierten Arztinnen und Arzten, die auf den richtigen Pfad kamen und sich um
Therapie und Management bemuhen.

In der medonline-Serie in Kooperation mit dem Referat fur Seltene Erkrankungen der
Arztekammer Wien wollen wir die Gesichter Seltener Erkrankungen vorstellen mit dem
Ziel, das Bewusstsein dafur zu starken: Seltene Erkrankungen sind zwar selten, aber es
gibt sie! Mitunter sind sie aber viel zu wenig bekannt. Wir stellen lhnen daher
engagierte Arztinnen und Arzte und ihre Patientinnen und Patienten bzw. deren Eltern
vor. lhre Erfahrungen sollen dazu beitragen, Seltene Krankheiten besser bekannt zu
machen und vielleicht rascher zur richtigen Diagnose und zur bestmoglichen
Behandlung zu kommen.

Mag. Christina Lechner (Koordinierende Redakteurin) und Mag. Simone Peter-lvkic (CR
medonline.at) mit Dr. Christoph Buchta (Arztekammer Wien/Referat fir Seltene
Erkrankungen)

In Kooperation mit der Arztekammer Wien
Referat flir Seltene Erkrankungen

MWeurologische Erkrankungen Rare Diseases

Weitere Beitrage zum Schwerpunkt:

Rare Disease

() ,Jedes Kind hat die Chance, sich zu entwickeln”
‘ 11.01.2023

(O ,Die Spritze ist fiir mich ganz normal”
21.12.2022

O ,Mir wurden meine Angste genommen”
30.11.2022

O Long-QT-Syndrom: ,Mein Herz macht Extraschlige”
12.07.2022

O Epidermolysis bullosa (EB): Wir haben in Osterreich ein internationales
Vorzeigeprojekt”
16.05. 2022

(O Neurofibromatose Typ 1: Die Krankheit mit vielen Gesichtern
03.05.2022

Zum Schwerpunkt



https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQv
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQv
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvdGhlbWEvbWVkaXppbi8=
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvYXV0b3Jlbi11bmQtZXhwZXJ0ZW4vbWFnLWNocmlzdGluYS1sZWNobmVyLw==
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly93d3cuMjJxMTMuaW5mby9tdXRtYWNoZmlsbS8=
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvcGF0aWVudGVuZmFlbGxlLzEwMDk4NjM5L251ci1laW5lci8=
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly93d3cuc3ltcHRvbWEuYXQv
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cDovL3d3dy4yMnExMy5pbmZvLw==
https://getfireshot.com/pdf_bWFpbHRvOnNhcmFoLmplc3NlQHVuaS0lRTIlODAlOEJ1bG0uZGU=
https://getfireshot.com/pdf_bWFpbHRvOm1pY2hhZWwuc2Nob2VuQHVuaS11bG0uZGU=
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvdGFnL25ldXJvbG9naXNjaGUtZXJrcmFua3VuZ2VuLw==
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvdGFnL3JhcmUtZGlzZWFzZXMv
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMzUwOTkvMjAyMy9qZWRlcy1raW5kLWhhdC1kaWUtY2hhbmNlLXNpY2gtenUtZW50d2lja2Vsbi8=
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMzUwOTkvMjAyMy9qZWRlcy1raW5kLWhhdC1kaWUtY2hhbmNlLXNpY2gtenUtZW50d2lja2Vsbi8=
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMzQzMDIvMjAyMi9kaWUtc3ByaXR6ZS1pc3QtZnVyLW1pY2gtZ2Fuei1ub3JtYWwv
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMzQzMDIvMjAyMi9kaWUtc3ByaXR6ZS1pc3QtZnVyLW1pY2gtZ2Fuei1ub3JtYWwv
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMzE5NzcvMjAyMi9taWtyb3ZpbGxvc2UtZWluc2NobHVzc2tyYW5raGVpdC1tdmlkLWJhdHVoYW4taXN0LWVpbi11YmVycmFzY2h1bmdza2luZC0yLw==
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMzE5NzcvMjAyMi9taWtyb3ZpbGxvc2UtZWluc2NobHVzc2tyYW5raGVpdC1tdmlkLWJhdHVoYW4taXN0LWVpbi11YmVycmFzY2h1bmdza2luZC0yLw==
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMTQzODEvMjAyMi9sb25nLXF0LXN5bmRyb20tbWVpbi1oZXJ6LW1hY2h0LWV4dHJhc2NobGFnZS8=
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMTQzODEvMjAyMi9sb25nLXF0LXN5bmRyb20tbWVpbi1oZXJ6LW1hY2h0LWV4dHJhc2NobGFnZS8=
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMDcwNTcvMjAyMi9lcGlkZXJtb2x5c2lzLWJ1bGxvc2EtZWItd2lyLWhhYmVuLWluLW9zdGVycmVpY2gtZWluLWludGVybmF0aW9uYWxlcy12b3J6ZWlnZXByb2pla3Qv
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMDcwNTcvMjAyMi9lcGlkZXJtb2x5c2lzLWJ1bGxvc2EtZWItd2lyLWhhYmVuLWluLW9zdGVycmVpY2gtZWluLWludGVybmF0aW9uYWxlcy12b3J6ZWlnZXByb2pla3Qv
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMDU2MTcvMjAyMi9kaWUta3JhbmtoZWl0LW1pdC12aWVsZW4tZ2VzaWNodGVybi8=
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvMTAxMDU2MTcvMjAyMi9kaWUta3JhbmtoZWl0LW1pdC12aWVsZW4tZ2VzaWNodGVybi8=
https://getfireshot.com/pdf_aHR0cHM6Ly9tZWRvbmxpbmUuYXQvc3BlemlhbC8xMDAwMTkwMS9yYXJlLWRpc2Vhc2Uv

