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1 Einleitung 

1.1 Thematik 

„Manche Menschen können sich irgendwann damit abfinden keine Diagnose zu haben. 

Das Gefühl habe ich bei uns nicht. Pauschalaussagen wie "Das Kind bleibt doch das 

Gleiche – mit und ohne Diagnose." kann ich zwar bestätigen (er ist und bleibt unser 

kleiner Kasper), aber es ignoriert viele Probleme, die damit einhergehen.“ 

Kommentar einer Mutter aus der Elterngruppe ohne Diagnose 

 

Die Behinderung eines Kindes stellt die betroffenen Familien vor Herausforderungen: 

Von der Akzeptanz der neuen Lebensrealität über die Anpassung der Zukunftspläne bis 

zum neuen Alltagsleben gilt es für die Familienmitglieder, insbesondere die Eltern, vie-

le Aufgaben zu bewältigen. 

Für die meisten Eltern, aber auch für die behandelnden Ärzte ist es wichtig, die Ursache 

für die kindliche Entwicklungsstörung oder Behinderung zu kennen. Der Weg der Di-

agnosesuche bedeutet häufig eine Vielzahl von ambulanten und stationären Untersu-

chungen. Doch auch bei Inanspruchnahme einer umfassenden Diagnostik lässt sich in 

vielen Fällen keine genaue Ursache der Behinderung ausfindig machen. Die genetische 

Basisdiagnostik umfasst derzeit eine konventionelle Chromosomenanalyse und/oder 

eine Array Comparative Genomic Hybridization (Array-CGH bzw. hochauflösende 

Chromosomenanalyse). Diese moderne genetische Untersuchungsmethode ermöglicht 

es, auch submikroskopische Veränderungen zu detektieren und dadurch bei vielen gene-

tisch bedingten Behinderungen eine Diagnose stellen zu können.  

Neben einer Vielzahl von Untersuchungen zur Diagnosesuche sind die Eltern vor Be-

ginn einer genetischen Diagnostik mit Unsicherheiten, Ängsten und ungeklärten Fragen 

konfrontiert. Prognosen zur Entwicklung des Kindes bleiben ebenso offen wie Fragen 

zur Vererbbarkeit oder einem standardisierten Therapieplan. 

Ziel dieser Studie bzw. der vorliegenden Doktorarbeit war es zu untersuchen, wie sich 

die Diagnose einer ursächlichen  Chromosomenstörung auf die elterliche Lebensqualität 

auswirkt. Hierzu wurden zwei Gruppen von Eltern mit entwicklungsgestörten oder geis-

tig behinderten Kindern verglichen. Alle Kinder hatten zuvor an einer hochauflösenden 

Chromosomenuntersuchung, der Array-CGH, teilgenommen. Im Rahmen dieser hatten 
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die Teilnehmer einer Untersuchungsgruppe eine Diagnose erhalten. Bei der anderen 

Gruppe blieb die Ursache für die Behinderung des Kindes weiterhin unklar.  

Die Ergebnisse dieser Studie sollen zu einer Verbesserung der Betreuung und Diagnos-

tik von Kindern mit Entwicklungsstörungen und ihren Familien beitragen. 

 

1.2 Theorie 

1.2.1 Definition von Behinderung 

Die Definition des Begriffs „Behinderung“ unterliegt seit jeher einem Wandel. Noch zu 

Beginn des letzten Jahrhunderts und einige Jahrzehnte später wurden Menschen mit 

einer körperlichen Behinderung als „Krüppel“ bezeichnet. Etwa 30 Jahre später wurden 

unter dem Begriff „Gebrechliche“ zusätzlich geistige Behinderungen mit einbezogen. 

Erst seit den 1980er Jahren wird die Bezeichnung „Behinderung“ verwendet. Dieser 

Begriff umfasst eine Vielzahl von Beeinträchtigungen (Bengel 2004).  

Eine umfassende und weltweit anerkannte Definition von Behinderung stammt von der 

Weltgesundheitsorganisation (WHO). 1980 verabschiedete die Organisation mit der 

„International Classification of Impairments, Disabilities and Handicaps“ (ICIDH) ein 

Modell zur Beschreibung von Krankheit und Behinderung (Bengel et al. 2012). Obwohl 

dieses Konzept erstmals auch gesellschaftliche, soziale und individuelle Folgen von 

Behinderung mit einbezog, wurde die ICIDH in verschiedenen Punkten als unzulänglich 

kritisiert1. Als Folge davon wurde sie mehrmals verändert und erweitert. Die neue, ak-

tuelle Version stammt aus dem Jahr 2001 und wurde unter dem Titel „International 

Classification of Impairments, Disabilities and Health“ (ICF) veröffentlicht (Bengel et 

al. 2012).  

Die Grundlage des ICF bildet das biopsychosoziale Modell der Komponenten von Ge-

sundheit. Anders als im Vorgängermodell wird hier der gesamte Lebenshintergrund der 

betroffenen Personen berücksichtigt. Im Einzelnen setzen sich die Komponenten dieses 

Modells folgendermaßen zusammen: 

                                                 
1 Kritisiert wurde insbesondere der einseitige Ansatz des Krankheitsfolgenmodells der ICIDH. In einem 

kausalen Zusammenhang resultiert hier die Behinderung, im Sinne einer sozialen Einschränkung, immer 

aus der körperlichen Schädigung (Waldschmidt 2003). Weitere Einflussgrößen wie beispielsweise die 

Gesellschaft werden nicht gleichwertig mit einbezogen. Das Konzept folgt damit der defizitorientierten 

Sichtweise (Waldschmidt 2003, Cloerkes 2007). 
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1. Körperfunktionen und -strukturen: Diese Komponente umfasst den Körper in sei-

nen Bestandteilen sowie seine gesamte physiologische und mentale Funktion. 

2. Aktivitäten: Diese Komponente beinhaltet die Durchführung einer Tätigkeit unab-

hängig von deren Schweregrad. 

3. Partizipation (Teilhabe): Diese Komponente umfasst die Teilhabe an einem gesell-

schaftlichen Lebensbereich, z.B. im beruflichen oder kulturellen Sektor. 

4. Kontextfaktoren: Diese Komponente besteht aus umwelt- und personenbezogenen 

Faktoren und stellt den Lebenshintergrund eines Menschen dar. Die Umweltfakto-

ren umfassen das für das Handeln einer Person wichtige Lebensumfeld im Sinne 

materieller, einstellungsbezogener und sozialer Gegebenheiten. Die personenbezo-

genen Faktoren bilden den individuellen Lebenshintergrund der Person und gehö-

ren nicht zum Gesundheitsproblem (z.B. Alter, Bildung und Persönlichkeit) (Ben-

gel et al. 2012, DIMIDI 2005). 

Die einzelnen Komponenten stehen mit dem Gesundheitsproblem und den Kontextfak-

toren in einer komplexen, wechselseitigen Beziehung, die in Abbildung 1 graphisch 

dargestellt ist: 

 

Abbildung 1: Wechselwirkungen zwischen den Komponenten der ICF; abgedruckt 

mit freundlicher Erlaubnis der Weltgesundheitsorganisation (WHO). Alle Rechte liegen 

bei der WHO (http://www.dimdi.de/static/de/klassi/icf; Stand: 22.01.2015). 

 

Die ICF beschreibt die funktionale Gesundheit. Die Funktionsfähigkeit einer Person ist 

gegeben, wenn sie unter Berücksichtigung ihrer Kontextfaktoren (bzw. ihres Lebensum-

feldes) in dem Bereich Körperfunktion und -struktur der Norm entspricht, im Bereich 

der Aktivitäten wie ein Mensch ohne Gesundheitsprobleme agieren und im Bereich der 
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Partizipation in allen Lebensbereichen so teilhaben kann wie ein Mensch ohne Ein-

schränkungen (Schuntermann 2013). Eine Behinderung ergibt sich bei jeder Beeinträch-

tigung dieser funktionalen Gesundheit (Bengel et al. 2012). 

 

1.2.2 Entwicklungsverzögerung und -störung 

Die Begriffe Entwicklungsverzögerung und Entwicklungsstörung bezeichnen verschie-

dene Arten der Entwicklungseinschränkung (von Loh 2003). Eine Entwicklungsverzö-

gerung kann einen oder mehrere Funktionsbereiche wie etwa Sprache oder Motorik 

betreffen (Möschler 2008). Anders als eine Entwicklungsstörung kann eine verzögerte 

Entwicklung durch frühzeitige und gezielte Therapiemaßnahmen wieder normalisiert 

werden (von Loh 2003). Häufig handelt es sich bei einer Entwicklungsverzögerung um 

eine vorläufige Diagnose, die im Verlauf durch eine eindeutigere Diagnose aus der 

ICD-Klassifikation, wie beispielsweise der Intelligenzminderung, ersetzt wird (Mösch-

ler 2008, Castello et al. 2014).  

Der Begriff der Entwicklungsstörung fasst laut Definition der „International Classifica-

tion of Diseases“ (ICD-10) verschiedenen Störungen zusammen, die folgendes gemein-

sam haben: Sie beginnen in der Kindheit oder im Kleinkindalter, umfassen eine Ein-

schränkung oder Verzögerung der Entwicklung von Funktionen, welche mit der biolo-

gischen Reife des Zentralnervensystems eng verbunden sind und weisen, frei von Re-

zidiven oder Remissionen, einen stetigen Verlauf auf (Dilling und Freyberger 2010). 

Fähigkeiten gehen nicht verloren, sondern werden verzögert oder eingeschränkt erwor-

ben, weshalb die Störung in der Regel früh erkannt wird. Die Bereiche Sprache, visuell-

räumliche Fertigkeiten und Bewegungskoordination sind häufig betroffen. Mit zuneh-

mendem Alter nehmen die Beeinträchtigungen zumeist ab. Oft bleibt jedoch auch im 

Erwachsenenalter ein Defizit bestehen (Warnke 2008, Dilling und Freyberger 2010).   

Unterschieden wird zwischen umschriebenen und tiefgreifenden Entwicklungsstörun-

gen (Dilling und Freyberger 2010). Umschriebene Entwicklungsstörungen sind dadurch 

gekennzeichnet, dass die Störung auf einen bestimmten Bereich begrenzt ist (Schlack 

und Esser 2009). Es gibt umschriebene Entwicklungsstörungen des Sprechens und der 

Sprache, schulischer Fertigkeiten, motorischer Funktionen und kombinierte umschrie-

bene Entwicklungsstörungen (Dilling und Freyberger 2010). Die Diagnostik erfolgt, je 

nach Bereich der Entwicklungsstörung, mit jeweils standardisierten Testverfahren. Die 
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Abgrenzung zwischen einer noch normalen Schwäche in einem bestimmten Bereich und 

einer tatsächlichen Entwicklungsstörung ist mitunter schwierig (Schlack und Esser 

2009). 

Tiefgreifende Entwicklungsstörungen umfassen eine Gruppe verschiedener Diagnosen, 

die durch Störungen im Bereich der sozialen Interaktion, der Kommunikation, der Inte-

ressenbildung und des Verhaltens geprägt sind (Warnke 2008). Beispiele hierfür sind 

der frühkindliche Autismus und das Rett-Syndrom (Dilling und Freyberger 2010). Die 

Syndrome gehen praktisch immer mit einer geistigen Behinderung einher (Remschmidt 

und Kamp-Becker 2007). Studien belegen, dass bis zu 60 – 70 von 10000 Kindern eine 

tiefgreifende Entwicklungsstörung haben (Fombonne 2009). Jungen sind zwei bis drei-

mal so häufig betroffen wie Mädchen (Warnke 2008). Die Ätiologie ist nicht gänzlich 

geklärt. Allerdings wird die X-chromosomal-rezessive Vererbung verschiedener synd-

romaler Entwicklungsstörungen als eine Ursache der häufigeren geistigen Behinderung 

bei Jungen diskutiert (Rost und Klein 2005). 

Die fachärztliche Abklärung von Entwicklungsstörungen umfasst neben einer ausführli-

chen Anamnese eine körperliche und neurologische Untersuchung, die Untersuchung 

der Bereiche des adaptiven Verhaltens, der kognitiven und neuropsychologischen Funk-

tionen, der Psychopathologie und eine Einschätzung des Entwicklungsstandes des be-

troffenen Kindes (Remschmidt und Kamp-Becker 2007). Viele Kinder werden für die 

Diagnostik in Sozialpädiatrische Zentren überwiesen und dort von Neuropädiatern, 

Psychologen und Therapeuten (Logopäden, Ergotherapeuten und Physiotherapeuten) 

untersucht und fachübergreifend beurteilt (Straßburg 2011). 

Treten in mehreren Funktionsbereichen, wie beispielsweise Grobmotorik und soziale 

Entwicklung, Entwicklungsverzögerungen ein, wird dies bei Kindern unter fünf Jahren 

als globale Entwicklungsverzögerung bezeichnet. Bei älteren Kindern kann dieser Zu-

stand mittels des Intelligenzquotienten (IQ) beschrieben werden. Ab dem Alter von fünf 

Jahren wird der Begriff Intelligenzminderung angewandt (Stöckler-Ipsiroglu 2013).  

In der Diagnostik werden häufig psychologische Tests angewandt. Ziel ist den Entwick-

lungsstand eines Kindes zu erfassen (Daseking et al. 2006). Neben Intelligenz- und 

Entwicklungstests unterscheidet man spezifische Leistungstests und Tests für den sozia-

len-emotionalen Bereich. Vorteile dieser Testverfahren liegen in ihrer Standardisierung 

und der Möglichkeit, den Befund objektiv, zuverlässig und vergleichbar darstellen zu 

können (Macha und Petermann 2006). Bei der Auswahl geeigneter Testverfahren muss 
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neben der Fragestellung auch das Alter sowie der Reifungsgrad des Kindes berücksich-

tigt werden (Daseking et al. 2006). 

Die Kinder, deren Eltern an dieser Studie teilnahmen, wiesen Entwicklungsprobleme in 

mehreren Bereichen auf. Im Folgenden wird daher insbesondere die Intelligenzminde-

rung (beziehungsweise die globale Entwicklungsverzögerung) vorgestellt. 

 

1.2.3 Intelligenzminderung 

1.2.3.1 Definition 

Die Diagnose Intelligenzminderung bezeichnet keine spezifische Krankheit, sondern ist 

ein Oberbegriff für eine heterogene Gruppe von Ursachen, die allesamt zu einer deutli-

chen Beeinträchtigung geistiger Fähigkeiten führen (Salvador-Carulla und Bertelli 

2008). Der Begriff entspricht im Wesentlichen dem im deutschen Sprachgebrauch häu-

fig verwendeten Ausdruck „geistige Behinderung“ (Gaese 2014). Die Bezeichnung 

„mentale Retardierung“ ist nicht mehr gebräuchlich und wurde durch den Begriff „Intel-

ligenzminderung“ abgelöst (Salvador-Carulla und Bertelli 2008). 

In der „International Classification of Diseases“ (ICD-10) der WHO wird Intelligenz-

minderung als ein Zustand definiert, in dem die geistigen Fähigkeiten verzögert und 

unvollständig entwickelt sind. Insbesondere beeinträchtigt sind Fertigkeiten, die sich in 

der Entwicklungsperiode herausbilden und das Intelligenzniveau festlegen wie Sprache, 

motorische und soziale Fähigkeiten oder Kognition (Dilling und Freyberger 2010). Ne-

ben der Einschränkung der geistigen Fähigkeiten bezieht die WHO auch Beeinträchti-

gungen im adaptiven Verhalten in die Definition mit ein. Adaptives Verhalten bezeich-

net die Fähigkeit, geistige Leistungen der Situation angemessen umsetzen zu können. 

Dies ist für eine eigenständige Lebensführung notwendig (Schanze 2014). 

Neben der Beurteilung allgemeiner intellektueller Fähigkeiten durch einen erfahrenen 

Diagnostiker erfolgt die Diagnosestellung mittels des Ergebnisses eines standardisierten 

Intelligenztests2. Laut Definition liegt eine geistige Behinderung dann vor, wenn der 

                                                 
2  Ein häufig genutzter standardisierter Intelligenztest ist der Wechsler-Intelligenztest für Erwachsene 

beziehungsweise für Kinder (Ropers 2008). Hierbei handelt es sich um ein mehrdimensionales Testmo-

dell. In verschiedenen Untertests werden Teilleistungen wie z.B. visuell-analytische Fähigkeiten oder der 

Wortschatz erfasst (Daseking et al. 2006). 
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erreichte IQ-Wert mehr als zwei Standardabweichungen von der statistisch festgelegten 

normalverteilten Intelligenz der allgemeinen Bevölkerung abweicht (Schanze 2014).  

Die Intelligenzverteilung kann mit der Gauß’schen Normalverteilung dargestellt werden 

(siehe Abbildung 2).  

 

 

 

Wie Abbildung 2 zeigt, befindet sich im beschriebenen Bereich der Intelligenzminde-

rung ein zweiter Häufigkeitsgipfel. Dieser resultiert aus organisch bedingten geistigen 

Behinderungen, die durch Schädigungen während der Entwicklung des zentralen Ner-

vensystems entstanden sind, und durch genetisch bedingte Erkrankungen (Schanze 

2014).  

IQ-Werte zwischen 85 und 114 entsprechen einer normalen Intelligenz, Werte im Be-

reich von 70 – 84 einer niedrigen Intelligenz (Remschmidt et al. 2012). Diese wird auch 

als Lernbehinderung bezeichnet (Schanze 2014). Bei IQ-Werten unter 70 liegt eine In-

telligenzminderung vor, die in vier Schweregrade eingeteilt wird. Jedem Schweregrad 

kann bei einem Erwachsenen ein mentales Alter zugeordnet werden (Dilling und Frey-

berger 2010). Tabelle 1 fasst die Einstufungen zusammen: 

 

 

Abbildung 2: Mehrgipflige Verteilungskurve der Intelligenz (Schanze C: Psychiatri-

sche Diagnostik und Therapie bei Menschen mit Intelligenzminderung. 2. Auflage;  

Schattauer, Stuttgart 2014, 21) 
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Tabelle 1: Übersicht der Einteilung von Intelligenzminderung in Schweregrade 

(Dilling und Freyberger 2010, Remschmidt et al. 2012) 

 

Die vier Schweregrade werden darüber hinaus nochmals eingeteilt in die milde Form 

(IQ 50 – 70) und die schwere Form (IQ < 50) der Intelligenzminderung (Rehder und 

Fritz 2005). 

 

1.2.3.2 Krankheitsbild 

Erste Hinweise auf eine Intelligenzminderung ergeben sich durch das Nicht-Erreichen 

bestimmter, zeitlich festgelegter Entwicklungsschritte. Teilweise können dadurch be-

reits im Säuglingsalter Entwicklungsverzögerungen, z.B. durch mangelnden Blickkon-

takt oder verminderte motorische Aktivität, erkannt werden. In der frühen Kindheit 

kann ein abnormes Spielverhalten auf eine kognitive Störung hinweisen (Tzschach und 

Ropers 2007).  

Die geistige Behinderung äußert sich in Abhängigkeit von ihrem Schweregrad unter-

schiedlich. Beginnend von Schwierigkeiten bei der Schulbildung bei ausreichender 

Selbstständigkeit (leichte Form) über nur noch zum gewissen Grad vorhandener Selbst-

ständigkeit (mittelgradige Form), reicht das Krankheitsbild bis zu kontinuierlicher 

Hilfsbedürftigkeit (schwere Form) mit gravierenden Einschränkungen in Kontinenz, 

Kommunikation und Mobilität (schwerste Form). Die Intelligenzminderung kann iso-

liert oder zusammen mit weiteren psychischen oder körperlichen Störungen auftreten 

(Dilling und Freyberger 2010).  

Diagnose IQ mentales Alter 

Normvariante 85 – 114 
 

niedrige Intelligenz 70 – 84   

leichte Intelligenzminderung 50 – 69 9 – 12 Jahre 

mittelgradige Intelligenzminderung 35 – 49 6 – 9 Jahre 

schwere Intelligenzminderung 20 – 34 3 – 6 Jahre 

schwerste Intelligenzminderung < 20 unter 3 Jahre 
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Häufiger als Menschen ohne Intelligenzminderung leiden geistig Behinderte unter neu-

ropsychiatrischen Erkrankungen wie Autismus oder Epilepsien, Störungen des Bewe-

gungsapparates, fazialen Dysmorphien oder angeborenen Fehlbildungen wie Herzfeh-

lern (Stevenson et al. 2003, Seidel 2013). Außerdem sind Betroffene anfälliger für wei-

tere Störungs- oder Krankheitsbilder wie etwa Mangelernährung, Verletzungen und 

Infektionen (Reiss 2009). Kinder mit schwerer geistiger Behinderung sind häufiger von 

Komorbiditäten betroffen als Kinder mit der leichten Form (Drews et al. 1995). Das 

Gesamtbild des Patienten kann gegebenenfalls Hinweise auf ein spezifisches klinisches 

Syndrom geben (Stankiewicz und Beaudet 2007). 

 

1.2.3.3 Epidemiologie 

Die epidemiologischen Angaben über die Häufigkeit von Intelligenzminderung variie-

ren stark3. In einem kritischen Review von 1997 kommen Roeleveld et al. zu der An-

nahme, dass bei etwa 3 % aller Kinder eine geistige Behinderung vorliegt (Roeleveld et 

al. 1997). Die leichte Form der geistigen Behinderung kommt häufiger (ca. 1 – 3 %) 

vor, als die schwere Form (ca. 0,3 – 0,5 %). Jungen sind in einem Verhältnis von 1,5:1 

öfter betroffen als Mädchen (Battaglia und Carey 2003). Insgesamt ist die Intelligenz-

minderung der häufigste Grund einer schweren Behinderung bei Kindern in den Indust-

rieländern (Chelly et al. 2006).  

Verschiedene Studien haben gezeigt, dass die Häufigkeit von geistiger Behinderung 

auch im Zusammenhang mit sozialen, ökonomischen, kulturellen, ethnischen und ande-

ren sozioökonomischen Umwelteinflüssen steht (Leonard und Wen 2002). Die milde 

Form der Intelligenzminderung tritt in den sozial schwächeren Gesellschaftsschichten 

beispielsweise häufiger auf als in der restlichen Bevölkerung (Drews et al. 1995). 

 

1.2.3.4 Ätiologie 

Die Ursachen der Intelligenzminderung sind vielfältig. Zur ätiologischen Abklärung 

werden neben einer umfangreichen Anamnese (Familien-, Schwangerschafts-, Geburts- 

und Entwicklungsanamnese), eine ausführliche pädiatrische und klinisch-genetische 

                                                 
3 Ursache hierfür ist u.a., dass in verschiedenen Studien unterschiedliche Definitionen von Intelligenz-

minderung sowie unterschiedliche Erhebungsmethoden genutzt werden (Leonard und Wen 2002). 
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Untersuchung sowie, je nach Fall, weitere Untersuchungen wie Bildgebung (z.B. crani-

elle MRT), Hörtests und Testungen des Sehvermögens, Elektroenzephalographie, neu-

rologische Untersuchungen oder Stoffwechseluntersuchungen genutzt (Heinrich et al. 

2008). Trotz dieser umfangreichen Untersuchungsmaßnahmen kann nicht in allen Fäl-

len eine Diagnose gestellt werden: Je nach Studie schwanken die Angaben über den 

Anteil der ätiologisch geklärten Fälle zwischen 20 % und 70 % (Heinrich et al. 2008). 

Die Ätiologie leichter Intelligenzminderungen wird seltener geklärt als die schwerer 

Intelligenzminderungen. Weiterhin kann bei Patienten mit weiteren Anomalien häufiger 

eine Ursache gefunden werden als bei Patienten, die ausschließlich geistig behindert 

sind (Chelly et al. 2006, Stankiewicz und Beaudet 2007). 

Ursächlich für die Intelligenzminderung oder Entwicklungsstörung können exogene, 

nicht genetische Ursachen wie zum Beispiel Mangelernährung oder Intoxikationen wäh-

rend der Schwangerschaft, prä- oder postnatale Infektionen, Frühgeburten oder Ge-

burtskomplikationen, Stoffwechselerkrankungen und genetische Ursachen (chromoso-

male und monogene Mutationen) sein (Curry et al. 1997, Chelly et al. 2006). Curry et 

al. haben in einer Übersichtsarbeit die Ursachen für eine geistige Behinderung zusam-

mengestellt. Die Intelligenzminderung wird am häufigsten durch genetische Ursachen 

hervorgerufen (siehe Tabelle 2).  

 

Tabelle 2: Ursachen der Intelligenzminderung (modifiziert nach Curry et al. 1997) 

Ursachen Prozent 

Chromosomenanomalien 4 – 28 

Syndromale Erkrankungen 3 – 7 

Monogene Erkrankungen 3 – 9 

Strukturelle Veränderungen des zentralen Nervensystems 7 – 17 

Komplikationen von Frühgeburtlichkeit 2 – 10 

Umweltbedingte und teratogene Ursachen 5 – 13 

Metabolische und endokrine Ursachen 1 – 5 

Unklare Ursache 30 – 50 
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In Bezug auf die Ätiologie ergeben sich bei Betrachtung der beiden Gruppen Unter-

schiede: Leichte Intelligenzminderungen, welche noch als untere Normvariante der In-

telligenz betrachtet werden, ergeben sich aus einem multifaktoriellen Ursachenkomplex, 

bestehend aus genetischen und exogenen Faktoren. In 10 – 20 % der Fälle lässt sich 

eine Chromosomenanomalie feststellen (Rehder und Fritz 2005, Ropers 2008). Schwere 

Intelligenzminderungen entstehen durch gravierende Ereignisse wie beispielsweise Ge-

burtskomplikationen oder durch genetische Ursachen: In etwa 40 % der Fälle kann eine 

genetische Störung nachgewiesen werden (Rehder und Fritz 2005, Ropers 2008). 

 

1.2.4 Genetik 

1.2.4.1 Genetische Ursachen der Intelligenzminderung 

Die genetischen Ursachen von Intelligenzminderung sind vielfältig. Numerische oder 

strukturelle Chromosomenstörungen bilden die häufigste Ursache (10 – 30 % der Fälle) 

(Rost und Klein 2005, Rehder und Fritz 2005). Die numerische Chromosomenaberrati-

on Trisomie 21 weist eine Inzidenz von 1:600 auf und stellt die häufigste chromosomale 

Ursache der Intelligenzminderung dar (Rost und Klein 2005). Das Risiko für das Auf-

treten der Trisomie 21 steigt mit dem Alter der Mutter. Die Wahrscheinlichkeit für eine 

Trisomie 21 liegt beispielsweise bei 30-jährigen Müttern bei etwa 1:1000 und bei 40-

jährigen Müttern bei 1:100 (Zerres et al. 2007). Weitere lebensfähige, numerische 

Chromosomenaberrationen sind das Edwards-Syndrom (Trisomie 18, Inzidenz 1:3000) 

und das Pätau-Syndrom (Trisomie 13, Inzidenz 1:10000) (Rost und Klein 2005). Beide 

Syndrome sind ebenfalls mit einer schweren Intelligenzminderung assoziiert und gehen 

zumeist mit schweren Fehlbildungen einher. Die Lebenserwartung ist zumeist deutlich 

reduziert. Das Risiko für eine Fehl- oder Totgeburt ist bei einer Trisomie 13 oder 18 

deutlich erhöht (Schaaf und Zschocke 2013). 

Strukturelle Chromosomenaberrationen, wie z.B. Deletionen, Duplikationen oder unba-

lancierte Translokationen, gehören ebenfalls zu den chromosomalen Ursachen von In-

telligenzminderung. Beispiele hierfür sind das Cri-du-chat-Syndrom (Deletionen an 

Chromosomen 5) und das Wolf-Hirschhorn-Syndrom (Deletionen an Chromosomen 4) 

(Rost und Klein 2005, Tzschach und Ropers 2007). Bis zu einer Größe von 5 Megaba-

sen (Mb) sind strukturelle Chromosomenaberrationen unter dem Mikroskop im Rahmen 

einer konventionellen Chromosomenanalyse sichtbar. Kleinere Chromosomenverände-
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rungen, sogenannte submikroskopische Aberrationen, können ebenfalls Ursache einer 

geistigen Behinderung sein (Tzschach und Ropers 2007, Bommer und Trimborn 2011). 

Sie befinden sich häufig im subtelomeren Bereich bzw. direkt proximal der Chromoso-

menenden. Beispiele für submikroskopische Aberrationen sind das Di Goerge Syndrom 

(Mikrodeletion 22q11.2) oder das Williams-Beuren-Syndrom (Mikrodeletion 17p11.2) 

(Kobrynski und Sullivan 2007, Bommer und Trimborn 2011). 

Bei monogenen Erkrankungen liegen Veränderungen in einem einzelnen Gen vor. Dies 

kann zu einer Vielzahl verschiedener Krankheitsbilder mit Intelligenzminderung führen 

(Winnepenninckx et al. 2003). Mehr als 1200 monogene Ursachen der Intelligenzmin-

derung sind bis heute beschrieben. Zu den häufigsten Krankheitsbildern gehört das Fra-

gile X-Syndrom, das durch eine Veränderung des FMR1-Gens auf dem X-Chromosom 

verursacht wird (Rehder und Fritz 2005).  

Ein Grund für den höheren Anteil von Jungen mit geistiger Behinderung sind X-

chromosomal vererbte Syndrome mit Entwicklungsstörung. Frauen haben zwei X-

Chromosomen, Männer tragen ein X- und ein Y-Chromosom. Liegt eine Mutation auf 

einem X-Chromosom vor, können Frauen diese in der Regel4 durch das zweite Chromo-

som kompensieren, Männer jedoch nicht (Rost und Klein 2005, Schaaf und Zschocke 

2013). Dies ist vermutlich einer der Gründe, weshalb Jungen häufiger als Mädchen von 

Intelligenzminderung betroffen sind (Drews et al. 1995). 

 

1.2.4.2 Genetische Untersuchungsmethoden/Array-CGH 

Die Abklärung einer Intelligenzminderung umfasst einen komplexen Untersuchungsab-

lauf. Zu Beginn erfolgt eine ausführliche Anamnese samt Familienanamnese über min-

destens drei Generationen sowie eine klinische Untersuchung. In einigen Fällen können 

sich hierdurch Hinweise auf bestimmte erbliche Erkrankungen oder eine syndromale 

Form der Intelligenzminderung ergeben (Rost und Klein 2005). Bei diesen Patienten 

kann die weiterführende genetische Diagnostik individuell auf die vermutete Ursache, 

z.B. im Sinne der Mutationsanalyse eines bestimmten Gens, ausgerichtet werden 

(Shoukier et al. 2012). 

                                                 
4 Dies gilt nicht für X-chromosomal dominante Erbgänge. Weiterhin kann es vorkommen, dass im Rah-

men der normalen X-Chromosom-Inaktivierung zufällig häufiger das gesunde X-Chromosom inaktiviert 

wird (sog. skewed X-inactivation), so dass es zu Krankheitserscheinungen auch bei der Frau kommen 

kann (Plenge et al. 2002, Rost und Klein 2005). 



Einleitung                                                                                                                         13 

 

 

 

Ergibt sich kein Verdacht auf eine spezifische genetische Ursache, bleibt die Möglich-

keit, mit verschiedenen genetischen Screening-Methoden eine mögliche genetische Ur-

sache zu finden und eine Diagnose zu stellen. Die humangenetische Untersuchung be-

ginnt standardmäßig mit der konventionellen Chromosomenanalyse5. Im Rahmen dieser 

Untersuchung können chromosomale Veränderungen bis zu einer Größe von 5 bis 10 

Millionen Basenpaaren detektiert werden. Ist die Chromosomenveränderung kleiner, 

wie zum Beispiel bei submikroskopischen oder monogenen Veränderungen, kann sie 

aufgrund der begrenzten Auflösung der Untersuchungsmethode nicht entdeckt werden 

(Heinrich et al. 2008). 

In den 1980er Jahren wurde mit den molekularzytogenetischen Untersuchungen eine 

Methode entwickelt, welche eine höhere Auflösung ermöglicht (Schaaf und Zschocke 

2013). Die Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung (FISH) konnte mit Hilfe von fluores-

zenzmarkierten Deoxyribonucleic acid-Sonden (DNA-Sonden) auch submikroskopische 

Veränderungen diagnostizieren (Rost und Klein 2005). 

Mit der Array-CGH hat sich ein weiteres neues molekulargenetisches Verfahren etab-

liert. Es handelt sich dabei um ein Hybridisierungsverfahren, mit dem eine etwa hun-

dertfach höhere Auflösung im Vergleich zur konventionellen Chromosomenanalyse 

erreicht wird (Shoukier et al. 2012). 

Das Prinzip dieses 1997 entwickelten Verfahrens beruht auf einem Vergleich des Ge-

noms des Patienten mit einer Referenz-DNA, die zumeist von gesunden Kontroll-

Patienten stammt (Charieté-Universitätsmedizin Berlin, 2015). Abbildung 3 verdeutlicht 

das Prinzip des Verfahrens: Beide DNA-Moleküle werden unterschiedlich farblich fluo-

reszenzmarkiert (z.B. Patienten-DNA grün, Referenz-DNA rot) und anschließend im 

gleichen Verhältnis auf einen Array-Chip gegeben. Auf diesem befinden sich mehrere 

Millionen molekularer Sonden, die das gesamte menschliche Genom repräsentieren 

(Schritt 1 und 2). Im Anschluss an den Hybridisierungsvorgang findet die Auswertung 

der entstandenen Farbsignale mit Hilfe einer speziellen Software statt (Schritt 3). Hat 

sich die jeweils gleiche Menge von Patienten- und Referenz-DNA an die Sonden gehef-

tet, entsteht eine Mischfarbe (gelb). Überwiegt die Patienten-DNA ergibt sich ein grü-

nes Farbsignal und eine Duplikation wurde nachgewiesen. Liegt umgekehrt mehr Kon-

troll-DNA vor, entsteht ein rotes Farbsignal. In diesem Fall liegt eine Deletion vor 

                                                 
5 Hierbei handelt es sich um eine lichtmikroskopische Betrachtung der Chromosomen in der (Pro-) Meta-

phase, die aus kernhaltigen, teilungsfähigen Zellen (zumeist Lymphozyten aus venösem Vollblut) gewon-

nen werden (Schaaf und Zschocke 2013). 



Einleitung                                                                                                                         14 

 

 

 

(Heinrich et al. 2008). Mittels dieses Untersuchungsverfahrens können chromosomale 

Aberrationen von ca. 100 Kilobasen nachgewiesen werden (Vergleich Abbildung 3) 

(Heinrich et al. 2008, Tzschach und Ropers 2007). 

 

 

Abbildung 3: Prinzip der Array-CGH-Methode  

(Charité-Universitätsmedizin Berlin, http://genetik.charite.de/diagnostik/array_cgh/ 

Stand: 22.01.2015) 

 

Verschiedene Studien belegen, dass durch diese neue Methode bei etwa 10 – 15 % aller 

Kinder mit bislang unklarer Entwicklungsstörung oder Intelligenzminderung ursächli-

che Chromosomenaberrationen festgestellt werden können (de Vries et al. 2005, Sagoo 

et al. 2009, Shoukier et al. 2012). 

 

1.2.5 Definition von Lebensqualität 

Seit dem Beginn der Lebensqualitätsforschung steht die Definition des Begriffs Le-

bensqualität in der Diskussion. Eine Vielzahl von grundlegenden Festlegungen und 

Modellen wurde veröffentlicht, es gibt jedoch keine einheitliche Definition (Böhmer 

und Ravens-Sieberer 2005). Ursächlich hierfür ist zum einen der hoch komplexe, 

sprachlich schwer fassbare Begriff sowie die hohe Individualität von Lebensqualität und 

zum anderen die Vielzahl der jeweils fachspezifischen Akzentuierungen bei der Defini-

tion von Lebensqualität (Radoschewski 2000, Renneberg und Lippke 2006). Die Defini-
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tion der WHO aus dem Jahr 1997 beschreibt Lebensqualität als ein multidimensionales, 

individuelles Konstrukt und bezieht den Lebenshintergrund mit ein (Renneberg und 

Lippke 2006): 

„Lebensqualität ist die subjektive Wahrnehmung einer Person über ihre Stellung im 

Leben in Relation zur Kultur und zu den Wertesystemen, in denen sie lebt und in Bezug 

auf ihre Ziele, Erwartungen, Maßstäbe und Anliegen. Es handelt sich um ein breites 

Konzept, das in komplexer Weise beeinflusst wird durch die körperliche Gesundheit 

einer Person, den psychischen Zustand, die sozialen Beziehungen, die persönlichen 

Überzeugungen und ihre Stellung zu den hervorstechenden Eigenschaften der Umwelt“ 

(WHO 1997 zitiert nach Renneberg und Lippke 2006). 

Die Lebensqualitätsforschung hat ihren Ursprung in den Sozialwissenschaften. Hier 

galten ökonomische und soziale Faktoren wie materielle Sicherheit und gesundheitliche 

Versorgung als Maßstab für die Lebensqualität (Freund und Ziegelmann 2009). Mit 

dem sich wandelnden Verständnis von Behinderung begann in der Medizin ein Umden-

ken, das den Beginn der Lebensqualitätsforschung in dieser Wissenschaft darstellte: 

Ziele des ärztlichen Handelns orientierten sich nicht mehr nur an somatischen Gesichts-

punkten, sondern auch am Wohlbefinden des Patienten vor seinem jeweiligen Le-

benshintergrund (Büchi und Scheuer 2004, Böhmer und Ravens-Sieberer 2005). Anders 

als in den Sozialwissenschaften bildeten in der Medizin psychische, soziale sowie kör-

perliche Aspekte wichtige Indikatoren der Lebensqualität (Renneberg und Lippke 

2006). Um den Begriff Lebensqualität sinnvoll einzuengen, wurde der Begriff gesund-

heitsbezogene Lebensqualität eingeführt (Radoschewski 2000).  

In den 1980er Jahren entwickelte sich eine Debatte um die Messbarkeit von Lebensqua-

lität (Büchi und Scheuer 2004). Diskutiert wurde, ob und wie Lebensqualität messbar 

gemacht werden könnte. Weitgehende Einigung in Bezug auf die Messmethode besteht 

im konstruktivistischen Ansatz, bei dem die jeweilige Messmethode definiert, was Le-

bensqualität ist (Radoschewski 2000). Im Laufe der Jahre ist eine Vielzahl von psycho-

metrisch geprüften und standardisierten Messmethoden zur Messung der Lebensqualität 

etabliert worden (Renneberg und Lippke 2006). Die Bedeutung von Lebensqualitätsin-

dikatoren bei der Evaluation von Therapien oder der Qualitätssicherung wächst (Freund 

und Ziegelmann 2009).  

Studien der WHO haben gezeigt, dass sich die Menschen weitgehend einig darüber 

sind, was Lebensqualität für sie bedeutet: Unabhängig vom Lebenshintergrund befan-
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den sie körperliches Wohlbefinden, soziale Integration, psychische Stabilität, alltägliche 

Rollenerfüllung mit sozialer Hilfe und ökonomische Sicherheit als bedeutend (The 

WHOQOL Group 1998). 

1.2.6 Coping 

Wie Studien belegen, stellt die Erkenntnis der Behinderung eines Kindes für die be-

troffenen Familien ein belastendes Lebensereignis dar (u.a. Canam 1993, Heaman 1995, 

Oelofsen und Richardson 2006). Oft verändert die Behinderung eines Kindes die Le-

bensplanung der Eltern. Sie werden mit neuen Lebensrealitäten und Aufgaben konfron-

tiert, die von der persönlichen Verarbeitung und Akzeptanz der Behinderung bis hin zur 

Realisierung eines neu definierten Lebensalltags reichen (Canam 1993).  

Der Prozess der Auseinandersetzung und Bewältigung belastender Lebensereignisse 

durch die betroffene Person wird Coping genannt. Seit den 1970er Jahren wird dieses 

Phänomen zunehmend Thema wissenschaftlicher Untersuchungen. Ziel ist es, geeignete 

Maßnahmen und Voraussetzungen zur Unterstützung der Personen in der Phase der 

Auseinandersetzung zu finden. In der Zwischenzeit sind eine Vielzahl von Modellen 

und Theorien zum Thema Coping entworfen worden. Das bedeutendste Stress- und Co-

pingmodell ist das transaktionale Bewältigungsmodell von Lazarus (Rüger et al. 1990). 

Die grundlegende Annahme in diesem Modell ist, dass Stress dann entsteht, wenn ein 

Ungleichgewicht zwischen eigenen oder umgebungsbedingten Anforderungen und Res-

sourcen einer Person vorliegt (Laux und Weber 1990). Das Ungleichgewicht entsteht 

nicht allein und objektiv durch die Situation selbst, sondern durch das individuelle Erle-

ben dieser (Laux und Weber 1990, Reimann und Pohl 2006). 

Coping ergibt sich aus den Anstrengungen einer Person, diese Situation zu bewältigen. 

Die Anstrengungen können sowohl intrapsychischer als auch handlungsorientierter Na-

tur sein (Folkmann und Lazarus 1980). Unterschieden wird problemorientiertes und 

emotionsorientiertes Coping. Ziel des problemorientierten Copings ist die aktive Verän-

derung der belastenden Situation. Das emotionsorientiere Coping ermöglicht einen bes-

seren Umgang mit der Belastung, beispielweise durch das Erlernen von Entspannungs-

techniken (Reimann und Pohl 2006).  

Für beide Coping-Arten geben Lazarus und Launier vier Bewältigungsstrategien vor: 

Neben Informationssuche und -unterdrückung werden die Aktionshemmung zur Unter-

drückung fehlerhafter Handlungsimpulse, die direkte Aktion zur Veränderung der 
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Stresssituation sowie intrapsychische Bewältigungsformen mit dem Ziel der Stressre-

duktion genannt (Lazarus und Launier 1981). 

1.2.7 Literaturvergleich 

Die Auswirkung der Behinderung eines Kindes auf die betroffenen Familien bzw. El-

tern ist Gegenstand vieler Studien. Im Folgenden sollen die Studien mit Schwerpunkt-

setzung auf die Lebensqualität der Familien/Eltern, insbesondere vor dem Hintergrund 

einer Diagnosestellung, vorgestellt werden. 

Canam hat sich in einer systematischen Untersuchung und Zusammenfassung verschie-

denster Studien unter dem Titel „Common adaptive tasks facing parents of children 

with chronic conditions“ aus dem Jahr 1993 mit den Anforderungen an Eltern eines 

behinderten oder chronisch kranken Kindes befasst. Es wurde ein Rahmenplan aufge-

stellt, der acht notwendige Bewältigungsschritte der Familien mit dem Ziel der Adapta-

tion der neuen Lebenssituation beschreibt (Canam 1993, S. 46):  

1. Akzeptanz der Behinderung des Kindes 

2. Erfüllung der Alltagsbedürfnisse des behinderten Kindes 

3. Erfüllung der Bedürfnisse des Kindes im Rahmen seiner eigenen Entwicklung 

4. Erfüllung der Entwicklungsbedürfnisse anderer Familienmitglieder 

5. Bewältigung von dauerhaftem Stress und zwischenzeitlichen Krisen 

6. Unterstützung der Familienmitglieder bei der Situationsbewältigung 

7. Aufklärung anderer Menschen über die Behinderung des Kindes 

8. Aufbau eines unterstützenden sozialen Netzwerkes. 

Der Prozess des Copings wird, wie verschiedene Studien gezeigt haben (u.a. Pelchat et 

al. 1999, Rosenthal et al. 2001, Rahi et al. 2004), von mehreren Faktoren beeinflusst. In 

nahezu allen Studien zeigte sich, dass dabei auch das Angebot an Informationen und 

Kenntnissen über die Situation des Kindes eine Rolle spielt: 

Taanila et al. fanden in ihrer 2002 veröffentlichten Studie mit dem Titel „Coping of 

parents with physically and/or intellectually disabled children“ heraus, dass sich ein 

hohes Maß an Information und Kenntnis über die Behinderung des Kindes sowie ein 

harmonisches, kooperatives Familienleben positiv auf den Copingprozess auswirken. 

Auch die Unterstützung durch das soziale Umfeld, insbesondere in den ersten Tagen 

nach Diagnoseerhalt, hilft den Betroffenen. Sie verglichen hierzu Familien geistig oder 

körperlich behinderter Kinder mit gutem Adaptationsprozess mit Familien, die sich nur 
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schlecht mit der Situation arrangieren konnten. Andere Studien zu diesem Thema ka-

men zu ähnlichen Ergebnissen (u.a. Hentinen und Kyngäs 1998, Rahi et al. 2004). 

Die Erfahrungen der Eltern im Umgang mit Ärzten und anderen im Gesundheitswesen 

tätigen Personen zeigte sich in weiteren Studien (u.a. Patterson et al. 1997,  Ablon 2000, 

Ashtiani et al. 2014) als wichtige Einflussgröße auf das Coping. In der Studie der Wis-

senschaftlerin Joan Ablon aus dem Jahr 2000 fragte sie 18 Familien, deren Kind die 

Diagnose Neurofibromatose 1 erhalten hatten, nach ihren Erfahrungen mit der Diagno-

semitteilung. Es zeigte sich, dass ein breites Angebot an Information, individueller 

Aufmerksamkeit, Erklärungen und das Angebot weiterer Gesprächstermine durch die 

Ärzte einen positiven Effekt auf die Reaktion der Eltern haben (Ablon 2000).  

In einer 1999 veröffentlichten Studie mit dem Titel „Adaptation of parents in relation 

to their 6-month-old infant's type of disability” untersuchten Pelchat et al. die Anpas-

sungsreaktion der Familien in Bezug auf die Behinderungsart des Kindes. Aufgeteilt in 

drei Gruppen wurden 144 Mütter und Väter von sechs Monate alten Säuglingen aus 

verschiedenen Krankenhäusern der Region um Québec und Montréal (Kanada) befragt. 

Neben jeweils einer Gruppe aus Eltern von Säuglingen mit Down-Syndrom, angebore-

nem Herzfehler und Lippen- oder Gaumenspalte, gab es eine Vergleichsgruppe von 

Eltern mit Kindern ohne Behinderung. Untersucht wurde die Stressbelastung in den 

Bereichen Kindeserziehung, Stressbewertung und psychologische Stressbelastung. 

Festgestellt wurde, dass sowohl die Elterngruppe der Kinder mit Down-Syndrom, als 

auch die Elterngruppe der Kinder mit angeborenem Herzfehler, im Vergleich zu den 

Eltern gesunder Kinder bzw. Kindern mit Lippen- oder Gaumenspalte, unter verstärkter 

Belastung stehen und sich schwieriger mit der Situation arrangieren können. Die Wis-

senschaftler folgerten hieraus, dass die Art der Behinderung Auswirkungen auf die 

Stressbelastung hat. Als ursächlich wurden u.a. sowohl Behinderungscharakteristika wie 

Schwere und Ausprägung als auch Möglichkeiten zu Intervention und Einflussnahme 

durch die Eltern angegeben. Als stressfördernd wurden dabei Unklarheiten in der Diag-

nose der Behinderung und der Perspektive des behinderten Kindes genannt (Pelchat et 

al. 1999). 

Ähnliche Schlussfolgerungen konnten Lenhard et al. aus ihrer Studie mit dem Titel 

„Psychological Benefit of Diagnostic Certainty for Mothers of Children With Disabili-

ties: Lessons From Down Syndrome“ aus dem Jahr 2005 ziehen. Sie verglichen Mütter 

nicht-behinderter Kinder mit Müttern von Kindern mit Down-Syndrom und Müttern 
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von Kindern mit einer nicht diagnostizierten geistigen Behinderung in Bezug auf ihre 

Sorgen, Schuldgefühle und emotionalen Belastungen. Hierzu verschickten sie Fragebö-

gen an Eltern von Kindern in Grund- und Sonderschulen. Im Ergebnis erzielten die 

Mütter von Kindern mit Down-Syndrom und die Mütter von nicht-behinderten Kindern 

ein nahezu gleiches Ergebnis, während die Mütter von Kindern mit unklarer Intelli-

genzminderung klare psychoemotionale Nachteile in allen befragten Bereichen aufwie-

sen. Lenhard et al. führten dies darauf zurück, dass die diagnostische Unklarheit zu star-

ken emotionalen Belastungen bei den betroffenen Eltern führt, wohingegen die Eltern 

von Kindern mit einer definitiven, allgemein bekannten Diagnose, mit guter Prognose 

und einem funktionierenden Netzwerk an Selbsthilfegruppen, eine nahezu gleichwertige 

emotionale Empfindung wie die Eltern mit Kindern ohne Behinderung haben (Lenhard 

et al. 2005).   

Madeo et al. konnten überdies in ihrer Studie, in der sie Eltern chronisch kranker Kinder 

ohne Diagnose befragten, feststellen, dass die Unklarheit über eine Diagnose mit einem 

Mangel an Optimismus und Kontrollgefühl einhergeht (Madeo et al. 2012).  

In ihrer qualitativen Studie „Parental Attitudes towards a Diagnosis in Children With 

Unidentified Multiple Congenital Anomaly Syndromes“ aus dem Jahr 2001 untersuchten 

Rosenthal et al. die Auswirkungen einer fehlenden Diagnose auf die elterliche Bewälti-

gung und Anpassungsfähigkeit an die speziellen Bedürfnisse des behinderten Kindes. 

Hierzu befragten sie 29 Elternteile von Kindern mit multiplen angeborenen Fehlbildun-

gen ungeklärter Ätiologie zu der Bedeutung einer Diagnose. Im Ergebnis ergaben sich 

sechs Bereiche, auf die eine Diagnose einen starken Einfluss hat: Krankheitsbezeich-

nung, Ursache, Prognose, Behandlung, Akzeptanz und soziale Unterstützung. Dabei 

zeigten besonders die Eltern junger Kinder einen großen Wunsch nach einer Diagnose-

klärung. Eltern von älteren Kindern berichteten, dass ihr Wunsch nach einer ätiologi-

schen Abklärung mit der Zeit abgeflacht sei. Einige Eltern empfanden sowohl Vor- als 

auch Nachteile in Bezug auf eine Diagnose. Es gab allerdings keine Eltern, die sich ge-

gen eine Ursachenklärung aussprachen. Als Vorteile wurden dabei unter anderem die 

verbesserte Unterstützung und Akzeptanz von Gesellschaft, Staat und sozialem Umfeld 

durch einen Namen für die Situation des Kindes, die Verbesserung der persönlichen 

Akzeptanz der Behinderung des Kindes, eine Erlösung von Schuldfragen, Kenntnisse 

eines Wiederholungsrisikos bei der weiteren Familienplanung, Kenntnisse und Sicher-

heit in Bezug auf den weiteren Lebensverlauf des Kindes sowie verbesserte Behand-
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lungsmöglichkeiten genannt. Als negative Auswirkungen nannten einige Eltern die 

Angst vor Stigmatisierung des Kindes durch eine Diagnose. Darüber hinaus gaben die 

Eltern an, durch die Ursachenklärung die Möglichkeit zu erlangen, innerhalb einer 

Selbsthilfegruppe mit Eltern in Kontakt zu treten, die ein Kind mit der gleichen Diagno-

se haben (Rosenthal et al. 2001). Die hohe Bedeutung der Teilnahme an einer Selbsthil-

fegruppe für betroffene Eltern konnte auch in anderen Studien nachgewiesen werden 

(Solomon et al. 2001, Makela et al. 2009). 

Ein sehr ähnliches Ergebnis wie Rosenthal et al. erlangten Makela et al. mit ihrer Studie 

aus dem Jahr 2009. Sie befragten die Eltern von 20 Kindern mit geistiger Behinderung 

nach der Wichtigkeit und den Auswirkungen einer Diagnose auf verschiedene Lebens-

bereiche. Bei zehn Kindern war zuvor eine genetische Ursache festgestellt worden, bei 

den anderen zehn Kindern war die Ätiologie noch unklar. Im Ergebnis wurde festge-

stellt, dass sich viele Eltern schnellstmöglich, andere nach einer gewissen Gewöhnungs-

zeit, insgesamt jedoch alle Befragten eine Diagnose wünschten. Positive Auswirkungen 

dieser wurden insbesondere in den Bereichen Bestätigung und Information, Unterstüt-

zung im Bildungssystem und in anderen Bereichen, frühe Interventionen, Neugier und 

pränatale Diagnosemöglichkeiten beschrieben. Dabei berichteten die Eltern, dass ihr 

Wunsch nach einer Ursachenklärung insbesondere in der ersten Zeit stark war. Am 

wichtigsten erschien ihnen die Tatsache, einen „Namen“ und damit eine Art Legitimati-

on für die Art und das Verhalten des Kindes durch einen Diagnose zu erhalten, wobei 

eine bekannte Ursache im Vergleich zu einer unbekannten als hilfreicher wahrgenom-

men wurde. Die von der Gruppe ohne Diagnose erwarteten Auswirkungen einer Diag-

nosestellung unterschieden sich nicht wesentlich von den erfahrenen Auswirkungen der 

Gruppe mit Diagnose (Makela et al. 2009). 
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2 Material und Methoden 

2.1 Fragestellung und Hypothese 

In der vorangegangenen Literaturanalyse wurde deutlich, dass in verschiedenen Studien 

untersucht wurde, welche Erwartungen, Hoffnungen und Wünsche Eltern behinderter 

Kinder an eine Diagnose binden (z.B. Rosenthal et al. 2001, Lenhard et al. 2005). Es 

wurde bislang jedoch nur unzureichend gezeigt, welche psychosozialen Auswirkungen 

das Ergebnis einer genetischen Untersuchung beim Kind auf die Lebensqualität der be-

troffenen Eltern tatsächlich hat und ob und inwiefern sich die Lebensqualität der Eltern 

mit Diagnose von denen ohne Diagnose unterscheidet. Lenhard et al. verglichen eine 

Elterngruppe von Kindern mit Down-Syndrom bzw. mit Diagnose mit der Elterngruppe 

von Kindern mit ungeklärter Diagnose. Allerdings sind die Behinderungsarten derart 

unterschiedlich, dass Eltern von Kindern mit Down-Syndrom möglicherweise bereits 

aufgrund der Häufigkeit der Behinderung, dem Wissen und der Anerkennung in der 

Bevölkerung sowie dem gut ausgebauten Versorgungssystem für diese Kinder emotio-

nal weniger belastet sind (Lenhard et al. 2005). Rosenthal et al. betonten, dass die Eltern 

ihrer Studie zwar meinen, dass eine Diagnose hilfreich wäre, es hierfür jedoch keinen 

Beweis gibt (Rosenthal et al. 2001). Mekala et al. verglichen die Situation von Familien 

geistig behinderter Kindern mit Diagnose mit Familien von geistig behinderten Kindern 

ohne Diagnose (Makela et al. 2009). Dabei unterblieb jedoch der Vergleich der Lebens-

qualität dieser Familien vor der Diagnose mit der Lebensqualität nach der Diagnose.  

 

In der vorliegenden Arbeit sollte folgende Hauptfrage geklärt werden:   

Hat die Diagnoseklärung mittels einer genetischen Methode (Array-CGH) Auswirkun-

gen auf die Lebensqualität von Eltern behinderter Kinder?   

Die Auswirkungen der Diagnose auf die Lebensqualität wurden als Ergebnis folgender 

Einflussfaktoren definiert:  

- der häuslichen, gesundheitlichen und sozioökomischen Situation des Elternteils 

- der familiären und partnerschaftlichen Beziehungsstrukturen 

-  der Behinderung des Kindes (Art und Umfang der Behinderung, Krankengeschich-

te) 

- des sozialen Umfeldes 
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- der persönlichen Einstellung gegenüber einer Diagnosestellung und deren Vermitt-

lung. 

Ausgehend von diesen Grundlagen ergaben sich folgende Haupthypothesen: 

1. Die Diagnosestellung einer definitiven genetischen Ursache wirkt auf beide Eltern-

teile entlastend und bewirkt daher eine Verbesserung der Lebensqualität. 

2. Eltern, bei deren Kindern bisher keine Diagnose gestellt wurde, wünschen sich 

Klarheit über die Ursachen der Behinderung ihres Kindes und verbinden mit dieser 

Vorstellung ebenfalls eine Verbesserung der Lebensqualität. 

Wie zuvor bereits beschrieben ergab sich die Lebensqualität als komplexes Ergebnis 

verschiedener Bereiche der sozioökomischen Gegebenheiten bzw. des alltäglichen Le-

bens. Um Erkenntnisse darüber zu erlangen, wovon mögliche Auswirkungen auf die 

Lebensqualität des Elternteils abhängig sind und wodurch Unterschiede in Bezug auf 

diese erklärt werden können, wurden folgende Bereiche untersucht: 

- zur Person des Befragten: 

Welche Auswirkungen haben der gesundheitliche und sozioökonomische Status des 

Elternteils auf die Lebensqualität bzw. deren Änderung? Wie wirken sich bestimmte 

familiäre und häusliche Situationen und die Nähe zum betroffenen Kind aus? 

-   zum Kind:  

Welchen Einfluss haben die Art und der Umfang der Behinderung des betroffenen Kin-

des? Welche Rolle spielt der Krankheitsverlauf, das Alter und die Schul-

/Kindergartenform des betroffenen Kindes? Ändert sich die Therapie des Kindes nach 

der Diagnosestellung und welche Auswirkungen hat dies? 

-  zum sozialen Umfeld:  

Wie ändert sich das soziale Umfeld bzw. was sind die Erwartungen der Auswirkungen 

einer Diagnosestellung auf das soziale Umfeld? Welche Auswirkungen gibt es im Be-

reich der Partnerschaft und der eigenen Person?  

-  zur Diagnose: 

Wie wichtig ist den Befragten eine Diagnose und welche Auswirkungen hat diese? 

Wurde die Diagnose verstanden und angemessen vermittelt? Wo liegen Verbesse-

rungsmöglichkeiten? 
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2.2 Methodische Durchführung und Auswertung 

2.2.1 Untersuchungsinstrument 

Zur Durchführung der Studie wurde die Form der postalischen, schriftlichen Befragung 

mittels eines Fragebogens, bestehend aus geschlossenen und offenen Fragen, gewählt. 

Pro Elternpaar wurden zwei Fragebögen, jeweils für den Vater (bzw. die männliche 

Bezugsperson des Kindes) und die Mutter (bzw. die weibliche Bezugsperson des Kin-

des), verschickt. Weiterhin bezog sich die Befragung auf zwei Elterngruppen: Zum ei-

nen auf die Elterngruppe, welche durch die genetische Untersuchung eine Diagnose 

erhalten hatte (im Folgenden Elterngruppe mit Diagnose; Gruppe I genannt) und zum 

anderen auf eine Gruppe von Elternpaaren, bei deren Kindern auch nach der Untersu-

chung die Ursache für die Entwicklungsverzögerung unklar blieb (im Folgenden El-

terngruppe ohne Diagnose; Gruppe II genannt). Um detaillierte Informationen der El-

tern beider Gruppen zu erhalten, war es notwendig, separate Fragebögen für die jeweili-

gen Gruppen zu erstellen, die sich in wenigen Fragen unterschieden. Diese Maßnahme 

erschien zwingend notwendig, um umfassendere Erkenntnisse zu erlangen, da bei-

spielsweise offene Fragen zum Verständnis der Diagnose (z.B. „Welche Chromoso-

menveränderung wurde bei Ihrem Kind festgestellt?“) für die Elterngruppe ohne Diag-

nose nicht zu beantworten waren. 

Die Notwendigkeit der schriftlichen Befragung ergab sich zum einen aus der Größe der 

Stichprobe und zum anderen aus der Tatsache, dass die Befragten teilweise in weiter 

entfernten Teilen Deutschlands lebten. Eine persönliche Befragung dieses Umfangs 

wäre daher sowohl aus terminlichen, als auch logistischen Gründen nicht umsetzbar 

gewesen. Gleichzeitig konnten mittels dieses Verfahrens eine Reihe genereller Vorteile 

standardisierter schriftlicher Befragungen genutzt werden (Schnell et al. 2011). Insbe-

sondere in Bezug auf die sehr persönliche Art der Fragen erschienen diese von großem 

Nutzen: Es gab keinen Intervieweffekt und es entfiel der Druck, den Fragebogen zu 

einem bestimmten Zeitpunkt ausfüllen zu müssen. Dies kann die Teilnahmebereitschaft 

erhöhen und den Befragten überlegter antworten lassen. Vor allem aber erlaubt die 

schriftliche Befragung eine subjektiv erlebte höhere Anonymität, was zu einer ehrliche-

ren Antwort des Befragten führen kann (Schnell et al. 2011, Mayer 2006). Dies er-

schien, insbesondere vor dem Hintergrund einer möglichen Kritik an der Einrichtung 

des Sozialpädiatrischen Zentrums (SPZ) Göttingen oder der Humangenetik Göttingen, 

in der die Familien betreut wurden und die zugleich auch die Studie durchführten, wich-
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tig. Die Nachteile einer schriftlichen Befragung bestehen u.a. in einer eher geringen 

Rücklaufquote. Weitere Nachteile sind mögliche missverstandene Formulierungen und 

die Ungewissheit, durch wen und mit welcher Ernsthaftigkeit der Fragebogen tatsäch-

lich ausgefüllt wurde (Schnell et al. 2011). Um die Gefahr systematischer Ausfälle6  

möglichst gering zu halten wurde der Fragebogen in einfacher, allgemein verständlicher 

Sprache verfasst und trotz eines breiten Themenspektrums auf das Minimum verkürzt. 

Im Fragebogen wurde eine Kombination aus geschlossenen und offenen Fragen ge-

wählt. Die geschlossenen Fragen erlaubten eine einfache quantifizierende Analyse der 

studienrelevanten Bereiche und die objektive Berechnung der Lebensqualität. Insbeson-

dere vor dem Hintergrund der Vielzahl zu erfragender Fakten und der Notwendigkeit 

eines wissenschaftlich eindeutig belegbaren Ergebnisses – bei einem schwer fassbaren 

Thema wie der Lebensqualität – erschien dies nötig. Die offenen Fragen erlaubten dar-

über hinaus, die subjektiven Empfindungen und Erklärungen stärker zu betonen und in 

einem größeren Antwortspektrum individuelle Empfindungen, Meinungen oder Tatsa-

chen zu erfassen, die aufgrund ihrer Vielfältigkeit im Raster der geschlossenen Fragen 

nicht erfasst werden konnten (Micheel 2010). Da diese im Nachhinein zum Großteil 

ebenfalls kategorisiert werden konnten, war es auch hier möglich, quantitative Aussagen 

zu treffen. Bei den präzisen offenen Fragen, z.B. nach Alter oder wöchentlicher Ar-

beitszeit, war eine Kategorisierung unproblematisch. In Bezug auf die ausführlichen 

Antworten mit starker subjektiver Meinungs- und Emotionskomponente, konnten nur 

eindeutig einzuordnende Antworten kategorisiert werden, um den Fehler der falschen 

Interpretation bzw. Auswertung zu vermeiden (Micheel 2010). Die ebenfalls angewand-

ten Hybridfragen7 ermöglichten im Fall einer nicht vorhandenen passenden geschlosse-

nen Antwortmöglichkeit (z.B. bei der Frage nach wer den Großteil der Betreuung des 

Kindes übernimmt), die eigene Antwort einzutragen (Schnell et al. 2011). 

Alle befragten Eltern hatten das Ergebnis der genetischen Untersuchung bereits erhal-

ten. Der Zeitpunkt der Mitteilung des Untersuchungsergebnisses lag zum Befragungs-

zeitpunkt ein bis vier Jahre zurück, so dass es sich bei der Studie um eine retrospektive 

Befragung handelte. Dies hatte den Vorteil, dass die Eltern bereits seit mindestens ei-

nem Jahr mit den Untersuchungsergebnissen lebten und eventuelle Auswirkungen auf 

                                                 
6 Systematische Ausfälle können dadurch erfolgen, dass „Personen mit höherem Bildungsniveau, die 

Erfahrung im Umgang mit schriftlich fixierten Medien haben oder Personen, die stark am Thema interes-

siert sind, eher den Fragebogen zurückschicken“ (Schnell et al. 2011, S. 352). 
7  Hybridfragen entsprechen einer „Kombination von offenen und geschlossenen Antwortvorgaben“ 

(Schnell et al. 2011, S. 326) 
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ihre Lebensqualität mit einigem Abstand zum Ereignis abgeben konnten. Andererseits 

bedurfte die hohe Variabilität der Phase zwischen Diagnosestellung und Befragung, 

gerade in Bezug auf die emotionale Situation vor Erhalt des Ergebnisses, die bei der 

Elterngruppe mit Diagnose erfragt wurde, einer sorgfältigen Abschätzung der Daten 

hinsichtlich der Gütekriterien. 

Da es sich jedoch um einen Bereich handelte, der in der Regel mit einer starken emotio-

nalen Beteiligung der Eltern einhergeht, gab es einen deutlichen Gedächtnisvorteil ge-

genüber allgemeineren Aspekten des autobiographischen Gedächtnisses. Die relevante 

Forschungsliteratur hat eine relativ hohe Übereinstimmung darin, dass von einem Be-

haltensvorteil für selbstbezogenes Material ausgegangen werden kann. Vor allem Ereig-

nisse, die zum Zeitpunkt ihres Auftretens mit intensiven, positiven oder negativen, Af-

fekten verknüpft waren, werden auch nach längerer Zeit vergleichsweise genau erinnert 

(Schumacher et al. 2002). Die Gütekriterien der retrospektiven Untersuchung erschie-

nen vor diesem Hintergrund daher als ausreichend gegeben. 

 

2.2.2 Konstruktion des Fragebogens 

Insgesamt enthielt der Fragebogen von Gruppe I 68 Fragen und der Fragebogen der 

Gruppe II 62 Fragen. Jeweils 29 Fragen gehörten zum Ulmer Lebensqualitäts-Inventar 

(ULQIE). Die Fragebögen befinden sich im Anhang dieser Arbeit auf Seite 82 und 87. 

Beide Fragebögen waren in vier große Abschnitte gegliedert: 

1. Fragen zu soziodemographischen und -ökonomischen Daten des Befragten:  

- Alter und Familienstand 

- derzeitige häusliche Situation 

- weitere Kinder und mögliche Entwicklungsauffälligkeiten dieser  

- eigener Betreuungsanteil am Kind und weitere Betreuungspersonen 

- eigene chronische Erkrankung  

- Bildungsabschluss und Berufstätigkeit 

2. ULQIE: siehe unten  

3. Fragen zum betroffenen Kind:  

- Geschlecht und Alter  

- Art der Behinderung und Krankheitsgeschichte  
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- bisherige Untersuchungen (im Fragebogen der Eltern mit Diagnose wird zusätz-

lich das Alter des Kindes bei Diagnosestellung erfragt)  

- Einrichtung, die das Kind besucht  

4. Fragen zur Diagnose:  

Hier unterschieden sich die Fragebögen. In beiden Fällen wird nach folgenden 

Punkten gefragt: 

- Wichtigkeit der Diagnosefindung und Auswirkung auf die Familienplanung 

- Teilnahme an einer Selbsthilfegruppe 

-  Fragen zur Veränderung durch die Diagnose in Bezug auf die eigene Person, 

Familie/Partnerschaft, das soziale Umfeld, Lebensqualität und die Therapie des 

Kindes 

Die Teilnehmer der Gruppe I beschrieben den Ist-Zustand. Die Eltern der Gruppe II 

hingegen beschrieben in ihren Antworten (mit Ausnahme der Frage nach der 

Selbsthilfegruppe) die subjektiven Erwartungen an die Situation nach Diagnosestel-

lung. 

5. Weiterhin wurde erfragt: 

Im Fragebogen der Gruppe I:  

- Informationen über die Diagnose und deren Mitteilung 

- Zufriedenheit mit und Kritikpunkte an der Beratung 

- Frage nach nochmaliger Teilnahme an der Untersuchung  

Im Fragebogen der Gruppe II: 

 -  Wunsch nach weiteren genetischen Untersuchungen 

 

2.2.3 Das Ulmer Lebensqualitäts-Inventar 

Zusätzlich enthielten beide Fragebögen 29 Items aus dem evaluierten Fragebogen „Ul-

mer Lebensqualitätsinventar für Eltern eines chronisch kranken Kindes (ULQIE)“ von 

Goldbeck und Storck (Goldbeck und Storck 2002). Hierbei handelte es sich um An-

kreuzfragen, die der Diagnostik und Verlaufskontrolle der Lebensqualität8 von Eltern 

chronisch kranker Kinder dienten. Die 29 Items unterteilten sich auf fünf Lebensberei-

che mit folgenden Inhalten (Goldbeck und Storck 2002, S.36): 

                                                 
8 Der von Goldberg und Storck gemeinte Begriff der Lebensqualität bezieht sich auf die multidimensiona-

le Definition nach Bullinger und Pöppel aus dem Jahr 1988: „Lebensqualität bezieht sich auf die emotio-

nalen, funktionalen, sozialen und physischen Aspekte menschlicher Existenz“ (Bullinger und Pöppel 

1988, S.A-679 – A-680) 
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1. Leistungsfähigkeit: Fitness, Belastbarkeit, Leistungsfähigkeit in Beruf und Haus-

halt, Bewältigung alltäglicher Aufgaben, Konzentrationsfähigkeit, wenig Erschöp-

fung; 

2. Zufriedenheit mit der familiären Situation: Wohlfühlen in Familie und Partner-

schaft, Verhältnis zu den Kindern, gegenseitige Unterstützung und Offenheit der 

Kommunikation; 

3. Emotionale Belastung: Sorgen vs. Zuversicht, Belastung durch die Krankheit des 

Kindes und die damit verbundenen Betreuungsaufgaben;   

4. Selbstverwirklichung: persönliche Freizeit und Entfaltungsmöglichkeiten, Zeit für 

Partnerschaft und Freunde;   

5. Allgemeinbefinden: Vitalität und Aktivität, Schlafen, Essen, Niedergeschlagenheit. 

      

Darüber hinaus gab es vier Items, die keiner Kategorie zugeordnet waren:  

6. Items ohne Zuordnung (berücksichtigt in der Gesamtskala): psychische und somati-

sche Symptome (Reizbarkeit, Schmerzen, Nervosität, körperliche Beschwerden). 

Diese Items gingen „als Einzelitems in die Gesamtskala ein, da sie […] einen eigen-

ständigen Beitrag am Konstrukt Lebensqualität repräsentieren“ (Goldbeck und Storck 

2002, S. 3). Im Folgenden werden sie als „Items ohne Zuordnung“ bezeichnet. Die 

Antwortmöglichkeit für alle Items bestand aus einer 5-Punkte-Skala: 1 = nie, 2 = selten, 

3 = manchmal, 4 = oft, 5 = immer. 

Der ULQIE der Gruppe I enthielt zwei Spalten: In der ersten Spalte wurde das Befinden 

„ein Monat vor der Diagnose“, in der zweiten Spalte das Befinden „im letzten Monat“ 

vor Ausfüllen des Fragebogens erfragt. Dies sollte retrospektiv mögliche Lebensquali-

tätsveränderungen erfassen. Der ULQIE der Vergleichsgruppe enthielt nur eine Spalte, 

die der Erfassung der aktuellen Lebensqualität diente. 

 

2.2.4 Rekrutierung der Befragten 

Befragt wurden die Eltern von insgesamt 315 Kindern mit Entwicklungsstörungen, bei 

denen im Zeitraum von September 2007 bis März 2011 eine Array-CGH-Untersuchung 

am Institut für Humangenetik der Universität Göttingen durchgeführt wurde. Die Kin-

der und ihre Familien wurden medizinisch in den SPZ der Kinderkliniken Göttingen, 

Kassel und Braunschweig betreut. Befragt wurden die Eltern, die innerhalb dieses Zeit-



Material und Methoden                                                                                                   28 

 

 

 

raumes durch die Array-CGH ein eindeutiges Ergebnis erhalten hatten. Dies umfasste 

zum einen die Eltern, die durch die Untersuchung als Ergebnis eine eindeutige geneti-

sche Ursache für die Behinderung ihres Kindes erhalten hatten und zum anderen die 

Eltern, die durch die Untersuchung das Ergebnis bekommen hatten, dass keine ursächli-

che genetische Störung festgestellt werden konnte. Eine weitere Gruppe von Eltern 

wurde nicht in die Studie aufgenommen. Bei ihren Kindern wurde durch die Untersu-

chung chromosomale Veränderungen festgestellt, die nicht eindeutig als Ursache der 

Behinderung identifizierbar waren. Diese Eltern konnten weder eindeutig der Gruppe 

ohne Ergebnis, noch der Gruppe mit Ergebnis zugeordnet werden. Sie stehen einer ganz 

eigenen Problematik und Unsicherheit gegenüber, die sich nicht eindeutig mit den ande-

ren beiden Gruppen vergleichen ließ und wurden daher nicht in die Studie eingeschlos-

sen. Die generelle Auswirkung eines unklaren Untersuchungsergebnisses auf die famili-

äre Lebensqualität sollte ein Forschungsthema für spätere Untersuchungen sein. 

Durch die Array-CGH wurde bei 45 Kindern der untersuchten Gruppe eine Chromoso-

menstörung festgestellt, welche die Entwicklungsstörung bzw. Intelligenzminderung 

mit teilweise begleitenden Dysmorphien und Fehlbildungen eindeutig erklärte. Diese 

Gruppe (90 Elternteile) bildete die Elterngruppe mit Diagnose (Gruppe I). 

Bei 270 Kindern der untersuchten Gruppe konnte keine ursächliche Chromosomenstö-

rung festgestellt werden. Diese Gruppe (540 Elternteile) bildete die Elterngruppe ohne 

Diagnose (Gruppe II). 

Da Mutter und Vater jeweils getrennt befragt wurden, ergab sich somit eine Gesamtzahl 

von 630 Personen, denen Fragebogen, Anschreiben, Aufklärungsbogen und Einwilli-

gungserklärung zugeschickt wurden. Das Ausfüllen des Fragebogens dauerte  

ca. 15 Minuten.  

Es liegt ein positives Ethikvotum der Ethikkommission der Universität Göttingen zur 

Durchführung dieser Studie vor.  

Auf die Freiwilligkeit der Teilnahme und die Anonymisierung der Daten wurde aus-

drücklich hingewiesen. Für eventuelle Fragen oder Schwierigkeiten beim Ausfüllen des 

Fragebogens sowie daraus folgenden Klärungsbedarf standen Studienleitung und Dok-

torandin jederzeit zur Verfügung. 

Die Auswertung der Daten erfolgte mit Hilfe des Statistikprogramms  

SPSS Statistics 21. Bei den metrischen Skalen wurden t-Tests und Varianzanalysen 
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durchgeführt. Bei reinen Häufigkeitsangaben (Ordinalskala) erfolgte die Berechnung 

mittels Chi²-Tests. 

  



Ergebnisse                                                                                                                        30 

 

 

 

3 Ergebnisse 

3.1 Umfang der Erhebung 

Insgesamt wurden 315 Briefe (mit jeweils 2 Fragebogensets) verschickt. Dies entsprach 

einer angeschriebenen Personengruppe von 630 Personen. Davon stammten 90 Teil-

nehmer aus der Elterngruppe mit Diagnose und 540 Teilnehmer aus der Elterngruppe 

ohne Diagnose. 

Von diesen Personen: 

- gaben ihr Einverständnis und nahmen teil: 171 Personen (davon 95 Mütter und 76 

Väter) 

- antworteten beide Elternteile: 72 Mal (bzw. 144 Personen) 

- antwortete nur ein Elternteil: 27 Mal (davon 23 Mal nur die Mutter; 4 Mal nur der 

Vater) 

- gaben die Auskunft, nicht teilnehmen zu wollen bzw. schickten den Fragebogen 

leer zurück: 3 Mal (6 Personen) 

- meldeten sich gar nicht: 453 Personen. 

Abbildung 4 gibt einen graphischen Überblick über die Zusammensetzung der Stu-

dienteilnehmer: 

 

 
Abbildung 4: Überblick über die Zusammensetzung der Studienteilnehmer 
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Die durchschnittliche Teilnahmebeteiligung betrug 31,4 % aller angeschriebenen El-

ternpaare. Dabei antworteten in Gruppe I die Eltern von 34 Kindern. Dies entsprach in 

dieser Gruppe einer Teilnahmebeteiligung von 75,6 %. In Gruppe II nahmen die Eltern 

von 65 Kindern teil. Das waren 24,1 % aller aus dieser Gruppe angeschriebenen Perso-

nen. 

Insgesamt verteilte sich die gesamte Teilnehmergruppe zu einem Drittel auf die Eltern-

gruppe mit Diagnose (32,7 % der Teilnehmer) und zu zwei Dritteln auf die Elterngruppe 

ohne Diagnose (67,3 % der Teilnehmer). 

Die Mütter antworteten in 30,2 % der Fälle, die Väter in 24,1 % der Fälle. 23 Mal ant-

wortete nur die Mutter. Von diesen gaben vier Mütter an, keinen Kontakt mehr zum 

Vater zu haben. Eine Mutter berichtete, dass der Vater gestorben sei. Die restlichen 18 

Mütter machten keine weiteren Angaben zum Vater. Viermal antwortete nur der Vater. 

Ein Vater gab an, dass die Mutter schwer erkrankt sei.  

Ein Elternpaar schickte den Fragebogen unausgefüllt zurück, ein anderes erklärte, an 

der Studie nicht teilnehmen zu wollen. Bei einer dritten Familie war das betroffene 

Kind in der Zwischenzeit verstorben. Auch sie erklärten, an der Studie nicht teilnehmen 

zu wollen. 

Die Elternteile, die an der Studie teilnahmen, kamen sowohl aus dem SPZ Göttingen als 

auch aus den auswärtigen SPZ in Kassel und Braunschweig: 

SPZ Göttingen: absolute Zahl n = 156 (91,2 % aller Teilnehmer), 

SPZ auswärts: absolute Zahl n = 15 (8,8 % aller Teilnehmer). 

In den folgenden Abschnitten werden die erhaltenen Daten nach Themengruppen ge-

trennt vorgestellt. Für einen Großteil der erhaltenen Daten ergab sich im Gruppenver-

gleich kein signifikanter Unterschied. In diesen Fällen werden die Daten im Gesamten 

vorgestellt. Lag ein signifikanter (d.h. p < 0,05) oder tendenziell signifikanter  

(d.h. p = 0,05 – 0,07) Gruppenunterschied vor, so werden die Daten für beide Gruppen 

getrennt vorgestellt. 

 

3.2 Soziodemographische und ökonomische Daten 

Dieser Abschnitt befasst sich mit den Daten über: Durchschnittsalter der Eltern, Fami-

lienstand der Eltern, Personen im Haushalt, Kind im Haushalt, Betreuungsperson, Un-
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terstützung der Familie, chronische Erkrankung der Eltern, höchster Schulabschluss der 

Eltern, Berufstätigkeit der Eltern und Teilnahme an einer Selbsthilfegruppe. Tabelle 3 

gibt einen zusammenfassenden Überblick über die Daten: 

 

Tabelle 3: Zusammenfassung der soziodemographischen und -ökonomischen Da-

ten 

 

Soziodemographische und -ökonomische 

Daten 

Ergebnis Chi²-Wert p- Wert 

% (N) oder 

Mittelwert 

Alter der Eltern (in Jahren) 41,5   0,14 

Familienstand verheiratet 79,5 % (136) 2,41 0,49 

geschieden 11,1 % (14) 

ledig 8,2 % (19) 

verwitwet 1,2 % (2) 

Durchschnittliche Anzahl der Personen im 

Haushalt 4,0 

    

Betroffenes Kind lebt im Haushalt (ja/nein) 95,9 % (164) 1,97 0,16 

Betreuung des 

betroffenen  

Kindes  

antwortender Elternteil allein 47,1 % (80) 8,36 0,14 

Lebenspartner 35,9 % (61) 

antwortender Elternteil und 

Lebenspartner 11,8 % (20) 

Ex-Partner 0,6 % (1) 

andere 4,7 % (8) 

Unterstützung 

der Familie 

Großeltern 18,0 % (23) 3,04 0,80 

Familienhilfe 15,6 % (20) 

niemand 14,8 % (19) 

Pflegedienste 9,4 % (12) 

Partner 2,3 % (3) 

mehrere oder sonstige 39,8 % (51) 

Chronische Erkrankung (ja/nein) 26,2 % (44) 0,81 0,19 

Höchster 

Schulabschluss 

keiner 6,5 % (11) 8,16 0,15 

Hauptschule 25,3 % (43) 

Mittlere Reife 34,1 % (58) 

Abitur 19,4 % (33) 

abgeschlossenes Studium 14,7 % (25) 

Berufstätigkeit (ja/nein) 73,7 % (126) 1,03 0,31 

Selbsthilfegruppe (ja/nein) Gruppe I: 

21,4 % (12) 

8,7 < 0,05 

Gruppe II:  

6,2 % (7) 
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Durchschnittsalter: Das Durchschnittsalter der Befragten betrug zum Zeitpunkt der 

Befragung 41,5 Jahre. 

Familienstand: Der weitaus größte Anteil (79,5 %) der 171 teilnehmenden Elternteile 

war verheiratet, 11,1 % der Eltern waren geschieden, gefolgt von ledigen (8,2 %) und 

verwitweten (1,2 %) Teilnehmern. 

Personen im Haushalt: Diese Frage beantworteten 161 Teilnehmer. Abbildung 5 gibt 

einen Überblick über die Größe der Haushalte der Teilnehmer und deren Häufigkeit: 

 

 

Die Eltern lebten in einem zwei bis neun Personen umfassenden Haushalt, wobei die 

meisten Teilnehmer in einem 4-Personen-Haushalt (44,1 %) und nur 4,4 % in einem 

größeren Haushalt mit sechs, acht oder neun Personen wohnten. Keiner der teilnehmen-

den Elternteile lebten allein im Haushalt.  

Kind im Haushalt: In fast allen Fällen wohnte das Kind im Haushalt des Teilnehmers. 

Nur sieben der 171 Befragten gaben an, getrennt von dem Kind zu leben. 

 

Abbildung 5: Anzahl der Personen im Haushalt 
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Betreuungsperson: In fast allen Fällen (96,9 %) wurde die hauptsächliche Betreuung 

des Kindes durch den den Fragebogen ausfüllenden Elternteil, den (Ex)-Partner oder 

beide gemeinsam übernommen. Nur acht Personen gaben an, dass der Großteil der Be-

treuung durch eine andere oder mehrere andere Personen übernommen wird. Am häu-

figsten übernahm ein Elternteil allein die hauptsächliche Betreuung. Hierin unterschie-

den sich die beiden Elterngruppen nicht. Zu beachten ist jedoch, dass in beiden Gruppen 

vorwiegend die Mütter diese Aufgabe erfüllten. In Gruppe I übernahmen 82,1 % der 

Mütter, aber kein Vater die alleinige Betreuung des Kindes. Ein ähnliches Bild zeigte 

sich in Gruppe II: hier kümmerten sich 95,8 % der Mütter, aber nur 4 % der Väter allein 

um das Kind.  

 

 

Unterstützung der Familie: Diese Frage beantworteten 128 Teilnehmer. Wie Abbil-

dung 6 aufzeigt, erhielt ein Viertel der betroffenen Familien bei der Betreuung des be-

troffenen Kindes professionelle Hilfe durch die Familienhilfe oder den Pflegedienst. 

18,0 % der befragten Elternteile gaben an, durch die Großeltern des betroffenen Kindes 

unterstützt zu werden. Ähnlich viele (14,8 %) der Befragten schrieben, dass sie keine 

weitere Unterstützung bei der Betreuung erhalten. Drei Personen gaben den Partner als 

Abbildung 6: Unterstützung der Familie 
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weitere Betreuungsperson an und 39,8 % der Befragten wurden durch mehrere oder 

andere Personen oder Hilfsanbieter unterstützt. 

Chronische Erkrankung: Von 168 Teilnehmern, die diese Frage beantworteten, gab 

etwas mehr als ein Viertel (26,2 %) der Befragten an, an einer chronischen Erkrankung 

zu leiden (siehe Abbildung 7). Im Vergleich der Häufigkeit einer chronischen Erkran-

kung ergaben sich große Unterschiede zwischen Vätern und Müttern. Während 35,5 % 

(Gruppe I) bzw. 40,6 % (Gruppe II) der Mütter angaben, chronisch krank zu sein, waren 

es bei den Vätern nur 4,2 % (Gruppe I) bzw. 12,2 % (Gruppe II). 

 

 

Höchster Schulabschluss: 170 Teilnehmer beantworteten diese Frage. Die meisten der 

befragten Eltern hatten einen mittleren Bildungsstatus: 34,1 % gaben die Mittlere Reife 

als höchsten Bildungsgrad an. Ein Viertel der Eltern hatte einen Hauptschulabschluss. 

Anschließend folgten mit dem Abitur (19,3 % der Eltern) und dem abgeschlossenen 

Studium (14,6 % der Befragten) die höheren Bildungsabschlüsse. 6,5 % der Befragten 

hatten keinen Schulabschluss. Abbildung 8 gibt einen Überblick über die Verteilung der 

Schulabschlüsse: 
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Berufstätigkeit: 170 Personen beantworteten diese Frage. Fast drei Viertel (73,7 %) der 

Studienteilnehmer waren zum Zeitpunkt der Befragung berufstätig. 26,3 % der Eltern 

gingen keiner beruflichen Tätigkeit nach. Die durchschnittliche Wochenarbeitszeit be-

trug 23,1 Stunden. Hier bestand kein Unterschied zwischen den Elterngruppen, jedoch 

zwischen den Müttern und Vätern. Während nur etwas weniger als zwei Drittel (62,5 

%) der Mütter berufstätig waren, gaben 88,0 % der Väter an zu arbeiten. Auch in der 

Anzahl der wöchentlichen Arbeitsstunden unterschieden sich Mütter und Väter: Wäh-

rend die berufstätigen Mütter im Durchschnitt 14,85 Stunden (Mütter der Gruppe I) 

beziehungsweise 11,87 Stunden (Mütter der Gruppe II) pro Woche arbeiteten, waren die 

Väter über 36 Stunden in der Woche beschäftigt.  

Selbsthilfegruppe: 169 Teilnehmer beantworteten diese Frage. Im Ergebnis zeigten 

sich klare signifikante Unterschiede (Chi² = 8,7, p < 0,05): 21,4 % der Eltern mit Diag-

nose nahmen an einer Selbsthilfegruppe teil. Bei den Eltern ohne Diagnose waren es nur 

6,2 %. 

 

 

 

Abbildung 8: Höchster Schulabschluss der Studienteilnehmer 
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3.3 Daten über die Geschwister 

In diesem Abschnitt werden folgende Daten vorgestellt: Anzahl der Kinder, Anzahl der 

Geschwister, Alter der Geschwister, Probleme bei Geschwistern, Anzahl betroffener 

Geschwister. Tabelle 4 gibt einen zusammenfassenden Überblick über die Daten: 

 

Tabelle 4: Daten über die Geschwister 

Daten über die Geschwister Ergebnis Chi²- Wert p- 

Wert 

% (N) oder Mittelwert 

Anzahl der 

Kinder 

1 21,1 % (36) 10,21 0,18 

2 45,6 % (78) 

3 22,8 % (39) 

4 oder mehr 10,5 % (18) 

Anzahl der  

Geschwister 

keine 21,1 % (36) 11,12 0,13 

1 46,8 % (80) 

  
2 21,6 % (37) 

3 oder mehr 10,5 % (18) 

Alter der  

Geschwister 

jünger 24,8 % (33) 1,74 0,42 

älter 63,2 % (84) 

beides 12,0 % (16) 

Entwicklungsauffälligkeiten bei 

Geschwistern (ja/nein)  25,6 % (34) 2,90 0,89 

Anzahl entwicklungsauffälliger 

Geschwister 

Gruppe I: 29,2 % (14) < 0,05 

Gruppe II: 16,7 % (19) 

 

Anzahl der Kinder: Die Anzahl der Kinder im Haushalt variierte, wie Abbildung 9 

zeigt, von einem bis zu elf Kindern, wobei annähernd die Hälfte (45,6 %) der Elternteile 

zwei Kinder hatte und eine Kinderanzahl von fünf oder mehr jeweils nur bei ein bis 

zwei Elternteilen vorkam. 
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Anzahl der Geschwister: 89,5 % der Eltern gaben an, dass ihr Kind keine, ein oder 

zwei Geschwister habe. Annähernd die Hälfte aller Teilnehmer gab ein Geschwisterkind 

an (46,8 %). Vier bis sechs oder zehn Geschwister wurden jeweils nur von ein oder 

zwei Elternteilen genannt. 

Alter der Geschwister: Diese Frage beantworteten 133 Teilnehmer. Hatten die be-

troffenen Kinder Geschwister, so waren diese in den meisten Fällen (63,2 %) älter. Etwa 

ein Viertel der Kinder (24,8 %) hatte jüngere Geschwister und 12,0 % hatten sowohl 

ältere als auch jüngere Geschwister. 

Probleme bei Geschwistern/Anzahl betroffener Geschwister: Die Frage nach der 

Anzahl betroffener Geschwister beantworteten 162 Teilnehmer. In ca. einem Viertel 

(25,6 %) der Fälle hatten auch die Geschwister Probleme im Sinne einer gesundheitli-

chen Einschränkung, Entwicklungsverzögerung oder Intelligenzminderung. Dies galt 

sowohl für die Gruppe I als auch für die Gruppe II. Signifikante Unterschiede (Chi² = 

13,7, p = < 0,05) gab es jedoch in der Anzahl der betroffenen Geschwister, sobald die 

Zahl dieser größer eins war. Während in Gruppe II nur eine der befragten Personen (0,9 

%) zwei oder mehr betroffene Geschwister angab, waren es in Gruppe II 14,6 %. Das 

bedeutet, dass die Eltern mit Diagnose signifikant häufiger mehr als ein weiteres be-

troffenes Geschwisterkind angaben. 

Abbildung 9: Anzahl der Kinder 
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3.4 Daten über das Kind 

In diesem Abschnitt werden die folgenden Daten vorgestellt: Geschlecht des betroffe-

nen Kindes, Entwicklungsverzögerung, geistige Behinderung, Herzfehler, Epilepsie, 

weitere angeborene Fehlbildungen, weitere Auffälligkeiten und betreuende Einrichtung. 

Tabelle 5 gibt einen zusammenfassenden Überblick über die Daten: 

 

Tabelle 5: Daten über das betroffene Kind 

Daten über das betroffene Kind Ergebnis  Chi²-Wert p- Wert 

% (N) oder  

Mittelwert 

Geschlecht (Mädchen/Junge) 42,1 % (72) 0,37 0,85 

Entwicklungsverzögerung (ja/nein) Gruppe I:  

83,9 % (47)  

Gruppe II:  

92,8 % (103) 

3,20 0,07 

Geistige Behinderung (ja/nein) Gruppe I:  

80,4 % (45)  

Gruppe II: 

44,1 % (49) 

19,84 < 0,01 

Herzfehler (ja/nein) 7,8 % (13) 0,15 0,70 

Epilepsie (ja/nein) 23,4 % (39) 0,13 0,72 

weitere angeborene Fehlbildungen (ja/nein) 32,9 % (55) 0,25 0,62 

weitere Auffälligkeiten (ja/nein) 49,4 % (83) 0,19 0,66 

Betreuende 

Einrichtung 

regulärer Kindergar-

ten/Schule 

Gruppe I:  

0,0 % (0)  

Gruppe II:  

11,3 % (13) 

14,66 < 0,05 

Integrative und heilpäda-

gogische Förderschulen 

oder Kindergärten 

Gruppe I:  

78,6 % (44)  

Gruppe II:  

75,7 % (87) 

keine Gruppe I:  

1,8 % (1)  

Gruppe II: 

3,5 % (4) 

andere Gruppe I:  

19,6 % (11)  

Gruppe II:  

9,6 % (11) 

 

Geschlecht: 57,9 Prozent der Eltern gaben an, dass ihr Kind ein Junge sei. 
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Abbildung 10 gibt einen Überblick über die Häufigkeit der Krankheitsbilder Entwick-

lungsverzögerung, geistige Behinderung, Herzfehler, Epilepsie, weitere angeborene 

Fehlbildungen sowie weitere Auffälligkeiten. Die Fragen nach Entwicklungsverzöge-

rung, geistiger Behinderung, Herzfehler, Epilepsie und weiteren angeborenen Fehlbil-

dungen beantworteten jeweils 167 Teilnehmer. 

 

 

Entwicklungsverzögerung: In Bezug auf die Auftrittshäufigkeit einer Entwicklungs-

verzögerung ergab sich eine tendenzielle Signifikanz (Chi² = 3,20, p = 0,07) zulasten 

von Gruppe II. 92,8 % der Eltern dieser Gruppe gaben an, dass ihr Kind eine Entwick-

lungsverzögerung habe. Bei der Gruppe I waren es im Vergleich nur 83,9 %. 

Geistige Behinderung: Hier zeigte sich eine eindeutige Signifikanz (Chi² = 19,84, p < 

0,01) zulasten von Gruppe I. Während 44,1 % der Eltern aus Gruppe II angaben, dass 

ihr Kind eine geistige Behinderung habe, waren es in Gruppe I 80,4 %. 

Herzfehler: 7,8 % der befragten Eltern gaben an, dass Ihr Kind einen Herzfehler habe. 

Epilepsie: Etwa ein Viertel (23,4 %) der Eltern gab an, dass ihr Kind unter Epilepsie 

leide. 

Weitere angeborene Fehlbildungen: Ungefähr ein Drittel (32,9 %) der Eltern gab an, 

dass ihr Kind unter weiteren angeborenen Fehlbildungen leide. Von den Eltern genannte 

Abbildung 10: Diagnosen des betroffenen Kindes 
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weitere angeborene Fehlbildungen waren beispielsweise Kiefer- und Gaumenfehlbil-

dungen.  

Weitere Auffälligkeiten: Beantwortet von 168 Teilnehmern. Nahezu die Hälfte  

(49,4 %) der Eltern berichtete über weitere Auffälligkeiten ihres betroffenen Kindes. 

Genannt wurden beispielsweise ein gestörter Tag-Nacht-Rhythmus, Gewichtsprobleme 

und psychische Störungen, wie das Aufmerksamkeitsdefizit-Hyperaktivitätssyndrom 

oder Zwangsstörungen. 

Betreuende Einrichtung: Abbildung 11 zeigt  die Verteilung der betreuenden Einrich-

tung:  

 

 

Es ergaben sich signifikante Unterschiede (Chi² = 14,66, p = 0,04) im Gruppenver-

gleich: Die Teilnehmer aus Gruppe I gaben häufiger an, dass ihr Kind eine Einrichtung 

für schwer beeinträchtigte Kinder besuche. Kein Kind dieser Gruppe ging in einen regu-

lären Kindergarten oder auf eine Regelschule. Immerhin 11,3 % der Teilnehmer aus 

Gruppe II gaben an, dass ihr Kind eine reguläre Einrichtung besuche. Die Teilnehmer 

der Gruppe I gaben mit 33,9 % am häufigsten an, dass ihr Kind die Förderschule G be-

suche, gefolgt von anderen Einrichtungen (19,6 %) sowie heilpädagogischen und integ-

rativen Kindergärten (jeweils 17,9 %). Nur ein Teilnehmer gab an, dass sein Kind in 

Abbildung 11: Betreuende Einrichtung 
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keiner Einrichtung betreut würde. Die Teilnehmer der Gruppe II gaben ebenfalls am 

häufigsten an, dass ihr Kind die Förderschule G besuche (33,0 %), gefolgt von Förder-

schule L (19,1 %), integrativem Kindergarten (13,9 %), heilpädagogischem Kindergar-

ten und anderen Einrichtungen (jeweils 9,6 %). 8,7 % gaben die Regelschule als betreu-

ende Einrichtung an, 2,6 % den regulären Kindergarten. Vier Teilnehmer gaben an, dass 

ihr Kind in keiner Einrichtung betreut würde.  

 

3.5 Diagnoseverfahren 

In diesem Abschnitt werden die Ergebnisse folgender Themen dargestellt: Zeitpunkt, an 

dem der Teilnehmer erste Auffälligkeiten des Kindes bemerkt hat, Zeitpunkt, an dem 

der Arzt erstmalig Auffälligkeiten angab, Durchführung weiterer genetischer Untersu-

chungen sowie die Durchführung folgender Untersuchungen: Fragiles-X-Syndrom, 

Subtelomer-Analyse, konventionelle Chromosomenanalyse, andere genetische Untersu-

chungen; Bildgebung vom Kopf, Auffälligkeiten in der craniellen MRT. Tabelle 6 gibt 

einen zusammenfassenden Überblick über die Daten: 

 

Tabelle 6: Diagnoseverfahren 

Diagnoseverfahren Ergebnis Chi²- Wert p- Wert 

% (N) oder  

Mittelwert 

Feststellung  

erster  

Auffälligkeiten 

durch die Eltern 

während des ersten 

Lebensjahres 

75,5 % (126) 7,34 0,11 

später 24,6 % (41) 

Feststellung  

erster  

Auffälligkeiten 

durch den Arzt 

zur gleichen Zeit wie 

die Eltern 

Gruppe I:  

86,8 % (46)  

Gruppe II:  

62,4 % (68) 

10,3  0,02 

später Gruppe I:  

11,3 % (6)  

Gruppe II:  

33,9 % (37) 

früher Gruppe I:  

1,9 % (1)  

Gruppe II:   

3,7 % (4) 
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Diagnoseverfahren Ergebnis Chi²- Wert p- Wert 

% (N) oder  

Mittelwert 

Durchführung anderer genetischer Un-

tersuchungen als der Array-CGH 

(ja/nein) 

55,9 % (85) 2,05 0,15 

Fragiles-X-Syndrom (ja/nein) 20,6 % (30) 2,24 0,14 

Subtelomeranalyse (ja/nein) 4,1 % (6) 0,92 0,34 

Konventionelle Chromosomenanalyse 

(ja/nein) 

43,2 % (63) 3,08 0,08 

andere Untersuchungen (ja/nein) 22,6 % (33) 0,05 0,83 

Bildgebung vom Kopf (ja/nein) Gruppe I:  

70,9 % (39)  

Gruppe II:  

84,4 % (92) 

4,14 0,04 

Auffälligkeiten in der cMRT (ja/nein) 37,9 % (47) 0,51 0,47 

 

Zeitpunkt, an dem der Teilnehmer erste Auffälligkeiten des Kindes bemerkt hat: 

Diese Frage beantworteten 167 Teilnehmer. Die Mehrheit der Eltern (62,6 %) bemerkte 

Auffälligkeiten im ersten Lebensjahr des Kindes, fast ein Viertel der Eltern (24,0 %) im 

Zeitraum vom 2. – 6. Lebensjahr des Kindes. 19 Teilnehmer (11,1 %) gaben an, bereits 

bei der Geburt Auffälligkeiten festgestellt zu haben und nur ein Teilnehmer (0,6 %) gab 

als Zeitpunkt das Schulalter des Kindes an. 

Zeitpunkt, an dem der Arzt erstmalig Auffälligkeiten angab: Diese Frage beantwor-

teten 162 Teilnehmer. Abbildung 12 zeigt im Gruppenvergleich, zu welchem Zeitpunkt 

ein Arzt erstmalig eine Diagnose gestellt hatte:  
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Im Vergleich der Gruppen zeigte sich ein signifikanter Unterschied  

(Chi² = 10,3, p = 0,02): Während der Arzt bei der Gruppe I nur in 11,3 % der Fälle die 

Auffälligkeiten später bemerkte als die Eltern, geschah dies bei der Gruppe II in ca. ei-

nem Drittel der Fälle (33,9 %). In beiden Gruppen bemerkte der Arzt zumeist (86,8 % in 

der Gruppe I und 62,4 % in der Gruppe II) zeitgleich mit den Eltern die Auffälligkeiten. 

Nur in einem Fall (1,9 %) der Gruppe I und vier Fällen (3,7 %) der Gruppe II stellte er 

sie früher fest. 

Durchführung weiterer genetischer Untersuchungen: 152 Teilnehmer beantworteten 

diese Frage. Etwas mehr als die Hälfte der Befragten (55,9 %) gab an, dass bei Ihrem 

Kind neben der Array-CGH weitere genetische Untersuchungen durchgeführt worden 

wären. 146 Teilnehmer machten Angaben darüber, welche Untersuchungen erfolgt sind. 

Diese werden in Abbildung 13 dargestellt. Die am häufigsten angegebene Untersuchung 

war die Standard-Chromosomenanalyse (43,2 %). Etwa ein Fünftel der Teilnehmer gab 

an, dass ihr Kind an einer Untersuchung auf das Fragile-X-Syndrom teilgenommen ha-

be. Nur sechs Teilnehmer (4,1 %) gaben die Subtelomer-Analyse an. 22,6 % der Teil-

nehmer gaben andere Untersuchungen an. 

 

 

Abbildung 12: Zeitpunkt der ärztlichen Feststellung von Auffälligkeiten beim be-

troffenen Kind  
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Bildgebung des Kopfes: Diese Frage beantworteten 164 Teilnehmer. Hier zeigte sich 

ein signifikanter Unterschied (Chi² = 4,14, p = 0,04). Während die Teilnehmer der 

Gruppe II in 84,4 % der Fälle angaben, dass bei ihrem Kind eine Bildgebung des Kopf-

es erfolgt sei, waren es bei der Gruppe I nur 70,9 %. 

Auffälligkeiten in der Bildgebung des Kopfes/im MRT: Diese Frage beantworteten 

124 Teilnehmer. In der Mehrzahl der Fälle (62,1 %) zeigten sich keine Auffälligkeiten 

in der Bildgebung bzw. im MRT. 

 

3.6 Diagnosestellung 

In diesem Abschnitt werden die Daten folgender Themen vorgestellt: Angabe der gene-

tischen Veränderung durch die Eltern, Ursache der Chromosomenveränderung, Verer-

bung, Bedeutung der Kenntnis der Ursache, Wunsch nach weiteren genetischen Unter-

suchungen, Informationszufriedenheit der Eltern. Tabelle 7 gibt einen zusammenfassen-

den Überblick über die Daten: 

 

Abbildung 13: Häufigkeit verschiedener genetischer Untersuchungen 
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Tabelle 7: Diagnosestellung 

Diagnosestellung  Ergebnis Chi²-Wert p-Wert 

% (N) oder 

Mittelwert 

Angabe der genetischen Veränderung (Gruppe I 

befragt) 

87,5% (49)     

Ursache der Chromoso-

menveränderung (Gruppe I 

befragt) 

vererbt 35,4 % (17)    

neu entstanden 64,6 % (31)   

Vererbung durch  

(Gruppe I befragt) 

Mutter 86,7 % (13)    

Vater 13,3 % (2)   

Informationszufriedenheit der Eltern (ausrei-

chend/nicht ausreichend informiert; Gruppe I be-

fragt) 

69,8 % (37)     

Bedeutung der Kenntnis 

über die Diagnose  

unwichtig 17,5 % (30) 4,06 0,26 

wichtig 82,4% (141)   

Wunsch nach weiteren genetischen Untersuchun-

gen (ja/nein; nur Gruppe II befragt) 

72,5 % (79)     

 

Die folgenden drei Punkte beziehen sich auf Fragen zur Art und Ursache der geneti-

schen Diagnose. Da bisher nur die Eltern mit Diagnose eine solche erhalten haben, 

konnten sie nur von dieser Gruppe (56 Elternteile) beantwortet werden. 

Angabe der genetischen Veränderung: Hier zeigte sich, dass die Eltern größtenteils 

Kenntnis über das Ergebnis der genetischen Untersuchung hatten: 87,5 % der Teilneh-

mer konnten die Chromosomenveränderung benennen. 

Ursache der Chromosomenveränderung: 48 der 56 befragten Eltern mit Diagnose 

beantworteten diese Frage. In annähernd 2/3 der Fälle (64,6 %) ist die Chromosomen-

veränderung nach Angaben der Teilnehmer neu entstanden. In 35,4 % wurde sie ver-

erbt. 

Vererbung: Diese Frage wurde von 15 Personen beantwortet. Wurde die Chromoso-

menveränderung vererbt, dann größtenteils durch die Mutter (86,7 % der Fälle). Nur 

13,3 % der vererbten genetischen Defekte wurden vom Vater weitergegeben. 
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Bedeutung der Kenntnis der Diagnose: Diese Frage wurde von beiden Gruppen be-

antwortet. Die Abbildung 14 gibt Auskunft über die Wichtigkeit der Diagnose: 

 

 

Der Großteil der Eltern beider Gruppen empfand die Kenntnis der Diagnose als bedeu-

tend. Über die Hälfte (52,0 %) fand es „sehr wichtig“, die Ursache für das Krankheits-

bild ihres Kindes zu kennen. Weitere 30,4 % empfanden das Wissen als „wichtig“. Mit 

Abstand folgte die Beurteilung als „eher unwichtig“ (15,8 %). Nur drei der 171 teil-

nehmenden Personen (1,8 %) war die Diagnose „sehr unwichtig“. Eltern, denen die Di-

agnose sehr wichtig oder wichtig war, begründeten ihre Meinung mit unterschiedlichen 

Argumenten: 

Ein Vater der Gruppe I fasste viele, von anderen Eltern ebenfalls erwähnte Gründe zu-

sammen und erklärte die Wichtigkeit der Diagnose folgendermaßen: „1.) Medizinische 

Diagnostik abschließen können und zur Ruhe kommen. 2.) Gewissheit, alles getan zu 

haben. 3.) Um dem Kind für seine eigene Familienplanung Ratschläge geben zu können. 

4.) Verwandtschaft (Betroffene) informieren“  

Eine Mutter der Gruppe II schrieb, dass der Diagnoseerhalt ihr wichtig sei, weil „es 

einen unterbewusst immer beschäftigt! Weil man die Hoffnung hat, mit einer Diagnose 

ihr [der Tochter] besser, eventuell zielgerichteter, helfen zu können.“ 

Abbildung 14: Bedeutung der Kenntnis der Diagnose für die Eltern 
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Eine Mutter der Gruppe I berichtete von einem entlastenden Gefühl durch die Diagnose. 

Für sie war die Ursachenfindung wichtig, weil „dann endlich der Druck wegfiel, seitens 

der Ärzte, weil nicht die Norm erfüllt wird [...], weil wir das verzögerte Wachstum und 

die Entwicklung [jetzt] entspannter angehen können, weil wir besser auf [unseren 

Sohn] eingehen können und ihn gezielter fördern können“ 

Erklärungen für das Verhalten des Kindes und Beendigung von Schuldgefühlen waren 

weitere häufig genannte Gründe von Eltern, denen eine Diagnose (sehr) wichtig war. So 

schrieb eine Mutter der Gruppe II als Begründung: „Um eine Erklärung für die Verhal-

tensauffälligkeiten [des Kindes] zu haben, besonders die Wutanfälle und „Ausraster“. 

Außerdem denke ich nach wie vor, ich selbst könnte irgendwas falsch gemacht haben, 

zum Beispiel in der Schwangerschaft.“ 

Eine andere Mutter der Gruppe II schrieb: „Ich könnte mein Kind besser begreifen, 

wüsste, was er wirklich leisten kann, beziehungsweise was er einfach nur nicht will.“ 

Andere Eltern sehen den Diagnoseerhalt differenzierter. Eine Mutter der Gruppe I 

schrieb: „Die Hoffnung, dass meine Tochter irgendwann ihre Defizite verliert ist zwar 

genommen, aber der Druck alles aufzuholen oder etwas falsch gemacht zu haben 

auch.“ 

Auch Eltern, denen eine Diagnose „eher unwichtig“ oder „sehr unwichtig“ war, be-

schrieben ihre Gründe. Ein Vater der Gruppe II schrieb: „Was nützt es zu wissen warum 

etwas ist wie es ist, wenn man es nicht ändern kann!“ 

Eine Mutter der Gruppe I schrieb, dass ihr betroffenes Kind zum Zeitpunkt der Diagno-

sestellung 18 Jahre alt gewesen sei. „Wir haben uns mit der Situation arrangiert. Es 

gibt keine Veränderung in meinem Leben (vor und nach der Diagnosestellung). Damals 

wäre es sehr wichtig gewesen zu wissen was ist, was kommt, worauf man sich einstellen 

muss. Entscheidungen wären einfacher gewesen etc.“. 

Wunsch nach weiteren genetischen Untersuchungen: Die Gruppe I hatte die ab-

schließende Diagnose bereits erhalten, weshalb weitere genetische Untersuchungen mit 

diesem Ziel nicht sinnvoll wären. Aus diesem Grund konnte diese Frage nur an Gruppe 

II gestellt werden. 109 der 115 befragten Elternteile beantworteten diese Frage. Die 

große Mehrheit der Befragten (72,5 %) wünschte sich weitere genetische Untersuchun-

gen zur Ursachenklärung.  
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Ein Vater, der sich ebenfalls weitere genetische Untersuchungen wünschte, begründete 

dies folgendermaßen: „Es sind die derzeit erfolgversprechendsten Untersuchungen und 

sie schaden/belasten das Kind nicht. Bei genetischer Erkrankung ist die Diagnose we-

gen Erbbarkeit am interessantesten.“ 

Eine Mutter schrieb als Begründung ihres Wunsches nach weiteren Untersuchungen: 

„Um alles getan zu haben für mein Kind.“ 

27,5 % der Befragten wollten keine weiteren genetischen Untersuchungen durchführen 

lassen. 

Eine Mutter schrieb: „Bereits drei genetische Untersuchungen unternommen, ohne kon-

krete Ergebnisse. Da weiterer Kinderwunsch inzwischen ausgeschlossen ist, kein Inte-

resse.“ 

Ein Vater erklärte: „Wir haben bereits genug Zeit im Krankenhaus/Klinik verbracht. 

Und es würde ihm [dem Sohn] auch nicht weiterhelfen. Das Geld was die Untersuchun-

gen kosten, könnten wir für die Pflege unseres Kindes besser gebrauchen.“ 

Informationszufriedenheit der Eltern: In dieser Frage ging es darum, zu überprüfen, 

ob sich die Eltern, die eine Diagnose erhalten hatten, ausreichend informiert fühlten. 

Hier konnte wiederum nur die Gruppe I berücksichtigt werden. Die Mehrheit der Be-

fragten (69,8 %) fühlte sich gut informiert. 30,2 % hingegen empfanden das Informati-

onsangebot als nicht ausreichend.  

Eine Mutter beschrieb die Schwierigkeit, die sie in einer Diagnosemitteilung sah: „Ich 

glaube es gibt keinen guten Zeitpunkt und keine gute Wortwahl bei einer genetischen 

Beratung, egal wie einfühlsam der Arzt ist. Der Schock sitzt erstmal.“ 

Ein Vater erklärte, dass er sich die Durchführung der Array-CGH bereits zu einem 

früheren Zeitpunkt gewünscht hätte: „Aufwendige (und kostenintensive) Verfahren soll-

ten früher angewendet werden, um den betroffenen Kindern und Eltern schneller ein 

Ergebnis zu präsentieren, nach dem sie sich grundsätzlich dafür entschieden haben, 

gentechnische Diagnosen durchführen zu lassen.“ 

Viele Eltern gaben an, dass sie sich mehr Informationen bei der Diagnosemitteilung ge-

wünscht hätten. So schrieb eine Mutter über ihre Wünsche: „Ich wünschte wir hätten 

mehr Infos bekommen, über den Krankheitsverlauf oder über Ärzte und Kliniken, die 

sich auf Chromosomenveränderungen spezialisiert haben.“ 
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3.7 Auswirkungen der Diagnose 

In diesem Abschnitt werden die Daten folgender Themen vorgestellt: Auswirkungen der 

Diagnose auf die Familienplanung, Vorhandensein eines weiteren Kinderwunsches und 

Auswirkungen der Diagnose auf diesen, nochmalige Entscheidung für die Durchfüh-

rung einer Array-CGH, Auswirkungen der Diagnose auf die eigene Person, auf Fami-

lie/Partner, auf das soziale Umfeld, auf das Kind und auf die Therapie des Kindes. 

Die Angaben der Gruppen wichen insofern voneinander ab, als dass die Teilnehmer der 

Gruppe I Angaben dazu machen konnten, welche Auswirkung die Diagnose tatsächlich 

hatte und die Eltern der Gruppe II Angaben dazu machen konnten, welche Auswirkung 

eine Diagnose mutmaßlich für sie hätte. Tabelle 8 gibt einen zusammenfassenden Über-

blick über die Daten: 

 

Tabelle 8: Auswirkungen der Diagnose 

Auswirkungen der Diagnose Ergebnis Chi²-Wert p-Wert 

% (N) oder  

Mittelwert 

Auswirkungen auf die Familienplanung 

(ja/nein) 

20,4 % (33) 0,82 0,36 

weiterer Kinderwunsch (ja/nein) 20,0 % (31) 0,12 0,73 

Auswirkungen der Diagnose auf einen 

weiteren Kinderwunsch (ja/nein) 

27,3 % (33) 2,20 0,14 

Auswirkungen 

der Diagnose 

auf die eigene 

Person 

keine Gruppe I:  

42,0 % (21) 

Gruppe II:  

48,0 % (49) 

12,80 < 0,05 

Emotionen/ Wissen Gruppe I:  

52,0 % (26) 

Gruppe II:  

27,5 % (28) 

Handlungsoptionen Gruppe I:  

4,0 % (2)  

Gruppe II:  

7,8 % (8) 

beides Gruppe I: 

2,0 % (1)  

Gruppe II:  

16,7 % (17) 

 

 



Ergebnisse                                                                                                                        51 

 

 

 

Auswirkungen der Diagnose 
 

Ergebnis 

 

Chi²-Wert p-Wert 

% (N) oder  

Mittelwert 

Auswirkungen 

auf  

Familie/ 

Partnerschaft  

keine 59,4 % (85) 4,30 0,23 

Emotionen/Wissen 29,4 % (42) 

Handlungsoptionen 4,2 % (6) 

beides 7,0 % (10) 

Auswirkungen 

auf das soziale 

Umfeld 

keine 60,7 % (85) 4,60 0,24 

Emotionen/Wissen 34,3 % (48) 

Handlungsoptionen 1,4 % (2) 

beides 3,6 % (5) 

Veränderungen 

für das Kind 

keine Gruppe I:  

79,1 % (34) 

Gruppe II:  

61,4 % (51) 

6,60 0,09 

Umgang der El-

tern/anderer Personen 

Gruppe I:  

9,3 % (4)  

Gruppe II:  

6,0 % (5) 

Therapie Gruppe I:  

7,0 % (3)  

Gruppe II:  

18,1 % (15) 

Verhalten/Entwicklung Gruppe I:  

4,7 % (2)  

Gruppe II:  

14,5 % (12) 

Auswirkungen 

auf die  

Therapie des 

Kindes 

keine Gruppe I:  

71,1 % (32) 

Gruppe II:  

32,6 % (29) 

28,64 < 0,01 

weniger Gruppe I:  

4,4 % (2)  

Gruppe II: 

0,0 % 

mehr/spezifischer Gruppe I:  

22,2 % (10) 

Gruppe II:  

58,4 % (52) 

Genehmigungen der 

Krankenkasse 

Gruppe I:  

2,2 % (1)  

Gruppe II: 

5,6 % (5) 

mehrere/andere Gruppe I:  

0,0 % (0)  

Gruppe II: 

3,3 % (3) 

 



Ergebnisse                                                                                                                        52 

 

 

 

Auswirkungen der Diagnose 
 

Ergebnis 

 

Chi²-Wert p-Wert 

% (N) oder  

Mittelwert 

Nochmalige Entscheidung zur Durchfüh-

rung der Array-CGH (ja/nein; Gruppe I 

befragt) 

90,4 % (47)     

 

Auswirkungen der Diagnose auf die Familienplanung: Beantwortet durch 162 Teil-

nehmer. Die große Mehrheit der Befragten (79,6 %) bemerkte bzw. erwartete keine 

Auswirkungen der Diagnose auf die Familienplanung.  

Eine Mutter der Gruppe I schrieb: „Ich hätte gerne noch ein weiteres (4.) Kind. Doch 

der Alltag würde dies z. Z. nicht zulassen. Es würde meine Kräfte zurzeit übersteigen. 

Egal, ob es gesund oder mit Gen-Defekt zur Welt käme.“ 

Eine Mutter der Gruppe II schrieb: „Die Familienplanung ist abgeschlossen. Eine defi-

nitive genetische Diagnosestellung hätte allerdings Auswirkungen auf die Planung mei-

nes 2. Kindes gehabt.“ 

Weiterer Kinderwunsch: Beantwortet durch 155 Teilnehmer. Auch hier fiel das Er-

gebnis der Befragung eindeutig aus: 80,0 % der Befragten hatten keinen weiteren Kin-

derwunsch. Nur ein Fünftel der Befragten wünschte sich weitere Kinder. 

Auswirkungen der Diagnose auf einen weiteren Kinderwunsch: Beantwortet durch 

121 Teilnehmer. Auch hier zeigte sich keine Signifikanz: 72,7 % der Eltern sprachen 

der Diagnose keine Auswirkungen auf ihren Kinderwunsch zu. 

Eine Mutter der Gruppe II begründete ihre Antwort folgendermaßen: „Der Alltag mit 

zwei gesunden Kindern und einem behinderten Kind ist sehr anstrengend. Die Diagnose 

an sich spielt da keine große Rolle.“ 

Eine Mutter der Gruppe I schrieb: „Für uns ist die Familienplanung abgeschlossen, 

ansonsten hätte die genetische Diagnosestellung Auswirkung auf die Planung.“ 

Nochmalige Entscheidung für die Durchführung einer Array-CGH: Eine Untersu-

chung bei einem Kind nochmals durchführen zu lassen, ohne letztlich eine Diagnose zu 

erhalten, ist nicht sinnvoll. Aus diesem Grund wurde diese Frage ebenfalls nur der 

Gruppe I gestellt. 52 der 56 Befragten beantworteten die Frage. Das Ergebnis war ein-

deutig: 90,4 % würden sich nochmals für diese genetische Untersuchung entscheiden.  
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Eine Mutter der Gruppe I begründete ihren Zuspruch für eine genetische Untersuchung 

folgendermaßen: „Ich werde bzw. wurde schon oft nach der Ursache des Handicaps 

gefragt. Es ist einfacher den Mitmenschen eine Diagnose mitzuteilen, als Ihnen Vermu-

tungen mit auf den Weg zu geben. Damit können sie anscheinend besser umgehen.“ 

Eine andere Mutter, die eine Diagnose erhalten hatte, schrieb: „Eine feste Diagnose. 

Heute kann ich mich auf ganz andere Gedanken einlassen, während ich vor zwei Jahren 

hoffte, dass irgendwann alles "normal" sein wird.“ 

Auswirkungen der Diagnose auf die eigene Person: Bei dieser Frage ergaben sich 

signifikante Unterschiede (Chi² = 12,8, p = < 0,05) zwischen den Gruppen in Bezug auf 

die Bereiche, auf die eine Diagnose Auswirkungen hatte beziehungsweise hätte. Abbil-

dung 15 veranschaulicht die Ergebnisse bei dieser Frage: 

 

 

Während 16,7 % der Teilnehmer der Gruppe II Auswirkungen auf Handlungsoptionen 

und Emotion/Wissen angaben, waren dies bei der Gruppe I nur 2,0 %. Die Mehrheit der 

Teilnehmer dieser Gruppe (52,0 %) beschrieb Auswirkungen, die sich auf den Bereich 

Emotion/Wissen beschränkten, in der Gruppe II waren es 27,5 % der Teilnehmer. Nur 

wenige Teilnehmer beider Gruppen schrieben der Diagnose isolierte Auswirkungen auf 

die Handlungsoptionen zu (4,0 % der Gruppe I und 7,8 % der Gruppe II). Annähernd 

Abbildung 15: Auswirkungen der Diagnose auf den Teilnehmer 
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die Hälfte der Teilnehmer beider Gruppen (42,0 % der Gruppe I und 48,0 % der Gruppe 

II) meinte, die Diagnose hätte keine Auswirkungen auf die eigene Person.   

Eine Mutter der Gruppe II beschrieb ihre Erwartungen an die Auswirkungen auf die 

eigene Person folgendermaßen: „Durch die geschaffene Klarheit würde ich Zeit für 

andere positive Gedanken finden, da ich mich mit der Frage nach der Ursache für die 

Entwicklungsverzögerung nicht mehr auseinandersetzen würde.“ 

Eine weitere Mutter der Gruppe II schrieb: „Ende meiner ständigen Angst, etwas Greif-

bares in den Händen halten, bessere Planung der Zukunft (z.B. Geschwisterkind), das 

Gefühl zu bekommen etwas tun zu können, Schicksal vielleicht mit anderen Eltern tei-

len- sich austauschen können.“ 

Eine Mutter der Gruppe I beschrieb die Auswirkungen, die ein Diagnoseerhalt auf sie 

hatte: „Keine Ungewissheit mehr, kein Hoffen, Bangen und dann immer wieder die Ent-

täuschung nach dem Wiegen/Messen oder Arzt/SPZ-Besuchen; fühle mich entspannter, 

weniger Druck, freue mich, dass ich bewusster auf mein Kind eingehen kann, freue 

mich einfach über jeden Entwicklungsschritt, wenn er kommt und darüber wie glücklich 

er doch ist.“ 

Ein Vater der Gruppe I antwortete auf die Frage nach Veränderungen in Bezug auf die 

eigene Person: „Im Grunde nichts. Die Bestätigung, dass weder das Kind noch die El-

tern in ihrem Verhalten und bei der Erziehung "etwas falsch gemacht haben" tut jedoch 

gut.“ 

Auswirkungen auf Familie/Partner: Beantwortet von 143 Teilnehmern. Die Mehrheit 

der Befragten (59,4 %) glaubte, dass sich, bezogen auf das Themenfeld Familie/Partner, 

nichts ändern würde beziehungsweise geändert hatte. Annähernd ein Drittel (29,4 %) 

bemerkte/erwartete Auswirkungen auf den Bereich Emotion/Wissen, sechs Teilnehmer  

(4,2 %) auf die Handlungsoptionen. 7 % gaben Veränderungen in beiden Themenfel-

dern an.  

Eine Mutter der Gruppe I antwortete auf die Frage nach Auswirkungen der Diagnose im 

Bereich Familie/Partner: „Eigentlich nichts, halten mehr zusammen, aber das hätten 

wir auch ohne Diagnosefindung. Wobei ich da nicht weiß, wie sehr die Ungewissheit 

und der Druck alles auf Dauer belastete hätte.“ 

Eine Mutter der Gruppe II beschrieb ihre Erwartungen folgendermaßen: „Weniger 

Stress mit Ämtern etc. und eine Gewissheit bezogen auf die Erkrankung weiterer Kinder 
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würde auch die Partnerschaft entlasten. Man ist durch die Umstände viel angespannter 

und hat eher mal Streit als es ohne der Fall wäre.“ 

Auswirkungen auf das soziale Umfeld: Beantwortet von 140 Teilnehmern. Auch hier 

gab die Mehrheit der Befragten (60,7 %) keine Auswirkungen auf das soziale Umfeld 

an. 34,3 % gaben Veränderungen im Bereich Emotion/Wissen an, nur zwei Teilnehmer 

(1,4 %) im Bereich Handlungsoptionen. 3,6 % glaubten, dass sich in beiden Themenfel-

dern etwas ändern würde beziehungsweise geändert hatte. 

Eine Mutter der Gruppe II beschrieb ihre Erwartungen an Auswirkungen auf das soziale 

Umfeld folgendermaßen: „Die Geschwister wüssten um das reale Problem, das sie in 

ihre Familienplanung einbeziehen müssten. Alle anderen wüssten dann vielleicht auch, 

dass das alles eben nicht nur "verkorkste Erziehung" ist.“ 

Ein Vater der Gruppe II sah mögliche Auswirkungen auf das soziale Umfeld, wie weni-

ge weitere Teilnehmer, kritisch: „Möglichweise wäre das Kind "gebrandmarkt", d.h. 

negative Auswirkungen im sozialen Umfeld.“ 

Auswirkungen auf das Kind: Beantwortet von 126 Teilnehmern. Es zeigte sich keine 

Signifikanz aber eine starke Tendenz (Chi² = 6,6; p = .085). Während 79,1 % der Grup-

pe I der Meinung waren, dass die Diagnose keine Auswirkungen auf das Kind habe, 

waren es bei der Gruppe II 61,4 %. Auch bei den Themenfeldern Therapie (18,1 % der 

Gruppe II und 7,0 % der Gruppe I) und Verhalten/Entwicklung des Kindes (14,5 % der 

Gruppe II und 4,7 % der Gruppe I) glaubten die Teilnehmer der Gruppe ohne Diagnose 

häufiger an Auswirkungen der Diagnose auf das Kind. Nur beim Themenfeld „Umgang 

der Eltern/anderer Personen“ gaben mit 9,3 % mehr Teilnehmer der Gruppe I Verände-

rungen an, als die Teilnehmer der Gruppe II (6,0 %).  

Eine Mutter der Gruppe II beschrieb ihre Erwartungen an die Auswirkungen einer Di-

agnose auf das Kind: „Individuellere Gestaltung des Alltags, individuellere Medika-

mentenanwendung, bessere Fördermöglichkeiten“ 

Eine Mutter der Gruppe I sah positive Auswirkungen der Diagnose auf das Kind: „Der 

Erwartungsdruck (Aufholwachstum, Gewicht, Fähigkeiten wie Krabbeln, Sitzen, Lau-

fen) fiel weg, kein Ärztemarathon zur Diagnosefindung; ich denke, dass J. glücklicher 

aufwachsen kann, weil wir als Eltern entspannter sind und sich das überträgt.“ 

Eine Mutter der Gruppe II glaubte an vielfältige positive Auswirkungen einer Diagnose 

auf das Kind: „Entspanntere Eltern gleich entspannteres Kind. Leistungen die ihm zu-
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stehen sind besser zugänglich, weniger Streit mit Behörden gleich mehr Zeit für G., 

gegebenenfalls Früherkennung von Organschäden und frühzeitige Behandlung.“ 

Auswirkungen auf die Therapie des Kindes: Beantwortet von 134 Teilnehmern. Im 

Gruppenvergleich zeigte sich ein signifikanter Unterschied (Chi² = 19,15; p = < 0,01) 

71,1 % der Eltern mit Diagnose gaben an, dass sich durch die Diagnose nichts bei der 

Therapie ihre Kindes verändert habe, während in der Gruppe II weniger als ein Drittel 

(32,6 %) glaubte, dass eine Diagnose keine Auswirkungen auf die Therapie ihres Kin-

des hätte. Diese Gruppe erwartete mehrheitlich (58,4 %) mehr und spezifischere Thera-

pieangebote, während im Vergleich nur 22,2 % der Eltern mit Diagnose diese Verände-

rung angaben. Drei Elternteile ohne Diagnose (3,3 %) erwarteten mehrere oder andere 

Auswirkungen, fünf Elternteile ohne Diagnose (5,6 %) und ein Elternteil mit Diagnose 

(2,2 %) erwarteten Vereinfachungen im Erhalt von Genehmigungen bei Krankenkassen 

und zwei Elternteile mit Diagnose (4,4 %) berichteten von weniger Therapien seit Di-

agnoseerhalt. 

Eine Mutter der Gruppe II beschrieb ihre Erwartungen an die Auswirkungen einer Di-

agnose: „Gezielte Behandlung, nicht zu hoher Anspruch an L. von Therapeuten, keine 

Unterforderung mehr, eventuelle Heilung, finanzielle Unterstützung z.B. Hilfsmittel, 

Schulbegleitung usw.“ 

Eine Mutter der Gruppe I schrieb: „Ich kann nicht beurteilen, ob die Therapien anders 

verlaufen wären, wenn wir die Diagnose nicht hätten. Ich glaube aber, dass die Kran-

kenkasse die Therapien außerhalb des Regelfalls leichter/schneller genehmigen, wenn 

die Diagnose feststeht.“ 

Ein Elternpaar der Elterngruppe mit Diagnose schrieb: „Es wurden nicht mehr so viele 

Therapien gemacht. Nur das Nötigste, was auch ausreichend war.“ 

Auch ein Vater aus der Elterngruppe mit Diagnose berichtete von Veränderungen: 

„Nachdem der Gendefekt feststeht haben wir uns auf den Autismus konzentriert und 

sehen hier den wichtigsten Ansatzpunkt, autismusspezifische Therapie nach Methode 

ABA/VB wird in Kürze begonnen.“ 

Eine weitere Mutter der Gruppe I schrieb: „Keine Änderung der Therapien (mehr kann 

man einfach nicht machen).“ 
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3.8 ULQIE 

Die Daten des ULQIE wurden in Bezug auf verschiedene Untersuchungen im Gruppen- 

oder Geschlechtsvergleich berechnet. Betrachtet wurden jeweils Veränderungen bzw. 

Unterschiede in den sechs Skalen: Leistungsfähigkeit, Zufriedenheit mit der familiären 

Situation, emotionale Belastung, Selbstverwirklichung und Allgemeinbefinden sowie 

der Gesamtskala mit den Items ohne Zuordnung (Goldbeck und Storck 2002). 

1. Prä-post Vergleich der Gruppe I: Die Lebensqualitätswerte der Gruppe I konnten 

im prä-post-Verhältnis verglichen werden. Hier zeigte sich ein signifikanter An-

stieg bei der Skala Selbstverwirklichung (t (51) = - 1,89; p = 0,03) sowie beim All-

gemeinbefinden (t (52) = - 1,72; p = 0,05). Bei den weiteren Skalen ergaben sich 

keine signifikanten Veränderungen. 

2. Gruppenvergleich der Gruppe I mit der Gruppe II: Die Lebensqualitätswerte 

der Gruppe I wurden mit den Werten der Gruppe II verglichen. Bei den Eltern mit 

Diagnose wurden hierzu die ULQIE-Werte der Spalte „im letzten Monat“, also 

nach Erhalt der Diagnose, genutzt. Im Vergleich der einzelnen Skalen zeigten sich 

signifikante Unterschiede in der Zufriedenheit mit der familiären Situation  

(t (155) = - 2,57; p = < 0,01)  und tendenziell signifikant höhere Werte beim All-

gemeinbefinden (t (162) = - 1,40; p = 0,08) zugunsten der Gruppe II. Auch im Ver-

gleich der Gesamtwerte des ULQIE ergab sich ein tendenzieller Unterschied zu-

gunsten von Gruppe I (t (147) = - 1,53; p = 0,06).  

3. Geschlechtsvergleich ohne Gruppendifferenzierung: Im Geschlechtsvergleich 

ohne Gruppendifferenzierung zeigten sich signifikante Unterschiede beim Allge-

meinbefinden (t (162) = - 4,09; p = 0,00) und bei der Selbstverwirklichung  

(t (156) = - 1,74; p = 0,01) zugunsten der Väter. Im Vergleich des Gesamtwerts 

zeigte sich keine Signifikanz, jedoch eine starke Tendenz (t (147) = - 1,33; p = 

0,09) zum Vorteil der Väter. Die Mütter empfanden dementsprechend ihr Allge-

meinbefinden signifikant schlechter, die Selbstverwirklichung signifikant geringer 

ausgeprägt und erzielten auch im Gesamtwert weniger Punkte als die Väter. Die 

Ergebnisse der weiteren Skalen waren nicht signifikant. 

4. Geschlechtsvergleich mit Gruppendifferenzierung: Im Geschlechtsvergleich der 

Gruppe I zeigte sich in Bezug auf die Skala „ein Monat vor Diagnose“ folgendes 

Ergebnis: Im Allgemeinbefinden ergab sich ebenso ein signifikanter Unterschied  

(t (52) = - 3,30; p = < 0,01) zugunsten der Väter, wie bei der emotionalen Belas-
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tung (t (52) = 2,52; p = < 0,01) und bei der Leistungsfähigkeit (t (49) = - 1,62; p = 

0,06). Auch im Gesamtwert erzielten die Väter tendenziell höhere Werte, es zeigten 

sich jedoch keine Signifikanzen. 

Bei Betrachtung der Ergebnisse der Spalte „im letzten Monat“ der Gruppe I, ergaben 

sich signifikante Unterschiede bei der emotionalen Belastung (t (52) = 1,74; p = .04) 

und beim Allgemeinbefinden (t (51) = - 2,52; p = < 0,01) zugunsten der Väter. Bei der 

Leistungsfähigkeit hatten sich die Werte von Müttern und Vätern jedoch angenähert, so 

dass sich keine signifikanten Unterschiede mehr ergaben.  

Im Geschlechtsvergleich der Gruppe II zeigten sich signifikante Unterschiede beim 

Allgemeinbefinden (t (109) = - 3,27; p = < 0,01) und tendenziell signifikante Unter-

schiede bei der Selbstverwirklichung (t (103) = - 1,49; p = 0,07). Beim Gesamtwert 

zeigten sich keine signifikanten Ergebnisse, jedoch eine starke Tendenz  

(t (97) = -1,37; p = 0,09). Auch hier erzielten die Väter im Vergleich zu den Müttern 

durchgehend höhere Werte. Dies galt auch für die Skalen, in denen sich keine signifi-

kanten Unterschiede ergeben hatten.  

Bei Betrachtung der ULQIE-Werte im Gruppen- und Geschlechtsvergleich zeigte sich 

folgendes Ergebnis: Verglichen sowohl zu den Vätern der Gruppe II als auch zu beiden 

Elternteilen der Gruppe I, hatten die Mütter der Gruppe II die niedrigste Lebensqualität. 

Im Vergleich der Lebensqualität der Mütter aus Gruppe I und II, ergab sich ein tenden-

ziell signifikanter Unterschied (6,22; p = 0.075) zugunsten der Mütter mit Diagnose. 

Im Vergleich der Väter der beiden Gruppen blieb ein signifikanter Unterschied aus. 

Abbildung 16 stellt den direkten Vergleich der Lebensqualitätswerte der Väter bzw. 

Mütter beider Gruppen in Bezug zur ULQIE-Punkteskala graphisch dar. 
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Am Ende des Fragebogens hatten die Eltern die Möglichkeit, einen freien Kommentar 

zu verfassen. Im Vergleich zeigten sich unterschiedliche Haltungen gegenüber einer 

Diagnosefindung: 

Ein Vater der Gruppe II schrieb: „Ich denke, das wichtigste ist, nicht mit dem Schicksal 

des Kindes und dem eigenen zu hadern. Denn das bringt keinem etwas – auch wenn's 

hart ist, man muss versuchen das Beste daraus zu machen und dann ist es mir in unse-

rem Fall egal, was unser Sohn wirklich hat.“ 

Eine Mutter der Gruppe II erklärte hingegen: „Manche Menschen können sich irgend-

wann damit abfinden keine Diagnose zu haben. Das Gefühl habe ich bei uns nicht. Pau-

schalaussagen wie "Das Kind bleibt doch das Gleiche – mit und ohne Diagnose." kann 

ich zwar bestätigen (er ist und bleibt unser kleiner Kasper), aber es ignoriert viele 

Probleme, die damit einhergehen.“ 

Eine Mutter der Gruppe II war sich ihrer Meinung über eine Diagnose unsicher: „Ich 

denke eine Diagnose zu bekommen ist eine Gradwanderung. Wenn ich nicht genau 

weiß, was sie hat kann ich weiterhoffen, dass J. sich noch besser entwickelt und ich 

kann die Zukunftsangst unterdrücken. Wenn ich es weiß kann ich Ihre Zukunft vielleicht 

besser planen, vielleicht würde mir es auch Hoffnung geben, zu wissen. da kommt noch 

was. Vielleicht aber auch nicht, wenn die Diagnose schlimmer wäre als bis jetzt ge-

dacht.“ 

Abbildung 16: Lebensqualität von Müttern und Vätern von Kindern mit (Gruppe 

I) und ohne (Gruppe II) genetischen Diagnoseerhalt durch die Array-CGH bezo-

gen auf die ULQIE-Ergebnisse 



Diskussion der Ergebnisse  60 

 

 

 

4 Diskussion der Ergebnisse 

Ziel dieser Studie war es zu analysieren, ob und inwieweit eine eindeutige genetische 

Diagnosestellung Auswirkungen auf die Lebensqualität von Eltern mit behinderten 

Kindern hat. Hierzu wurden zwei Gruppen verglichen und befragt: Zum einen Eltern, 

bei deren Kindern zuvor eine genetische Diagnose gestellt wurde (Elterngruppe mit 

Diagnose; Gruppe I) und zum anderen Eltern, bei deren Kindern die Ursache für die 

Behinderung weiterhin unklar war (Elterngruppe ohne Diagnose; Gruppe II). Insgesamt 

konnte gezeigt werden, dass die Elterngruppe mit Diagnose trotz schwerer betroffener 

Kinder im Vergleich zur Elterngruppe ohne Diagnose eine höhere Lebensqualität auf-

weist. 

Im Folgenden sollen die Ergebnisse diskutiert und interpretiert werden. Nach der Erör-

terung der Teilnahmebeteiligung folgen die Analyse der Studienergebnisse und ein Fa-

zit.    

Die Teilnahmebeteiligung an der Studie betrug 31,4 %. Sie lag damit über dem Wert 

von einer ca. 20 %-igen Rücklaufquote, die Wissenschaftler bei einer einfachen postali-

schen Befragung erwarten (Dieckmann 1995). Aufgrund verschiedener Faktoren wie 

der Tatsache, dass die Studie durch eine den Eltern vertraute Einrichtung durchgeführt 

wurde oder dass die Thematik der Untersuchung die Eltern persönlich betrifft, hätte 

jedoch auf eine höhere Teilnahmebereitschaft geschlossen werden können. Zu beachten 

ist aber, dass die Gruppen eine unterschiedliche Teilnahmebeteiligung zeigten: Während 

in der Elterngruppe ohne Diagnose nur 24,1 % der angeschriebenen Eltern antworteten, 

beteiligten sich in der Elterngruppe mit Diagnose 75,6 % der Befragten. Grund hierfür 

kann die unterschiedliche Erfahrung beider Gruppen mit dem Thema Diagnosefindung 

sein. Während die Eltern mit Diagnose ein Ergebnis erhalten hatten und dem Thema 

damit möglicherweise positiver gegenüberstanden, hatten die Eltern ohne Diagnose bis-

her keine Ergebnisse – im Sinne eines Erfolgs in der Ursachensuche – erleben können. 

Daraus könnte eine im Vergleich geringere Motivation für die Beschäftigung mit der 

Thematik entstanden sein. Eine Familie der Elterngruppe ohne Diagnose schickte den 

Fragebogen mit dem Kommentar, dass sie das Thema zu sehr belaste, weshalb sie nicht 

an der Studie teilnehmen wollten, unausgefüllt zurück. Diese Behauptung bleibt jedoch 

eine These. Die möglicherweise vielfältigen Gründe für eine Nichtteilnahme zu erfas-

sen, war insbesondere bei der Vielzahl von angeschriebenen Eltern, die nicht geantwor-

tet haben, nicht möglich. 
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4.1 Soziodemographischer Hintergrund 

Im Vergleich der soziodemographischen und -ökonomischen Daten zeigte sich, dass die 

Befragten einen insgesamt homogenen Lebenshintergrund aufwiesen. In den Punkten 

Alter, Familienstand, Kind im Haushalt, Betreuungsperson des Kindes, Unterstützung 

der Familie, chronische Erkrankung, höchster Schulabschluss und Berufstätigkeit erga-

ben sich keine signifikanten Unterschiede. Dies erschien im Hinblick auf den Vergleich 

der Lebensqualität mittels ULQIE positiv, da unterschiedliche Lebenshintergründe (bei-

spielsweise ein höherer Anteil chronisch Kranker in einer Untersuchungsgruppe) als 

störende Variable hätten Einfluss nehmen können. 

Auch in Bezug auf die Anzahl der Kinder, Geschwister und das Alter der Geschwister 

zeigte sich kein Unterschied zwischen den Elterngruppen. Zu beachten ist jedoch, dass 

die Kinder der Studienteilnehmer aus Gruppe I im Vergleich zu den Kindern der Eltern 

aus Gruppe II signifikant häufiger mehr als ein weiteres betroffenes Geschwisterkind 

hatten. Grund hierfür könnte sein, dass bei einem Teil der betroffenen Kinder mit be-

kannter Diagnose von einer erblich bedingten Intelligenzminderung ausgegangen wer-

den kann. In unserer Studie gaben 35,4 % der Befragten an, dass die genetische Ursache 

vererbt worden sei. Dementsprechend hoch ist die Wahrscheinlichkeit der Vererbung an 

weitere Kinder. Bei Kindern ohne Diagnose kann die Behinderung exogen oder multi-

faktoriell bedingt und damit variabel sein, so dass die Wiederholungswahrscheinlichkeit 

geringer ist. 

Die knappe Mehrheit der Studienteilnehmer (57,9 %) gab an, dass ihr Kind ein Junge 

sei. Ein Überwiegen des männlichen Geschlechts bei den betroffenen Kindern war zu 

erwarten. Grund hierfür ist die Vielzahl an X-chromosomal bedingten Intelligenzminde-

rungen, die je nach Studie zu einem Geschlechtsverhältnis von ca. 1,5:1 bei der geisti-

gen Behinderung führt (Rost und Klein 2005; Battaglia und Carey 2003). Insofern wäre 

auch ein weitaus höherer Anteil an männlichen Betroffenen zu erklären gewesen. Die 

Ursache der Behinderung der Kinder ohne Diagnose kann jedoch auch exogen bedingt 

und damit mutmaßlich keiner Geschlechtspräferenz unterlegen sein. Dies im Zusam-

menhang mit der Tatsache, dass die Elterngruppe ohne Diagnose den größeren Anteil 

der Studienteilnehmer ausmachte, erklärt, warum das Geschlechtsverhältnis der Kinder 

in unserer Studie nahezu ausgeglichen war.  

Die in der Literatur häufig angegebenen Komorbiditäten bei Kindern mit geistiger Be-

hinderung oder Entwicklungsstörung (Stevenson et al. 2003, Reiss 2009, Seidel 2013) 
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fanden sich auch in den Ergebnissen unserer Studie wieder. Neben Herzfehlern und 

Epilepsie gab die Hälfte der Eltern weitere Auffälligkeiten, darunter auch psychische 

Erkrankungen, an. In Bezug auf die Komorbiditäten zeigten sich keine signifikanten 

Unterschiede zwischen den Gruppen. 

Die Array-CGH-Untersuchung ermöglicht die Feststellung kleinster genetischer Verän-

derungen und weist daher im Vergleich zu den anderen genetischen Untersuchungen 

eine erhöhte Detektionsrate von ca. 10 – 15 % auf (Stankiewicz und Beaudet 2007, Mö-

schler 2008, Shoukier et al. 2012). Der Untersuchungsablauf beginnt jedoch zumeist mit 

anderen genetischen Untersuchungen wie beispielsweise der Standard-Chromosomen-

analyse (Heinrich et al. 2008). Auch die Eltern dieser Studie gaben mehrheitlich an, 

dass bei ihrem Kind vor der Array-CGH bereits andere genetische Untersuchungen 

durchgeführt worden sind. Neben der Standard-Chromosomenanalyse wurde oftmals 

auf das Fragile-X-Syndrom getestet. Eher selten wurde die Subtelomer-Analyse durch-

geführt. Es handelt sich bei der vorgelegten Studie um eine retrospektive Analyse, in 

der die Untersuchung mittels Array-CGH ein bis vier Jahre zurücklag. Mittlerweile hat 

die Array-CGH sich als primäres Diagnoseverfahren durchgesetzt. Eine zusätzliche 

Subtelomeranalyse ist nicht notwendig, da entsprechende subtelomere Deletionen mit-

tels Array-CGH erfasst werden. 

Eine MRT des Kopfes, die Hinweise auf angeworbene Malformationen oder erworbene 

Hirnschädigungen geben kann, wurde bei Kindern beider Gruppen durchgeführt. Sie 

blieb jedoch meist ohne Ergebnis. Eltern der Gruppe II gaben diese Untersuchung je-

doch häufiger an als Eltern der Gruppe I. Begründbar wäre dieses Ergebnis durch die 

Tatsache, dass bei vielen Kindern der Elterngruppe ohne Diagnose weitere diagnosti-

sche Untersuchungen (bspw. die Bildgebung) durchgeführt wurden, um die Ursache der 

Behinderung zu eruieren. Kinder der Elterngruppe I hatten mittels der Array-CGH be-

reits eine Diagnose erhalten hatten, so dass bei ihnen häufiger keine weiteren diagnosti-

schen Maßnahmen notwendig waren.  

Über die genannten Untersuchungen hinaus haben viele Eltern eine wahrscheinlich gro-

ße Vielzahl weiterer Untersuchungen durchführen lassen, die in ihren Einzelheiten 

durch den Fragebogen jedoch nicht erfasst werden konnten. 
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4.2 Lebensqualität 

Die Behinderung eines Kindes stellt ein belastendes Lebensereignis für die betroffenen 

Familien dar. Die Anpassung an die neue Lebenssituation ist von verschiedenen Fakto-

ren abhängig (Canam 1993, Heaman 1995, Oelofsen und Richardson 2006). In der Lite-

ratur (Taanila et al. 2002, Rosenthal et al. 2001) ist der positive Effekt einer Diagnose-

stellung auf den Copingprozess der Eltern beschrieben. Daher ergab sich die Hypothese, 

dass die Feststellung einer definitiven genetischen Ursache zu einer Verbesserung der 

elterlichen Lebensqualität führt. Die Studienergebnisse belegten diese These: 

Zum einen zeigten sich im Vergleich der ermittelten Lebensqualitätswerte von Gruppe I 

mit Gruppe II Unterschiede zugunsten der Elterngruppe mit Diagnose. Eltern dieser 

Gruppe waren zufriedener mit der familiären Situation, hatten ein besseres Allgemein-

befinden und erzielten im Gesamtergebnis des zur Lebensqualitätserfassung genutzten 

Fragebogens (ULQIE) höhere Werte. Im Vergleich der Mütter beider Gruppen war die-

ser Unterschied sehr ausgeprägt: Mütter aus der Elterngruppe mit Diagnose wiesen eine 

signifikant höhere Lebensqualität auf als Mütter aus der Elterngruppe ohne Diagnose. 

Weiterhin wurde bei Gruppe I eine Verbesserung der Lebensqualität nach Diagnoseer-

halt festgestellt. Darüber hinaus zeigten sich in der Gegenüberstellung weiterer Studien-

ergebnisse Gruppenunterschiede in der alltäglichen Lebenssituation und -organisation, 

die mutmaßlich einen Einfluss auf die Lebensqualität der Eltern haben. 

Als Unterschied zwischen den Gruppen ist zu beachten, dass die Kinder der Gruppe I 

tendenziell schwerer behindert sind. Während bei Kindern der Gruppe II häufig eine 

Entwicklungsverzögerung erkannt wurde, gaben Eltern der Gruppe I signifikant häufi-

ger an, dass ihr Kind geistig behindert und damit schwerer betroffen sei. Ursache hierfür 

ist die Tatsache, dass in Fällen mit schwerer geistiger Behinderung häufiger eine geneti-

sche Ursache festgestellt werden kann, als bei Kindern mit leichter Intelligenzminde-

rung (Rauch et al. 2006). Außerdem ist zu beachten, dass es sich bei einer Entwick-

lungsverzögerung, anders als bei der Intelligenzminderung, häufig um eine vorläufige 

Diagnose handelt, die erst im Verlauf und mit zunehmendem Alter des Kindes durch 

eine endgültige Diagnose ersetzt wird (Loh 2003). Die weitere kognitive Entwicklung 

des Kindes ist daher durch diese Diagnose noch nicht eindeutig. Das paradox wirkende 

Ergebnis, dass die Eltern mit schwerer betroffenen Kindern eine höhere Lebensqualität 

aufweisen, wurde auch in einer anderen Studie erzielt. In dieser zeigten ebenfalls die 

Eltern von Kindern, die am schwersten betroffen waren und bei denen die Diagnose 
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bereits bei der Geburt oder kurze Zeit später feststand, ein besseres Coping als die El-

tern von leicht behinderten Kindern (Taanila et al 2002). In anderen Studien wurde da-

gegen ein anderes Ergebnis erzielt: Die Belastung der Mütter korrelierte negativ mit der 

Abnahme des IQ ihres Kindes. Die mit einem geringeren IQ einhergehende Zunahme 

von Verhaltensauffälligkeiten des Kindes wurde als Grund hierfür angeführt (Hauser-

Cram et al. 2001, Eisenhower et al. 2005). Diese Studien unterschieden jedoch nicht 

zwischen genetischen und nicht-genetischen Ursachen. 

Die große Mehrheit beider Studiengruppen gab an, dass eine Ursachenabklärung der 

Behinderung ihres Kindes wichtig für sie sei. Fast alle Eltern (90,4 %), die durch die 

Array-CGH eine Diagnose erhalten hatten, würden diese Untersuchung noch einmal 

durchführen lassen. Die große Mehrheit der Elterngruppe ohne Diagnose wünschte die 

Fortführung der Ursachensuche im Rahmen weiterer genetischer Untersuchungen. Die 

Eltern gaben eine Vielzahl von Gründen für die Wichtigkeit einer Diagnose an: Eine 

klare genetische Ursache führt zur Gewissheit, nicht durch das eigene Handeln verant-

wortlich für die Entwicklungsstörung zu sein. Es war den Eltern weiterhin wichtig, ei-

nen Namen und damit eine Legitimation für die Behinderung des eigenen Kindes ge-

genüber dem sozialen Umfeld, Lehrer, Therapeuten und Behörden zu haben. Die Mög-

lichkeit, Informationen über die Diagnose des Kindes, dessen zukünftige Entwicklung 

und die geeignetsten Therapieformen zu erlangen, wurde weiterhin häufig genannt. Ins-

besondere die Mütter fanden es für sich und die eigenen Angehörigen wichtig zu wis-

sen, wie hoch die Wahrscheinlichkeit der gleichen Behinderung bei weiteren Kindern 

ist. In anderen Studien begründeten Eltern die Bedeutung einer Diagnose ähnlich (Len-

hard et al. 2005, Graungaard und Skov 2006, Makela et al. 2009).  

Weiterhin wurden die Studienteilnehmer nach Auswirkungen der Diagnose auf be-

stimmte Lebensbereiche befragt und die Angaben der Gruppen verglichen. Wie in der 

Studie von Makela et al. aus dem Jahr 2009 stimmten die Erwartungen an die Auswir-

kungen einer Diagnose von Gruppe II mit den Erfahrungen von Gruppe I thematisch 

überein. In einigen Bereichen unterschieden sich die Gruppen jedoch im Ausmaß, dem 

sie der Auswirkung einer Diagnose beimaßen. Die Unterschiede variierten je nach Le-

bensbereich, der erfragt wurde: 

Mit dem Erhalt einer Diagnose werden die Eltern nicht nur über die Ursache der Behin-

derung ihres Kindes in Kenntnis gesetzt. Sie erhalten auch Informationen darüber ob 

bzw. von wem die Chromosomenveränderung möglicherweise vererbt wurde und wie 
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hoch die Wiederholungswahrscheinlichkeit bei weiteren Kindern ist. Ist die Chromoso-

menveränderung beispielsweise de novo entstanden, besteht für weitere Kinder nahezu 

kein erhöhtes Risiko. Ein geringes Wiederholungsrisiko bleibt aufgrund der Möglich-

keit eines Keimzellmosaiks bestehen (Schaaf und Zschocke 2013). Die Eltern wurden 

nach Auswirkungen dieser Kenntnisse in Bezug auf die Familienplanung bzw. einen 

weiteren Kinderwunsch befragt. Die Mehrheit beider Studiengruppen gab an, dass diese 

Informationen keine Auswirkung auf ihre Familienplanung hätten. Dieses Ergebnis 

muss vor dem Hintergrund betrachtet werden, dass für die meisten Befragten kein Kin-

derwunsch mehr bestand. Ursächlich ist, dass diese Studie retrospektiv durchgeführt 

wurde und auf eine bereits zuvor publizierte Kohorte zurückgriff (Shoukier et al. 2012). 

Viele Eltern hatten bereits ein Alter erreicht, in dem die Familienplanung vieler Paare 

abgeschlossen war. Hierfür spricht auch, dass die Geschwister der betroffenen Kinder 

zumeist älter waren. Unabhängig vom Alter der Eltern ist es auch möglich, dass der 

erhöhte Alltagsaufwand, der mit der Behinderung eines Kindes verbunden ist (Canam 

1993), dazu führt, dass die Eltern ihre Familienplanung früher beenden, als sie es ohne 

Behinderung des Kindes getan hätten. So erklärte eine Mutter, dass sie gerne ein weite-

res Kind bekommen hätte, ihr Alltag dies zurzeit jedoch nicht ermögliche.  

Unterschiede zwischen den Gruppen zeigten sich bei der Frage nach Auswirkungen 

einer Diagnose sowohl auf das Leben des Kindes als auch auf die eigene Person. Eltern 

der Gruppe I berichteten weniger häufig von Veränderungen als die Eltern der Gruppe 

II. Thematisch ergaben sich keine Unterschiede. Insbesondere die Mütter beschrieben 

das Ende der Ursachensuche und die Klarheit einer Diagnose als Befreiung von einer 

Last. Die Bestätigung, die Behinderung des Kindes nicht durch eigenes Fehlverhalten 

verursacht zu haben, wurde von vielen Müttern als erleichternd empfunden. In anderen 

Studien empfanden Eltern diesen Aspekt ebenfalls als wichtig (Lenhard 2005, Makela 

et al. 2009). Darüber hinaus erklärten die Eltern, seit Diagnosestellung mehr Akzeptanz 

und Verständnis für das Verhalten ihres Kindes aufbringen zu können. Auch dieser As-

pekt steht im Einklang mit der Erkenntnis aus anderen Studien: Eine klare Diagnose 

kann Eltern helfen, die eigene, neue Situation zu akzeptieren und dadurch positiver mit 

dieser umzugehen (Rosenthal et al. 2001, Taanila et al. 2002). Ein weiterer häufig ge-

nannter Vorteil eines Diagnoseerhalts war die Legitimation der Behinderung des Kindes 

gegenüber Außenstehenden. Eltern erklärten, dass eine klare, genetische Ursache und 

ein Name für die Behinderung des Kindes zu mehr Verständnis, Akzeptanz und Unter-

stützung im sozialen Umfeld führe. Dies wurde auch in anderen Studien gezeigt (Ro-
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senthal et al. 2001, Lenhard et al. 2005, Makela et al. 2009). Auch die Eltern der Gruppe 

II berichteten von einer emotionalen Entlastung. Häufiger als Eltern der Gruppe I gaben 

sie jedoch auch Veränderungen in Bezug auf die Handlungsoptionen an. Die Vereinfa-

chung der Kommunikation mit Ämtern, Versicherungen und Krankenkassen wurde von 

dieser Gruppe beispielweise öfters genannt. Aufgrund der unterschiedlichen Beeinträch-

tigungen der Kinder (Gruppe I: Vorwiegend geistige Behinderung des Kindes; Gruppe 

II: Vorwiegend Entwicklungsverzögerung des Kindes) ist denkbar, dass einige Eltern 

der Gruppe I bereits vor Diagnoseerhalt einfacher Therapien bewilligt bekam als die 

Gruppe II. Weitere prospektive Studien sollten dies näher untersuchen.  

Dass Auswirkungen auf die Therapie des Kindes eine wichtige Bedeutung bei dem 

Wunsch der Eltern nach einer Diagnose haben, ist in anderen Studien bereits gezeigt 

worden (Rosenthal et al. 2001, Makela et al. 2009). Einige Eltern aus Gruppe I berichte-

ten von Veränderungen im Sinne von gezielteren bzw. individuelleren Therapien. Zwei 

Elternteile erklärten darüber hinaus, dass die Therapien ihres Kindes seit Diagnosestel-

lung auf das Notwendigste reduziert wurden. Auch sie empfanden die Diagnosestellung 

als wichtig. Im Unterschied zu den Angaben der Gruppe I, erwartete die Gruppe II häu-

figer gezieltere, hilfreichere, mehr und individuell auf die Bedürfnisse ihres Kindes an-

gepasste Maßnahmen. Dass eine Diagnosestellung nicht in allen Fällen zu umfangrei-

chen Veränderungen in der Therapieplanung führt, ist nachvollziehbar. Die Kinder, der 

an der Studie teilnehmenden Eltern, wurden bereits in einem SPZ und somit in einem 

spezialisierten interdisziplinären Zentrum betreut. Insofern kann von umfangreichen 

und symptomorientieren Therapiemaßnahmen bereits vor Diagnoseerhalt ausgegangen 

werden. Anpassungen im Sinne von mehr, anderen oder weniger Therapien werden 

dann durchgeführt, wenn sich durch die Diagnose neue Schwerpunkte oder Hinweise 

auf zukünftige Entwicklungen des Kindes ergeben, die vorher nicht absehbar waren. So 

berichtete ein Elternpaar der Gruppe I beispielsweise von der Fokussierung der Maß-

nahmen auf die Therapie des Autismus seit Diagnosestellung. Viele Eltern der Gruppe I 

erklärten jedoch, dass sich nichts geändert hätte. Eine Mutter berichtete, dass bereits vor 

der Ursachenklärung alle Therapiemöglichkeiten genutzt wurden. Sie empfand eine 

Diagnosestellung dennoch als sehr wichtig.  

Eine Erklärung, weshalb die Eltern der Gruppe I eine höhere Lebensqualität aufwiesen, 

findet sich im unterschiedlichen Copingverhalten von Eltern mit und ohne Diagnose. 

Demnach ist insbesondere die Zeit zwischen der Erkenntnis, dass etwas mit dem eige-
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nen Kind nicht stimmt, bis zur Klarheit durch eine Diagnose für viele Eltern äußerst 

belastend (Stewart und Mishel 2000). Laut Canam folgt nach dem ersten Schock meist 

eine Phase, in der die Situation verleugnet wird (Canam 1993). Madeo et al. fanden her-

aus, dass Eltern in dieser Zeit ein großes Unsicherheitsgefühl und den Kontrollverlust 

über die Lebenssituation empfinden. Wird keine Diagnose gestellt, so verharren viele 

Eltern in dieser Phase mit großen Schwierigkeiten der Anpassung an die neue Lebenssi-

tuation (Madeo et al. 2012). Laut Lenhard et al. halten sich die Eltern an der Hoffnung 

fest, es könne sich um einen kurzfristigen Zustand handeln, statt sich mit der Situation 

zu arrangieren und eine neue Lebensperspektive für die Familie zu erschaffen (Lenhard 

et al. 2005). Graungaard und Skov haben in ihrer Studie gezeigt, dass diese Eltern die 

Suche nach einer Diagnose und die Hoffnung, die sie an eine solche binden, nutzen, um 

ihre Lebenssituation ertragen zu können. Die Konsequenzen, insbesondere medizini-

scher Art, die sie mit ihrer Ursachenfeststellung verbinden, bleiben dabei nicht immer 

gänzlich realistisch (Graungaard und Skov 2006). Auch in unserer Studie gaben einige 

Eltern der Gruppe II an, auf die Möglichkeit der Heilung durch eine Diagnosestellung 

zu hoffen.  

Eltern mit einer Diagnose ist diese Hoffnung meist genommen. Die Diagnosestellung 

ermöglicht ihnen jedoch, sich problemorientiert, realistisch und aktiv an die neue Situa-

tion anzupassen (Taanila 2002, Lenhard et al. 2005). Auch Eltern dieser Studie berichte-

ten von der Erleichterung, die Ursachensuche abgeschlossen zu haben. Sie gaben an, 

sich mit der Klarheit einer Diagnose leichter an die Situation anpassen zu können. Bei 

Betrachtung der Angaben zum Kind und der Lebensumstände der Eltern in dieser Stu-

die, zeigten sich Unterschiede im Alltagsleben der Familien: Kinder der Elterngruppe 

mit Diagnose besuchten wesentlich häufiger spezielle Fördereinrichtungen (Kindergär-

ten oder Schulen), in denen sie, und damit mutmaßlich auch ihre Eltern, in ihren spezi-

ellen Anforderungen unterstützt werden.  

Des Weiteren waren Eltern der Gruppe I signifikant häufiger als Eltern der Gruppe II 

Mitglied einer Selbsthilfegruppe. Eine Vielzahl von Studien konnte zeigen, dass Selbst-

hilfegruppen einen positiven Effekt auf das Copingverhalten der betroffenen Eltern ha-

ben (Canam 1993, Hentinen und Kyngäs 1998, Rahi et al. 2004). Solomon et al. fanden 

heraus, dass Betroffene durch die Teilnahme an Selbsthilfegruppen ein Gefühl der Zu-

gehörigkeit zu einer Gemeinschaft entwickeln, Kontroll- und Handlungsfähigkeit im 

Alltagsleben erlernen und ein positiveres Selbstbild entwickeln (Solomon et al. 2001). 
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Eine Diagnosefindung spielt dabei insofern eine Rolle, als gezeigt werden konnte, dass 

die Selbsthilfegruppe von den Eltern umso hilfreicher wahrgenommen wird, je ähnli-

cher das Krankheitsbild von den Kindern der Teilnehmer ist (Taanila et al. 2002, Ro-

senthal et al. 2001). Darüber hinaus wissen Eltern mit einem „Namen“ für die Situation 

ihres Kindes, nach welcher Selbsthilfegruppe sie suchen sollen. Eltern ohne Diagnose 

haben häufig keine Vorstellung, an wen sie sich wenden können (Lenhard et al. 2005). 

Veränderungen in der Lebensqualität zeigten sich nicht nur im Gruppen- sondern auch 

im Geschlechtsvergleich. Mütter der Gruppe I hatten eine signifikant bessere Lebens-

qualität als Mütter der Gruppe II. Bei den Vätern zeigte sich kein eindeutiger Unter-

schied. Verglichen mit den Müttern wiesen die Väter der Gruppe II eine höhere Lebens-

qualität auf. 

Es ist bekannt, dass Mütter durch die Behinderung eines Kindes stärker emotional be-

lastet sind als Väter (Beckman 1991, Oelofsen und Richardson 2006). Auch in dieser 

Studie fanden sich Hinweise auf die höhere Beanspruchung der Frauen in Bezug auf das 

Kind: Die große Mehrheit der Mütter beider Gruppen gab an, die Betreuung des Kindes 

ohne Unterstützung des Partners zu übernehmen. Des Weiteren litten sie häufiger unter 

einer chronischen Erkrankung und arbeiteten im Vergleich zu den Vätern seltener und 

weniger. Seltener ergab sich daher für die Mütter die Möglichkeit im Rahmen der Zeit 

am Arbeitsplatz Abstand zur familiären Situation zu gewinnen. 

Im Zusammenhang mit den Erkenntnissen anderer Autoren ergaben sich Erklärungen 

dafür, weshalb insbesondere die Mütter von einem Diagnoseerhalt profitieren. King et 

al. fanden heraus, dass Mütter ein extrovertiertes Copingverhalten aufweisen und nach 

möglichst vielen Informationen über die Behinderung ihres Kindes suchen (King et al. 

1996). Frey et al. erklären, dass Väter den Schock über die Behinderung des eigenen 

Kindes vorwiegend auf kognitive Weise mit sich selbst verarbeiten. Gleichzeitig schaf-

fen sie es häufiger, sich von den Problemen des Kindes zu distanzieren. Müttern hinge-

gen hilft vor allem sowohl der Kontakt zu medizinischem Fachpersonal, als auch zu 

Eltern in einer ähnlichen Situation, beispielsweise im Rahmen einer Selbsthilfegruppe 

(Frey et al. 1989 nach Pelchat et al. 2009). Diese Faktoren, zusammen mit der ohnehin 

stärkeren Beanspruchung der Frauen, erklären, weshalb die Mütter ohne Diagnose eine 

im Vergleich zu den Vätern niedrigere Lebensqualität aufwiesen, und eine Diagnose-

stellung stärkere Auswirkungen auf sie hatte.  
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Neben den vorgestellten positiven Erwartungen an eine Diagnose, gab es auch wenige 

Eltern in dieser Studie, die einer Diagnosestellung aus verschiedenen Gründen kritisch 

gegenüberstanden. Während viele Studienteilnehmer positive Auswirkungen eines Di-

agnoseerhalts auf das soziale Umfeld beschrieben oder erwarteten, gab es auch einige, 

die Angst vor einer Stigmatisierung ihres Kindes durch eine Diagnose hatten. Ähnliche 

Befürchtungen sind auch in einer anderen Studie von den Eltern berichtet worden (Ro-

senthal et al. 2001). Weisz konnte zeigen, dass diese Befürchtung teilweise berechtigt 

ist: Mit einer Diagnose weist das soziale Umfeld charakterliche Eigenschaften betroffe-

ner Kinder eher der Behinderung als der individuellen Persönlichkeit des Kindes zu 

(Weisz 1981). Andere Eltern beschrieben, dass sie Angst vor dem Ergebnis einer Diag-

nose hätten. Zum einen, weil sie befürchten, die Prognose ihres Kindes könnte noch 

schlechter sein als von ihnen erwartet, und zum anderen, weil eine Diagnose ihre Hoff-

nung auf Besserung oder Heilung nehmen könne. Auch in anderen Studien berichteten 

Eltern, dass eine fehlende Diagnose ihnen die Hoffnung auf Besserung ermögliche 

(Clarke-Steffen 1993, Rosenthal et al. 2001, Makela et al. 2009). Es ist bekannt, dass 

Eltern mit Diagnose ihr Leben aktiver gestalten und einen größeren Erfolg in der An-

passung an die Lebenssituation erzielen, während Eltern ohne Diagnose viel Zeit in die 

Hoffnung auf Besserung oder die Vermeidung der Akzeptanz der Situation investieren 

(Taanila et al. 2002, Lenhard et al. 2005). Sowohl die Furcht vor einer Stigmatisierung, 

als auch die Angst vor einer schlechten Prognose, wurden ausschließlich von Eltern 

ohne Diagnose geäußert. Abgesehen von ersten negativen Reaktionen bei der Diagno-

semitteilung, berichtete kein Elternteil mit Diagnose über andauernde Nachteile. Im 

Rahmen weiterer, prospektiver Studien sollte untersucht werden wie Eltern, die einer 

Diagnosestellung kritisch gegenüberstanden, auf eine solche reagieren.  

Andere Gründe gegen eine Diagnose wurden von wenigen Eltern beider Gruppen ge-

nannt. Einige Studienteilnehmer gaben an, dass eine Diagnose zwar Informationen lie-

fern, jedoch nichts an der Situation des Kindes verändern würde. Sie empfanden eine 

Diagnosestellung als weniger wichtig. Ein Elternpaar, dessen Kind zum Diagnosezeit-

punkt bereits volljährig war, erklärte, dass eine Diagnosestellung früher hilfreich gewe-

sen wäre. Mit zunehmendem Alter des betroffenen Kindes hätten sie sich aber mit der 

Situation arrangiert. Sie empfanden daher eine Diagnosestellung zum jetzigen Zeitpunkt 

als weniger bedeutend. Dass der Wunsch nach einer Diagnose im Laufe der Jahr bei den 

Eltern abnimmt, ist auch in einer anderen Studien gezeigt worden (Makela et al. 2009, 

Rosenthal et al. 2001). Unklar bleibt, ob eine Diagnose den Copingprozess der Eltern 
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nur beschleunigt oder nachhaltig zu einer höheren Lebensqualität führt. Auch diese 

Thematik könnte im Rahmen weiterer Studien untersucht werden.  

In der Diskussion über die Auswirkungen einer Diagnose muss beachtet werden, dass 

diese nicht allein vom Ergebnis, sondern auch von der Art der Diagnosemitteilung so-

wie der Kommunikation während des gesamten diagnostischen Prozesses abhängen  

(Graungaard und Skov 2006, Ashtiani et al. 2014). Reiff et al. erklärten in ihrer Studie, 

dass eine ausführliche Vorbereitung der Eltern durch medizinische Fachkräfte schon vor 

Diagnoseerhalt wichtig ist. Ausführliche Informationen, Hilfe zur eigenen Informati-

onssuche und die Planung der Diagnosemitteilung in einer für die Eltern optimalen 

Weise, beispielsweise persönlich oder telefonisch durch einen Spezialisten, helfen 

ihnen, den diagnostischen Prozess besser zu verstehen (Reiff et al. 2012). Die Eltern 

dieser Studie zeigten sich größtenteils gut informiert. Die große Mehrheit konnte Anga-

ben über die Art und die Ursache der Chromosomenveränderung machen. Außerdem 

fühlte sich die Mehrheit der Studienteilnehmer ausreichend informiert. Verbesserungs-

vorschläge bezogen sich zumeist auf den Wunsch nach weiteren Informationen, bei-

spielsweise zum Krankheitsbild, zu anderen Kindern mit der gleichen Diagnose oder zu 

Therapien. Außerdem berichteten die Eltern über den Wunsch modernere und erfolg-

versprechendere Verfahren bereits früher anzuwenden, um den aufwendigen diagnosti-

schen Prozess abzukürzen. Eine frühere Studie zeigte, dass Eltern sogar bereit waren, 

für ein erfolgversprechenderes Verfahren mit der Aussicht auf einen früheren Diagnose-

erhalt zu zahlen (Regier et al. 2009). Laut Ropers und Ullmann ist aufgrund des nach-

gewiesenen Erfolges moderner genetischer Methoden wie der Array-CGH in Zukunft 

ein früherer Einsatz dieser Untersuchungen zur Abklärung von geistigen Behinderungen 

unklarer Ursache anzunehmen (Ropers und Ullmann 2007). 

 

4.3 Fazit und Ausblick 

Ziel dieser Studie war es, die Auswirkung einer klaren Diagnosestellung mittels geneti-

scher Methoden (Array-CGH) auf die Lebensqualität der Eltern von entwicklungsver-

zögerten oder geistig behinderten Kindern zu untersuchen.  

Die zu Beginn aufgestellten Haupthypothesen konnten bestätigt werden: Es zeigte sich, 

dass ein Diagnoseerhalt zu einer Verbesserung der Lebensqualität der betroffenen El-

tern, insbesondere der Mütter, führt. Eltern der Gruppe ohne Diagnose empfanden einen 
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Diagnoseerhalt als ebenso wichtig wie die Eltern mit Diagnose und wünschten sich 

mehrheitlich eine Fortführung der Ursachensuche mit weiteren genetischen Untersu-

chungen. 

Nicht alle Fragen konnten, insbesondere aufgrund des retrospektiven Charakters dieser 

Untersuchung, geklärt werden. Die Auswirkung einer Diagnose auf Eltern, die einer 

solchen skeptisch gegenüberstehen, bleibt beispielsweise ungeklärt. Diese und andere 

Fragen bilden die Grundlage für eine weitere prospektive Folgestudie.  

In Bezug auf die Erkenntnisse für die Betreuung der untersuchten Familien bleibt fest-

zuhalten, dass eine Diagnosemitteilung hilfreich für den Copingprozess der Eltern ist. 

Darüber hinaus helfen ihnen soziale Anbindungen an Eltern in einer ähnlichen Situation 

sowie umfangreiche, informative Kontakte zu medizinischem Fachpersonal.  

Die Ergebnisse der vorliegenden Promotionsarbeit wurden für eine englische Fachver-

öffentlichung zusammengestellt, die kürzlich zur Publikation in Clinical Genetics ange-

nommen wurde (Lingen et al. 2015). Die Publikation findet sich im Anhang dieser 

Promotionsarbeit. Im Anschluss an die Datenerhebung für diese Arbeit wurde eine 

prospektive Studie begonnen, die die Lebensqualität der Eltern vor Einleitung der gene-

tischen Diagnostik (präanalytisch) und ca. ein Jahr nach Erhalt des Ergebnisses (post-

analytisch mit 2 Gruppen: Gruppe I erhält ein genetisches Ergebnis, Gruppe II bleibt 

ohne Ergebnis) evaluiert. Zusätzlich zu Chromosomenstörungen werden auch monoge-

ne Ursachen von geistiger Behinderung erfasst.  
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5 Zusammenfassung 

Die Behinderung eines Kindes verändert das Alltagsleben betroffener Familien. Bleibt 

die Ursache der Entwicklungsstörung oder Intelligenzminderung unklar, können viele 

Fragen nicht beantwortet werden. Ziel dieser Studie war es, die Auswirkung einer kla-

ren Diagnosestellung mittels genetischer Methoden (Array-CGH) auf die Lebensqualität 

der Eltern behinderter Kinder zu untersuchen.  

Im Rahmen einer retrospektiven schriftlichen Untersuchung mittels Fragebögen wurden 

171 Väter und Mütter befragt. Ihre Kinder wurden in einem SPZ in Göttingen, Braun-

schweig oder Kassel betreut. Im Zeitraum von September 2007 bis März 2011 wurde 

bei ihnen eine Array-CGH-Untersuchung am Institut für Humangenetik der Universität 

Göttingen durchgeführt. Bei den Kindern von 56 Elternteilen (Gruppe I) konnte durch 

diese Untersuchung eine Chromosomenstörung festgestellt werden, die die Entwick-

lungsstörung bzw. Intelligenzminderung eindeutig erklärt. Bei den Kindern von 115 

Vätern und Müttern (Gruppe II) konnte hingegen keine ursächliche Chromosomenstö-

rung gefunden werden. Diese beiden Elterngruppen wurden hinsichtlich ihrer Daten zur 

häuslichen, gesundheitlichen und sozioökonomischen Situation, zu familiären und part-

nerschaftlichen Beziehungsstrukturen, zur Behinderung des Kindes, zum sozialen Um-

feld und zur persönlichen Einstellung gegenüber einer Diagnosestellung und deren 

Vermittlung verglichen. Die Ergebnisse wurden in Bezug zu den mittels des evaluierten 

Fragebogens ULQIE erfassten Lebensqualitätswerten gesetzt.  

In Zusammenschau aller Ergebnisse zeigte sich, dass die Diagnosestellung positive 

Auswirkungen auf die Lebensqualität der betroffenen Eltern hat. Die Lebensqualität der 

Elterngruppe mit Diagnose verbesserte sich im Vergleich der Werte vor und nach Diag-

nosestellung. Die Elterngruppe mit Diagnose wies trotz kognitiv schwerer beeinträch-

tigter Kinder eine höhere Lebensqualität auf als die Elterngruppe ohne Diagnose. Insbe-

sondere die Mütter profitierten signifikant von einem Diagnoseerhalt. Die Lebensquali-

tät der Mütter mit Diagnose erwies sich als signifikant höher als die der Mütter ohne 

Diagnose. 

Dem Großteil der Studienteilnehmer beider Gruppen war eine genetische Diagnosesi-

cherung wichtig. Die Eltern begründeten dies folgendermaßen: Eine Diagnose eröffnet 

die Möglichkeit, Informationen über die Behinderung des Kindes, dessen zukünftige 

Entwicklung und die geeignetsten Therapieformen zu erlangen. Weiterhin legitimiert 
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eine benennbare Ursache die Behinderung des Kindes vor dem sozialen Umfeld, den 

Lehrern, Therapeuten und Behörden. Beide Faktoren wurden von den Eltern als Erleich-

terung im Alltag beschrieben. Insbesondere den Müttern war darüber hinaus die Ge-

wissheit, nicht durch eigenes Fehlverhalten verantwortlich für die Entwicklungsstörung 

ihres Kindes zu sein, wichtig. Einen Vorteil für sich und die eigenen Angehörigen sahen 

sie weiterhin in der Kenntnis über das Wiederholungsrisiko der gleichen Behinderung 

bei weiteren Kindern. 

Es wurden verschiedene Faktoren identifiziert, die mutmaßlich mit der Erhöhung der 

Lebensqualität durch eine Diagnose assoziiert sind: Neben der Teilnahme an einer 

Selbsthilfegruppe scheint auch eine an die Anforderungen des Kindes angepasste Be-

treuung in einer speziellen Einrichtung (Kindergarten/Schule), insbesondere für die 

Mütter, hilfreich.  

Mit der Durchführung der genetischen Diagnostik und der Ergebnismitteilung war ein 

Großteil der Eltern zufrieden. Verbesserungsvorschläge bezogen sich auf einen zusätzli-

chen Informationserhalt und häufigere, ausführlichere Gespräche mit medizinischem 

Fachpersonal. Auch der Wunsch, moderne genetische Verfahren wie die Array-CGH 

früher anzuwenden, um den Diagnoseprozess zu verkürzen, wurde geäußert.  

Die Ergebnisse dieser Studie sollten zur Verbesserung der Betreuung und Diagnostik 

von Kindern mit unklarer Entwicklungsstörung und ihren Familien beitragen. In Bezug 

auf dieses Ziel bleibt festzuhalten, dass eine Diagnosemitteilung hilfreich für den Co-

pingprozess der Eltern ist. Darüber hinaus helfen ihnen soziale Kontakte mit Eltern in 

einer ähnlichen Situation (Selbsthilfegruppen) sowie umfangreiche, informative Kon-

takte zu medizinischem Fachpersonal. Diese Aspekte sollten in der Betreuung der Fami-

lien weiterhin fokussiert werden.  
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Anlage 3: Soziodemographische und ökonomische Daten 

 

Soziodemographische und 

-ökonomische Daten 

Ergebnisse Chi²-Wert p 

% (N) oder  

Mittelwert 

Alter der Eltern (in Jahren) 41,5   0,14 

Familienstand verheiratet 79,5 % (136) 2,41 0,49 

geschieden 11,1 % (14) 

ledig 8,2 % (19) 

verwitwet 1,2 % (2) 

Durchschnittliche Anzahl der Personen im 

Haushalt 

4,0     

Betroffenes Kind lebt im Haushalt 

(ja/nein) 

95,9 % (164) 1,97 0,16 

Betreuung des 

betroffenen 

Kindes  

antwortender Elternteil 

allein 

47,1 % (80) 8,36 0,14 

Lebenspartner 35,9 % (61) 

antwortender Elternteil 

und Lebenspartner 

11,8 % (20) 

Ex-Partner 0,6 % (1) 

Andere 4,7 % (8) 

Unterstützung 

der Familie 

Großeltern 18,0 % (23) 3,04 0,80 

Familienhilfe 15,6 % (20) 

Niemand 14,8 % (19) 

Pflegedienste 9,4 % (12) 

Partner 2,3 % (3) 

Mehrere 14,1% (18) 

Sonstige 25,8 % (33) 

Chronische Erkrankung (ja/nein) 26,2 % (44) 0,81 0,19 

Höchster 

Schulabschluss 

Keiner 6,5 % (11) 8,16 0,15 

Hauptschule 25,3 % (43) 

Mittlere Reife 34,1 % (58) 

Abitur 19,4 % (33) 

abgeschlossenes Studium 14,7 % (25) 

Berufstätigkeit (ja/nein) 73,7 % (126) 1,03 0,31 

Selbsthilfegruppe (ja/nein) Gruppe I:  

21,4 % (12) 

8,7 < 0,05 

Gruppe II:  

6,2 % (7) 
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Anlage 4: Daten über Geschwister 

 

Daten über Geschwister Ergebnisse Chi²-Wert p 

% (N) oder  

Mittelwert 

Anzahl der Kinder 1 21,1 % (36) 10,21 0,18 

2 45,6 % (78) 

3 22,8 % (39) 

4 6,4 % (11) 

5 1,2 % (2) 

6 1,2 % (2) 

7 0,6 % (1) 

11 1,2 % (2) 

Anzahl der Geschwister keine 21,1 % (36) 11,12 0,13 

1 46,8 % (80) 

2 21,6 % (37) 

3 6,4 % (11) 

4 1,2 % (2) 

5 1,2 % (2) 

6 0,6 % (1) 

10 1,2 % (2) 

Alter der Geschwister jünger 24,8 % (33) 1,74 0,42 

älter 63,2 % (84) 

beides 12,0 % (16) 

Entwicklungsauffälligkeiten 

bei Geschwistern (ja/nein) 

  25,6 % (34) 2,90 0,89 

Anzahl entwicklungs- 

auffälliger Geschwister 

Gruppe I:  

29,2 % (14) 
< 0,05 

Gruppe II:  

16,7 % (19) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



Anhang                                                                                                                           94 

 

 

 

Anlage 5: Daten über das betroffene Kind 

 

 

 

 

 

 

Daten über das betroffene Kind Ergebnisse % (N)  

oder Mittelwert 

Chi²-Wert p- Wert 

Geschlecht (Mädchen/Junge) 42,1 % (72) 0,37 0,85 

Entwicklungsverzögerung 

(ja/nein) 

Gruppe I: 83,9 % (47) 

Gruppe II: 92,8 % (103) 

3,20 0,07 

Geistige Behinderung (ja/nein) Gruppe I: 80,4 % (45) 

Gruppe II: 44,1 % (49) 

19,84 < 0,01 

Herzfehler (ja/nein) 7,8 % (13) 0,15 0,70 

Epilepsie (ja/nein) 23,4 % (39) 0,13 0,72 

Weitere angeborene Fehlbildungen 

(ja/nein) 

32,9 % (55) 0,25 0,62 

Weitere Auffälligkeiten (ja/nein) 49,4 % (83) 0,19 0,66 

Betreuende 

Einrichtung 

Keine Gruppe I: 1,8 % (1)  

Gruppe II: 3,5 % (4) 

14,66 < 0,05 

Regulärer  

Kindergarten 

Gruppe I: 0,0 % (0)  

Gruppe II: 2,6 % (3) 

Integrativer  

Kindergarten 

Gruppe I: 17,9 % (10) 

Gruppe II: 13,9 % (16) 

Heilpädagogischer 

Kindergarten 

Gruppe I: 17,9 % (10) 

Gruppe II: 9,6 % (11) 

Förderschule  

L-Zweig 

Gruppe I: 8,9 % (5)  

Gruppe II: 19,1 % (22) 

Föderschule G-Zweig Gruppe I: 33,9 % (19) 

Gruppe II: 33,0 % (38) 

Regelschule Gruppe I: 0,0 % (0), 

Gruppe II: 8,7 % (10) 

Andere Gruppe I: 19,6 % (11) 

Gruppe II: 9,6 % (11) 



Anhang                                                                                                                           95 

 

 

 

Anlage 6: Diagnoseverfahren 

 

Diagnoseverfahren Ergebnisse  Chi²- Wert p- Wert 

% (N) oder Mittelwert 

Feststellung 

erster Auffäl-

ligkeiten durch 

die Eltern 

Bei der Geburt 11,1 % (19) 7,34 0,11 

Im ersten Lebens-

jahr 

62,6 % (107) 

Im zweiten bis 

sechsten Lebensjahr 

24,0 % (40) 

Im Schulalter 1,0 % (1) 

Feststellung 

erster Auffäl-

ligkeiten durch 

den Arzt 

zur gleichen Zeit 

wie die Eltern 

Gruppe I: 86,8 % (46) 

Gruppe II: 62,4 % (68) 

10,3  0,02 

später Gruppe I: 11,3 % (6) 

Gruppe II: 33,9 % (37) 

früher Gruppe I: 1,9 % (1) 

Gruppe II: 3,7 % (4) 

Durchführung andere genetischer 

Untersuchungen als der Array-CGH 

(ja/nein) 

55,9 % (85) 2,05 0,15 

Fragiles-X-Syndrom (ja/nein) 20,6 % (30) 2,24 0,14 

Subtelomeranalyse (ja/nein) 4,1 % (6) 0,92 0,34 

Konventionelle Chromosomen-

analyse (ja/nein) 

43,2 % (63) 3,08 0,08 

Andere Untersuchungen (ja/nein) 22,6 % (33) 0,05 0,83 

Bildgebung vom Kopf (ja/nein) Gruppe I: 70,9 % (39) 

Gruppe II: 84,4 % (92) 

4,14 0,04 

Auffälligkeiten im MRT (ja/nein) 37,9 % (47) 0,51 0,47 
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Anlage 7: Diagnosestellung 

 

Diagnosestellung  Ergebnis Chi²-Wert p-Wert 

% (N) oder  

Mittelwert 

Angabe der genetischen Veränderung (nur 

Gruppe I befragt) 

87,5% (49)     

Ursache der Chromoso-

menveränderung (nur 

Gruppe I befragt) 

vererbt 35,4 % (17)     

neuentstanden 64,6 % (31) 

Vererbung durch (nur 

Gruppe I befragt) 

Mutter 86,7 % (13)     

Vater 13,3 % (2) 

Informationszufriedenheit der Eltern (aus-

reichend/nicht ausreichend informiert; nur 

Gruppe I befragt) 

69,8 % (37)     

Bedeutung der Kenntnis 

über die Diagnose  

sehr unwichtig 1,8 % (3) 4,06 0,26 

eher unwichtig 15,8 % (27) 

wichtig 30,4 % (52) 

sehr wichtig 52,0 % (89) 

Wunsch nach weiteren genetischen Unter-

suchungen (ja/nein; nur Gruppe II befragt) 

72,5 % (79)     
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Anlage 8: Auswirkungen der Diagnose 

 

Auswirkungen der Diagnose Ergebnisse Chi²-Wert p-Wert 

% (N) oder 

Mittelwert 

Auswirkungen auf die Familienplanung 

(ja/nein) 

20,4 % (33) 0,82 0,36 

Weiterer Kinderwunsch (ja/nein) 20,0 % (31) 0,12 0,73 

Auswirkungen der Diagnose auf einen weite-

ren Kinderwunsch (ja/nein) 

27,3 % (33) 2,20 0,14 

Auswirkungen der 

Diagnose auf die 

eigene Person 

Keine Gruppe I:  

42,0 % (21) 

Gruppe II:  

48,0 % (49) 

12,80 < 0,05 

Emotionen/ Wissen Gruppe I:  

52,0 % (26) 

Gruppe II:  

27,5 % (28) 

Handlungsoptionen Gruppe I:  

4,0 % (2) 

Gruppe II:  

7,8 % (8) 

Beides Gruppe I:  

2,0 % (1) 

Gruppe II:  

16,7 % (17) 

Auswirkungen auf 

Familie/Partnerschaft  

Keine 59,4 % (85) 4,30 0,23 

Emotionen/Wissen 29,4 % (42) 

Handlungsoptionen 4,2 % (6) 

beides 7,0 % (10) 

Auswirkungen auf 

das soziale Umfeld 

Keine 60,7 % (85) 4,60 0,24 

Emotionen/Wissen 34,3 % (48) 

Handlungsoptionen 1,4 % (2) 

beides 3,6 % (5) 
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Auswirkungen der Diagnose Ergebnisse 

 

Chi²-Wert p-Wert 

% (N) oder 

Mittelwert 

Veränderungen für 

das Kind 

Keine Gruppe I:  

79,1 % (34) 

Gruppe II:  

61,4 % (51) 

6,60 0,09 

Umgang der El-

tern/anderer Personen 

Gruppe I:  

9,3 % (4) 

Gruppe II:  

6,0 % (5) 

Therapie Gruppe I:  

7,0 % (3) 

Gruppe II:  

18,1 % (15) 

Verhalten/Entwicklung Gruppe I:  

4,7 % (2) 

Gruppe II:  

14,5 % (12) 

Auswirkungen auf 

die Therapie des 

Kindes 

Keine Gruppe I:  

71,1 % (32) 

Gruppe II:  

32,6 % (29) 

28,64 < 0,01 

Weniger Gruppe I:  

4,4 % (2) 

Gruppe II:  

0,0 % 

Mehr/spezifischer Gruppe I:  

22,2 % (10) 

Gruppe II:  

58,4 % (52) 

Genehmigungen der 

Krankenkasse 

Gruppe I:  

2,2 % (1) 

Gruppe II:  

5,6 % (5) 

Mehrere/andere Gruppe I:  

0,0 % (0) 

Gruppe II:  

3,3 % (3) 

Nochmalige Entscheidung zur Durchführung 

der Array-CGH (ja/nein; nur Gruppe I be-

fragt) 

90,4 % (47)     
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Anlage 9: Publikation Lingen et al. in Clinical Genetics 
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