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Einleitung 1

1 Einleitung

1.1 Thematik

,, Manche Menschen kdnnen sich irgendwann damit abfinden keine Diagnose zu haben.
Das Gefuhl habe ich bei uns nicht. Pauschalaussagen wie "Das Kind bleibt doch das
Gleiche — mit und ohne Diagnose.” kann ich zwar bestatigen (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 Lebensrealitat (iber die Anpassung der Zukunftsplane bis
zum neuen Alltagsleben gilt es fur die Familienmitglieder, insbesondere die Eltern, vie-

le Aufgaben zu bewéltigen.

Fur die meisten Eltern, aber auch fiir die behandelnden Arzte ist es wichtig, die Ursache
fur die kindliche Entwicklungsstérung oder Behinderung zu kennen. Der Weg der Di-
agnosesuche bedeutet haufig eine Vielzahl von ambulanten und stationdren Untersu-
chungen. Doch auch bei Inanspruchnahme einer umfassenden Diagnostik l&sst sich in
vielen Féllen 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. hochauflésende
Chromosomenanalyse). Diese moderne genetische Untersuchungsmethode ermdglicht
es, auch submikroskopische Veréanderungen zu detektieren und dadurch bei vielen gene-
tisch bedingten Behinderungen eine Diagnose stellen zu kénnen.

Neben einer Vielzahl von Untersuchungen zur Diagnosesuche sind die Eltern vor Be-
ginn einer genetischen Diagnostik mit Unsicherheiten, Angsten und ungeklérten 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 ursédchlichen Chromosomenstérung auf die elterliche Lebensqualitat
auswirkt. Hierzu wurden zwei Gruppen von Eltern mit entwicklungsgestérten oder geis-
tig behinderten Kindern verglichen. Alle Kinder hatten zuvor an einer hochauflésenden

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 fiir die Behinderung des Kindes weiterhin unklar.

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

tik von Kindern mit Entwicklungsstorungen 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 spater wurden Menschen mit
einer korperlichen Behinderung als ,,Kriippel* bezeichnet. Etwa 30 Jahre spéter wurden
unter dem Begriff ,,Gebrechliche* zusitzlich geistige Behinderungen mit einbezogen.
Erst seit den 1980er Jahren wird die Bezeichnung ,,Behinderung® verwendet. Dieser

Begriff umfasst eine Vielzahl von Beeintrachtigungen (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 unzulénglich
kritisiert'. Als Folge davon wurde sie mehrmals verandert 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) veroffentlicht (Bengel et
al. 2012).

Die Grundlage des ICF bildet das biopsychosoziale Modell der Komponenten von Ge-
sundheit. Anders als im VVorgangermodell wird hier der gesamte Lebenshintergrund der
betroffenen Personen bertcksichtigt. Im Einzelnen setzen sich die Komponenten dieses

Modells folgendermaRen zusammen:

L Kritisiert wurde insbesondere der einseitige Ansatz des Krankheitsfolgenmodells der ICIDH. In einem
kausalen Zusammenhang resultiert hier die Behinderung, im Sinne einer sozialen Einschrankung, immer
aus der korperlichen Schadigung (Waldschmidt 2003). Weitere EinflussgroRen 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. Korperfunktionen und -strukturen: Diese Komponente umfasst den Kdorper in sei-
nen Bestandteilen sowie seine gesamte physiologische und mentale Funktion.

2. Aktivitaten: Diese Komponente beinhaltet die Durchfiihrung einer Tatigkeit unab-
hangig 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 fur das Handeln einer Person wichtige Lebensumfeld im Sinne
materieller, einstellungsbezogener und sozialer Gegebenheiten. Die personenbezo-
genen Faktoren bilden den individuellen Lebenshintergrund der Person und geho-
ren nicht zum Gesundheitsproblem (z.B. Alter, Bildung und Personlichkeit) (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:

Gesundhelitsproblem
(Gesundheitsstdrung oder Krankheit)
|

Korperfunktionen l Partizipation
und -strukturen Aktivitaten [Teilhabe]

| |

Umwelt- ' personbezogene |
faktoren . Faktoren |

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 Funktionsfahigkeit einer Person ist
gegeben, wenn sie unter Berlcksichtigung ihrer Kontextfaktoren (bzw. ihres Lebensum-
feldes) in dem Bereich Korperfunktion und -struktur der Norm entspricht, im Bereich
der Aktivitaten wie ein Mensch ohne Gesundheitsprobleme agieren und im Bereich der
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Partizipation in allen Lebensbereichen so teilnaben kann wie ein Mensch ohne Ein-
schréankungen (Schuntermann 2013). Eine Behinderung ergibt sich bei jeder Beeintrach-

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

1.2.2 Entwicklungsverzogerung und -stérung

Die Begriffe Entwicklungsverzégerung und Entwicklungsstérung bezeichnen verschie-
dene Arten der Entwicklungseinschrankung (von Loh 2003). Eine Entwicklungsverzo-
gerung kann einen oder mehrere Funktionsbereiche wie etwa Sprache oder Motorik
betreffen (Mdschler 2008). Anders als eine Entwicklungsstdrung kann eine verzdgerte
Entwicklung durch frihzeitige und gezielte Therapiemanahmen wieder normalisiert
werden (von Loh 2003). Haufig handelt es sich bei einer Entwicklungsverzdgerung um
eine vorlaufige Diagnose, die im Verlauf durch eine eindeutigere Diagnose aus der
ICD-Klassifikation, wie beispielsweise der Intelligenzminderung, ersetzt wird (Mdsch-
ler 2008, Castello et al. 2014).

Der Begriff der Entwicklungsstorung fasst laut Definition der ,, International Classifica-
tion of Diseases *“ (ICD-10) verschiedenen Stérungen zusammen, die folgendes gemein-
sam haben: Sie beginnen in der Kindheit oder im Kleinkindalter, umfassen eine Ein-
schrankung oder Verzdgerung 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).
Fahigkeiten gehen nicht verloren, sondern werden verzdgert oder eingeschrankt erwor-
ben, weshalb die Stérung in der Regel frih erkannt wird. Die Bereiche Sprache, visuell-
raumliche Fertigkeiten und Bewegungskoordination sind h&ufig betroffen. Mit zuneh-
mendem Alter nehmen die Beeintrdchtigungen zumeist ab. Oft bleibt jedoch auch im
Erwachsenenalter ein Defizit bestehen (Warnke 2008, Dilling und Freyberger 2010).

Unterschieden wird zwischen umschriebenen und tiefgreifenden Entwicklungsstorun-
gen (Dilling und Freyberger 2010). Umschriebene Entwicklungsstérungen sind dadurch
gekennzeichnet, dass die Storung auf einen bestimmten Bereich begrenzt ist (Schlack
und Esser 2009). Es gibt umschriebene Entwicklungsstérungen des Sprechens und der
Sprache, schulischer Fertigkeiten, motorischer Funktionen und kombinierte umschrie-
bene Entwicklungsstorungen (Dilling und Freyberger 2010). Die Diagnostik erfolgt, je

nach Bereich der Entwicklungsstérung, mit jeweils standardisierten Testverfahren. Die
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Abgrenzung zwischen einer noch normalen Schwache in einem bestimmten Bereich und
einer tatsachlichen Entwicklungsstérung ist mitunter schwierig (Schlack und Esser
2009).

Tiefgreifende Entwicklungsstorungen umfassen eine Gruppe verschiedener Diagnosen,
die durch Stérungen im Bereich der sozialen Interaktion, der Kommunikation, der Inte-
ressenbildung und des Verhaltens geprégt sind (Warnke 2008). Beispiele hierfur sind
der frihkindliche 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 Entwicklungsstérung haben (Fombonne 2009). Jungen sind zwei bis drei-
mal so haufig betroffen wie Madchen (Warnke 2008). Die Atiologie ist nicht ganzlich
geklart. Allerdings wird die X-chromosomal-rezessive Vererbung verschiedener synd-
romaler Entwicklungsstérungen als eine Ursache der hdufigeren geistigen Behinderung
bei Jungen diskutiert (Rost und Klein 2005).

Die fachérztliche Abklarung von Entwicklungsstérungen umfasst neben einer ausfiihrli-
chen Anamnese eine korperliche und neurologische Untersuchung, die Untersuchung
der Bereiche des adaptiven Verhaltens, der kognitiven und neuropsychologischen Funk-
tionen, der Psychopathologie und eine Einschatzung des Entwicklungsstandes des be-
troffenen Kindes (Remschmidt und Kamp-Becker 2007). Viele Kinder werden fur die
Diagnostik in Sozialpadiatrische Zentren Uberwiesen und dort von Neuropédiatern,
Psychologen und Therapeuten (Logopéden, Ergotherapeuten und Physiotherapeuten)
untersucht und fachiibergreifend beurteilt (StraRburg 2011).

Treten in mehreren Funktionsbereichen, wie beispielsweise Grobmotorik und soziale
Entwicklung, Entwicklungsverzégerungen ein, wird dies bei Kindern unter finf Jahren
als globale Entwicklungsverzdgerung bezeichnet. Bei dlteren Kindern kann dieser Zu-
stand mittels des Intelligenzquotienten (1Q) beschrieben werden. Ab dem Alter von flnf

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

In der Diagnostik werden haufig 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 fur den sozia-
len-emotionalen Bereich. Vorteile dieser Testverfahren liegen in ihrer Standardisierung
und der Mdglichkeit, den Befund objektiv, zuverlassig und vergleichbar darstellen zu

kdénnen (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 bertcksich-
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 Entwicklungsverzégerung) vorgestellt.

1.2.3 Intelligenzminderung

1.2.3.1 Definition

Die Diagnose Intelligenzminderung bezeichnet keine spezifische Krankheit, sondern ist
ein Oberbegriff flr eine heterogene Gruppe von Ursachen, die allesamt zu einer deutli-
chen Beeintréchtigung geistiger Fahigkeiten fuhren (Salvador-Carulla und Bertelli
2008). Der Begriff entspricht im Wesentlichen dem im deutschen Sprachgebrauch h&u-
fig verwendeten Ausdruck ,,geistige Behinderung“ (Gaese 2014). Die Bezeichnung
,mentale Retardierung* ist nicht mehr gebrauchlich und wurde durch den Begriff ,,Intel-

ligenzminderung* abgeldst (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 Fahigkeiten verzdgert und
unvollstandig entwickelt sind. Insbesondere beeintrachtigt sind Fertigkeiten, die sich in
der Entwicklungsperiode herausbilden und das Intelligenzniveau festlegen wie Sprache,
motorische und soziale Fahigkeiten oder Kognition (Dilling und Freyberger 2010). Ne-
ben der Einschrankung der geistigen Fahigkeiten bezieht die WHO auch Beeintréchti-
gungen im adaptiven Verhalten in die Definition mit ein. Adaptives Verhalten bezeich-
net die Fahigkeit, geistige Leistungen der Situation angemessen umsetzen zu kénnen.

Dies ist fur eine eigenstédndige Lebensfiihrung notwendig (Schanze 2014).

Neben der Beurteilung allgemeiner intellektueller Fahigkeiten durch einen erfahrenen
Diagnostiker erfolgt die Diagnosestellung mittels des Ergebnisses eines standardisierten

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

2 Ein haufig genutzter standardisierter Intelligenztest ist der Wechsler-Intelligenztest fiir Erwachsene
beziehungsweise flr Kinder (Ropers 2008). Hierbei handelt es sich um ein mehrdimensionales Testmo-
dell. In verschiedenen Untertests werden Teilleistungen wie z.B. visuell-analytische Féhigkeiten oder der
Wortschatz erfasst (Daseking et al. 2006).
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erreichte 1Q-Wert mehr als zwei Standardabweichungen von der statistisch festgelegten

normalverteilten Intelligenz der allgemeinen Bevolkerung abweicht (Schanze 2014).

Die Intelligenzverteilung kann mit der Gau3’schen Normalverteilung dargestellt werden
(siehe Abbildung 2).

Mittelwert = 0, Standardabweichung = 1

zweiter Haufigkeits-
gipfel bedingt durch
organisch verur-
sachte geistige

Behinderung

Haufigkeit

T T T

-3 =2 —‘1 0 1 2 3
Standardabweichung
| ' |
1Q 70 1Q 100 1Q 130

Abbildung 2: Mehrgipflige Verteilungskurve der Intelligenz (Schanze C: Psychiatri-
sche Diagnostik und Therapie bei Menschen mit Intelligenzminderung. 2. Auflage;
Schattauer, Stuttgart 2014, 21)

Wie Abbildung 2 zeigt, befindet sich im beschriebenen Bereich der Intelligenzminde-
rung ein zweiter Haufigkeitsgipfel. Dieser resultiert aus organisch bedingten geistigen
Behinderungen, die durch Schadigungen wéhrend der Entwicklung des zentralen Ner-
vensystems entstanden sind, und durch genetisch bedingte Erkrankungen (Schanze
2014).

1Q-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 1Q-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:
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Tabelle 1: Ubersicht der Einteilung von Intelligenzminderung in Schweregrade
(Dilling und Freyberger 2010, Remschmidt et al. 2012)

Diagnose 1Q 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 2034 3 -6 Jahre
schwerste Intelligenzminderung <20 unter 3 Jahre

Die vier Schweregrade werden dartiber hinaus nochmals eingeteilt in die milde Form
(IQ 50 — 70) und die schwere Form (1Q < 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 kdnnen dadurch be-
reits im Saduglingsalter Entwicklungsverzégerungen, z.B. durch mangelnden Blickkon-
takt oder verminderte motorische Aktivitdt, erkannt werden. In der frihen Kindheit
kann ein abnormes Spielverhalten auf eine kognitive Stérung hinweisen (Tzschach und
Ropers 2007).

Die geistige Behinderung &uBert sich in Abhangigkeit von ihrem Schweregrad unter-
schiedlich. Beginnend von Schwierigkeiten bei der Schulbildung bei ausreichender
Selbststandigkeit (leichte Form) Gber nur noch zum gewissen Grad vorhandener Selbst-
standigkeit (mittelgradige Form), reicht das Krankheitsbild bis zu kontinuierlicher
Hilfsbedurftigkeit (schwere Form) mit gravierenden Einschrénkungen in Kontinenz,
Kommunikation und Mobilitat (schwerste Form). Die Intelligenzminderung kann iso-
liert oder zusammen mit weiteren psychischen oder korperlichen Stérungen auftreten
(Dilling und Freyberger 2010).
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Héufiger als Menschen ohne Intelligenzminderung leiden geistig Behinderte unter neu-
ropsychiatrischen Erkrankungen wie Autismus oder Epilepsien, Stérungen des Bewe-
gungsapparates, fazialen Dysmorphien oder angeborenen Fehlbildungen wie Herzfeh-
lern (Stevenson et al. 2003, Seidel 2013). AuRerdem sind Betroffene anfalliger fur wei-
tere Storungs- oder Krankheitsbilder wie etwa Mangelernahrung, Verletzungen und
Infektionen (Reiss 2009). Kinder mit schwerer geistiger Behinderung sind haufiger von
Komorbiditaten 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 uber die H&aufigkeit von Intelligenzminderung variie-
ren stark®. 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 h&ufiger (ca. 1 — 3 %)
vor, als die schwere Form (ca. 0,3 — 0,5 %). Jungen sind in einem Verhéltnis von 1,5:1
oOfter betroffen als Madchen (Battaglia und Carey 2003). Insgesamt ist die Intelligenz-
minderung der haufigste Grund einer schweren Behinderung bei Kindern in den Indust-
rielandern (Chelly et al. 2006).

Verschiedene Studien haben gezeigt, dass die Haufigkeit von geistiger Behinderung
auch im Zusammenhang mit sozialen, 6konomischen, kulturellen, ethnischen und ande-
ren sozio6konomischen Umwelteinfliissen steht (Leonard und Wen 2002). Die milde
Form der Intelligenzminderung tritt in den sozial schwécheren Gesellschaftsschichten

beispielsweise haufiger auf als in der restlichen Bevolkerung (Drews et al. 1995).

1.2.3.4 Atiologie

Die Ursachen der Intelligenzminderung sind vielfaltig. Zur atiologischen Abklarung
werden neben einer umfangreichen Anamnese (Familien-, Schwangerschafts-, Geburts-

und Entwicklungsanamnese), eine ausfuhrliche padiatrische und klinisch-genetische

8 Ursache hierfr 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), Hortests und Testungen des Sehvermogens, Elektroenzephalographie, neu-
rologische Untersuchungen oder Stoffwechseluntersuchungen genutzt (Heinrich et al.
2008). Trotz dieser umfangreichen UntersuchungsmaBnahmen kann nicht in allen Fal-
len eine Diagnose gestellt werden: Je nach Studie schwanken die Angaben (ber den
Anteil der atiologisch geklarten Félle zwischen 20 % und 70 % (Heinrich et al. 2008).
Die Atiologie leichter Intelligenzminderungen wird seltener geklart als die schwerer
Intelligenzminderungen. Weiterhin kann bei Patienten mit weiteren Anomalien haufiger
eine Ursache gefunden werden als bei Patienten, die ausschliellich geistig behindert
sind (Chelly et al. 2006, Stankiewicz und Beaudet 2007).

Urséchlich fur die Intelligenzminderung oder Entwicklungsstorung koénnen exogene,
nicht genetische Ursachen wie zum Beispiel Mangelernéhrung oder Intoxikationen wéh-
rend der Schwangerschaft, pra- oder postnatale Infektionen, Friihgeburten 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 Ubersichtsarbeit die Ursachen fiir eine geistige Behinderung zusam-
mengestellt. Die Intelligenzminderung wird am haufigsten 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 Veranderungen des zentralen Nervensystems 7-17
Komplikationen von Fruhgeburtlichkeit 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 Atiologie 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 Félle Iasst 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 Falle kann eine
genetische Stérung 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 vielfaltig. Numerische oder
strukturelle Chromosomenstérungen bilden die hdufigste Ursache (10 — 30 % der Félle)
(Rost und Klein 2005, Rehder und Fritz 2005). Die numerische Chromosomenaberrati-
on Trisomie 21 weist eine Inzidenz von 1:600 auf und stellt die haufigste chromosomale
Ursache der Intelligenzminderung dar (Rost und Klein 2005). Das Risiko fur das Auf-
treten der Trisomie 21 steigt mit dem Alter der Mutter. Die Wahrscheinlichkeit fir eine
Trisomie 21 liegt beispielsweise bei 30-jahrigen Muttern bei etwa 1:1000 und bei 40-
jahrigen Muttern bei 1:100 (Zerres et al. 2007). Weitere lebensfahige, numerische
Chromosomenaberrationen sind das Edwards-Syndrom (Trisomie 18, Inzidenz 1:3000)
und das Patau-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 fir eine Fehl- oder Totgeburt ist bei einer Trisomie 13 oder 18
deutlich erhoht (Schaaf und Zschocke 2013).

Strukturelle Chromosomenaberrationen, wie z.B. Deletionen, Duplikationen oder unba-
lancierte Translokationen, gehdren ebenfalls zu den chromosomalen Ursachen von In-
telligenzminderung. Beispiele hierfir 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 GroRe von 5 Megaba-
sen (Mb) sind strukturelle Chromosomenaberrationen unter dem Mikroskop im Rahmen

einer konventionellen Chromosomenanalyse sichtbar. Kleinere Chromosomenverande-
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rungen, sogenannte submikroskopische Aberrationen, kénnen ebenfalls Ursache einer
geistigen Behinderung sein (Tzschach und Ropers 2007, Bommer und Trimborn 2011).
Sie befinden sich hdufig im subtelomeren Bereich bzw. direkt proximal der Chromoso-
menenden. Beispiele fur submikroskopische Aberrationen sind das Di Goerge Syndrom
(Mikrodeletion 22g11.2) oder das Williams-Beuren-Syndrom (Mikrodeletion 17p11.2)
(Kobrynski und Sullivan 2007, Bommer und Trimborn 2011).

Bei monogenen Erkrankungen liegen Veranderungen in einem einzelnen Gen vor. Dies
kann zu einer Vielzahl verschiedener Krankheitsbilder mit Intelligenzminderung fihren
(Winnepenninckx et al. 2003). Mehr als 1200 monogene Ursachen der Intelligenzmin-
derung sind bis heute beschrieben. Zu den haufigsten Krankheitsbildern gehort das Fra-
gile X-Syndrom, das durch eine Veranderung des FMR1-Gens auf dem X-Chromosom
verursacht wird (Rehder und Fritz 2005).

Ein Grund fir den hoéheren Anteil von Jungen mit geistiger Behinderung sind X-
chromosomal vererbte Syndrome mit Entwicklungsstérung. Frauen haben zwei X-
Chromosomen, Manner tragen ein X- und ein Y-Chromosom. Liegt eine Mutation auf
einem X-Chromosom vor, kénnen Frauen diese in der Regel* durch das zweite Chromo-
som kompensieren, Méanner jedoch nicht (Rost und Klein 2005, Schaaf und Zschocke
2013). Dies ist vermutlich einer der Griinde, weshalb Jungen haufiger als Madchen von

Intelligenzminderung betroffen sind (Drews et al. 1995).

1.2.4.2 Genetische Untersuchungsmethoden/Array-CGH

Die Abkléarung einer Intelligenzminderung umfasst einen komplexen Untersuchungsab-
lauf. Zu Beginn erfolgt eine ausfuhrliche Anamnese samt Familienanamnese Uber min-
destens drei Generationen sowie eine klinische Untersuchung. In einigen Féllen kénnen
sich hierdurch Hinweise auf bestimmte erbliche Erkrankungen oder eine syndromale
Form der Intelligenzminderung ergeben (Rost und Klein 2005). Bei diesen Patienten
kann die weiterflihrende 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 fur X-chromosomal dominante Erbgange. Weiterhin kann es vorkommen, dass im Rah-
men der normalen X-Chromosom-Inaktivierung zufallig haufiger 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).
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Ergibt sich kein Verdacht auf eine spezifische genetische Ursache, bleibt die Mdglich-
keit, mit verschiedenen genetischen Screening-Methoden eine mdgliche genetische Ur-
sache zu finden und eine Diagnose zu stellen. Die humangenetische Untersuchung be-
ginnt standardmaBig mit der konventionellen Chromosomenanalyse®. Im Rahmen dieser
Untersuchung kdnnen chromosomale Veranderungen bis zu einer Gréf3e von 5 bis 10
Millionen Basenpaaren detektiert werden. Ist die Chromosomenveréanderung kleiner,
wie zum Beispiel bei submikroskopischen oder monogenen Verdnderungen, kann sie
aufgrund der begrenzten Auflésung der Untersuchungsmethode nicht entdeckt werden
(Heinrich et al. 2008).

In den 1980er Jahren wurde mit den molekularzytogenetischen Untersuchungen eine
Methode entwickelt, welche eine héhere Aufldsung ermdglicht (Schaaf und Zschocke
2013). Die Fluoreszenz-in-situ-Hybridisierung (FISH) konnte mit Hilfe von fluores-
zenzmarkierten Deoxyribonucleic acid-Sonden (DNA-Sonden) auch submikroskopische

Veranderungen 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 hohere Auflosung 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 (Chariete-Universitatsmedizin Berlin, 2015). Abbildung 3 verdeutlicht
das Prinzip des Verfahrens: Beide DNA-Molekiile werden unterschiedlich farblich fluo-
reszenzmarkiert (z.B. Patienten-DNA grin, Referenz-DNA rot) und anschlielend im
gleichen Verhéltnis auf einen Array-Chip gegeben. Auf diesem befinden sich mehrere
Millionen molekularer Sonden, die das gesamte menschliche Genom représentieren
(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). Uberwiegt die Patienten-DNA ergibt sich ein gri-
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, teilungsfahigen Zellen (zumeist Lymphozyten aus venésem Vollblut) gewon-
nen werden (Schaaf und Zschocke 2013).



Einleitung 14

(Heinrich et al. 2008). Mittels dieses Untersuchungsverfahrens kénnen chromosomale
Aberrationen von ca. 100 Kilobasen nachgewiesen werden (Vergleich Abbildung 3)
(Heinrich et al. 2008, Tzschach und Ropers 2007).
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Abbildung 3: Prinzip der Array-CGH-Methode
(Charité-Universitatsmedizin 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 Entwicklungsstérung oder Intelligenzminderung urséchli-
che Chromosomenaberrationen festgestellt werden kdnnen (de Vries et al. 2005, Sagoo
et al. 2009, Shoukier et al. 2012).

1.2.5 Definition von Lebensqualitat

Seit dem Beginn der Lebensqualitatsforschung steht die Definition des Begriffs Le-
bensqualitét in der Diskussion. Eine Vielzahl von grundlegenden Festlegungen und
Modellen wurde veroffentlicht, es gibt jedoch keine einheitliche Definition (Béhmer
und Ravens-Sieberer 2005). Ursachlich hierfir ist zum einen der hoch komplexe,
sprachlich schwer fassbare Begriff sowie die hohe Individualitat von Lebensqualitit und
zum anderen die Vielzahl der jeweils fachspezifischen Akzentuierungen bei der Defini-

tion von Lebensqualitat (Radoschewski 2000, Renneberg und Lippke 2006). Die Defini-
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tion der WHO aus dem Jahr 1997 beschreibt Lebensqualitét als ein multidimensionales,
individuelles Konstrukt und bezieht den Lebenshintergrund mit ein (Renneberg und
Lippke 2006):

,Lebensqualitét ist die subjektive Wahrnehmung einer Person {iiber ihre Stellung im
Leben in Relation zur Kultur und zu den Wertesystemen, in denen sie lebt und in Bezug
auf ihre Ziele, Erwartungen, Malstdbe und Anliegen. Es handelt sich um ein breites
Konzept, das in komplexer Weise beeinflusst wird durch die korperliche Gesundheit
einer Person, den psychischen Zustand, die sozialen Beziehungen, die personlichen
Uberzeugungen und ihre Stellung zu den hervorstechenden Eigenschaften der Umwelt*

(WHO 1997 zitiert nach Renneberg und Lippke 2006).

Die Lebensqualitatsforschung hat ihren Ursprung in den Sozialwissenschaften. Hier
galten 6konomische und soziale Faktoren wie materielle Sicherheit und gesundheitliche
Versorgung als MaRstab fur die Lebensqualitat (Freund und Ziegelmann 2009). Mit
dem sich wandelnden Verstandnis von Behinderung begann in der Medizin ein Umden-
ken, das den Beginn der Lebensqualitatsforschung in dieser Wissenschaft darstellte:
Ziele des é&rztlichen Handelns orientierten sich nicht mehr nur an somatischen Gesichts-
punkten, sondern auch am Wohlbefinden des Patienten vor seinem jeweiligen Le-
benshintergrund (Blichi und Scheuer 2004, Bohmer und Ravens-Sieberer 2005). Anders
als in den Sozialwissenschaften bildeten in der Medizin psychische, soziale sowie kor-
perliche Aspekte wichtige Indikatoren der Lebensqualitat (Renneberg und Lippke
2006). Um den Begriff Lebensqualitat sinnvoll einzuengen, wurde der Begriff gesund-

heitsbezogene Lebensqualitét eingefiihrt (Radoschewski 2000).

In den 1980er Jahren entwickelte sich eine Debatte um die Messbarkeit von Lebensqua-
litat (Buchi und Scheuer 2004). Diskutiert wurde, ob und wie Lebensqualitdt messbar
gemacht werden konnte. Weitgehende Einigung in Bezug auf die Messmethode besteht
im konstruktivistischen Ansatz, bei dem die jeweilige Messmethode definiert, was Le-
bensqualitét ist (Radoschewski 2000). Im Laufe der Jahre ist eine Vielzahl von psycho-
metrisch gepriften und standardisierten Messmethoden zur Messung der Lebensqualitét
etabliert worden (Renneberg und Lippke 2006). Die Bedeutung von Lebensqualitétsin-
dikatoren bei der Evaluation von Therapien oder der Qualitatssicherung wachst (Freund

und Ziegelmann 2009).

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

sind, was Lebensqualitat fir sie bedeutet: Unabhéngig vom Lebenshintergrund befan-
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den sie korperliches Wohlbefinden, soziale Integration, psychische Stabilitét, alltagliche
Rollenerfullung mit sozialer Hilfe und ¢konomische Sicherheit als bedeutend (The
WHOQOL Group 1998).

1.2.6 Coping

Wie Studien belegen, stellt die Erkenntnis der Behinderung eines Kindes fir die be-
troffenen Familien ein belastendes Lebensereignis dar (u.a. Canam 1993, Heaman 1995,
Oelofsen und Richardson 2006). Oft verandert die Behinderung eines Kindes die Le-
bensplanung der Eltern. Sie werden mit neuen Lebensrealitaten und Aufgaben konfron-
tiert, die von der persdnlichen Verarbeitung und Akzeptanz der Behinderung bis hin zur

Realisierung eines neu definierten Lebensalltags reichen (Canam 1993).

Der Prozess der Auseinandersetzung und Bewadltigung belastender Lebensereignisse
durch die betroffene Person wird Coping genannt. Seit den 1970er Jahren wird dieses
Phédnomen zunehmend Thema wissenschaftlicher Untersuchungen. Ziel ist es, geeignete
MaRnahmen und Voraussetzungen zur Unterstlitzung 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 Bewéltigungsmodell von Lazarus (Riger 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 bewaéltigen.
Die Anstrengungen kdnnen 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 Veréan-
derung der belastenden Situation. Das emotionsorientiere Coping ermdéglicht einen bes-
seren Umgang mit der Belastung, beispielweise durch das Erlernen von Entspannungs-
techniken (Reimann und Pohl 2006).

Fur beide Coping-Arten geben Lazarus und Launier vier Bewaltigungsstrategien vor:
Neben Informationssuche und -unterdriickung werden die Aktionshemmung zur Unter-

driickung fehlerhafter Handlungsimpulse, die direkte Aktion zur Verdnderung der
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Stresssituation sowie intrapsychische Bewaltigungsformen 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 Lebensqualitat 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 Bewaéltigungsschritte der Familien mit dem Ziel der Adapta-

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

Akzeptanz der Behinderung des Kindes

Erflllung der Alltagsbedurfnisse des behinderten Kindes

Erfullung der Bedirfnisse des Kindes im Rahmen seiner eigenen Entwicklung
Erfullung der Entwicklungsbedirfnisse anderer Familienmitglieder
Bewaltigung von dauerhaftem Stress und zwischenzeitlichen Krisen
Unterstltzung der Familienmitglieder bei der Situationsbewaltigung
Aufklarung anderer Menschen uber die Behinderung des Kindes

O N o g B~ w DB

Aufbau eines unterstiitzenden 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 Uber die Situation des Kindes eine Rolle spielt:

Taanila et al. fanden in ihrer 2002 veroffentlichten Studie mit dem Titel ,, Coping of
parents with physically and/or intellectually disabled children* heraus, dass sich ein
hohes MaR an Information und Kenntnis tber die Behinderung des Kindes sowie ein
harmonisches, kooperatives Familienleben positiv auf den Copingprozess auswirken.
Auch die Unterstitzung durch das soziale Umfeld, insbesondere in den ersten Tagen
nach Diagnoseerhalt, hilft den Betroffenen. Sie verglichen hierzu Familien geistig oder

korperlich 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 &hnlichen Ergebnissen (u.a. Hentinen und Kyngés 1998, Rahi et al. 2004).

Die Erfahrungen der Eltern im Umgang mit Arzten und anderen im Gesundheitswesen
tatigen Personen zeigte sich in weiteren Studien (u.a. Patterson et al. 1997, Ablon 2000,
Ashtiani et al. 2014) als wichtige EinflussgroRe 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, Erklarungen und das Angebot weiterer Gesprachstermine durch die
Arzte einen positiven Effekt auf die Reaktion der Eltern haben (Ablon 2000).

In einer 1999 veroffentlichten 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 Miuitter und Vater von sechs Monate alten Sauglingen aus
verschiedenen Krankenhdusern der Region um Québec und Montréal (Kanada) befragt.
Neben jeweils einer Gruppe aus Eltern von S&uglingen 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 verstarkter
Belastung stehen und sich schwieriger mit der Situation arrangieren kénnen. Die Wis-
senschaftler folgerten hieraus, dass die Art der Behinderung Auswirkungen auf die
Stressbelastung hat. Als urséchlich wurden u.a. sowohl Behinderungscharakteristika wie
Schwere und Auspragung als auch Mdglichkeiten zu Intervention und Einflussnahme
durch die Eltern angegeben. Als stressfordernd wurden dabei Unklarheiten in der Diag-
nose der Behinderung und der Perspektive des behinderten Kindes genannt (Pelchat et
al. 1999).

Ahnliche 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 Muitter

nicht-behinderter Kinder mit Muttern von Kindern mit Down-Syndrom und Mauttern
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von Kindern mit einer nicht diagnostizierten geistigen Behinderung in Bezug auf ihre
Sorgen, Schuldgefiihle und emotionalen Belastungen. Hierzu verschickten sie Fragebo-
gen an Eltern von Kindern in Grund- und Sonderschulen. Im Ergebnis erzielten die
Muitter von Kindern mit Down-Syndrom und die Mutter von nicht-behinderten Kindern
ein nahezu gleiches Ergebnis, wahrend die Mitter von Kindern mit unklarer Intelli-
genzminderung klare psychoemotionale Nachteile in allen befragten Bereichen aufwie-
sen. Lenhard et al. flhrten dies darauf zuriick, dass die diagnostische Unklarheit zu star-
ken emotionalen Belastungen bei den betroffenen Eltern fuhrt, 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 berdies in ihrer Studie, in der sie Eltern chronisch kranker Kinder
ohne Diagnose befragten, feststellen, dass die Unklarheit tiber eine Diagnose mit einem

Mangel an Optimismus und Kontrollgefiihl 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 Bewilti-
gung und Anpassungsfahigkeit an die speziellen Bedirfnisse des behinderten Kindes.
Hierzu befragten sie 29 Elternteile von Kindern mit multiplen angeborenen Fehlbildun-
gen ungeklarter Atiologie 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 Unterstiitzung. Dabei
zeigten besonders die Eltern junger Kinder einen grof3en Wunsch nach einer Diagnose-
klarung. Eltern von &lteren Kindern berichteten, dass ihr Wunsch nach einer &tiologi-
schen Abklarung 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 Ursachenkl&rung aussprachen. Als Vorteile wurden dabei unter anderem die
verbesserte Unterstutzung und Akzeptanz von Gesellschaft, Staat und sozialem Umfeld
durch einen Namen fir die Situation des Kindes, die Verbesserung der personlichen
Akzeptanz der Behinderung des Kindes, eine Erldsung 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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lungsmoglichkeiten genannt. Als negative Auswirkungen nannten einige Eltern die
Angst vor Stigmatisierung des Kindes durch eine Diagnose. Darlber hinaus gaben die
Eltern an, durch die Ursachenklarung die Mdglichkeit 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 flr betroffene Eltern konnte auch in anderen Studien nachgewiesen werden
(Solomon et al. 2001, Makela et al. 2009).

Ein sehr dhnliches 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 Atiologie noch unklar. Im Ergebnis wurde festge-
stellt, dass sich viele Eltern schnellstmdglich, andere nach einer gewissen Gewdhnungs-
zeit, insgesamt jedoch alle Befragten eine Diagnose wiinschten. Positive Auswirkungen
dieser wurden insbesondere in den Bereichen Bestatigung und Information, Unterstt-
zung im Bildungssystem und in anderen Bereichen, frihe Interventionen, Neugier und
pranatale Diagnosemdglichkeiten beschrieben. Dabei berichteten die Eltern, dass ihr
Wunsch nach einer Ursachenklarung insbesondere in der ersten Zeit stark war. Am
wichtigsten erschien ihnen die Tatsache, einen ,,Namen® und damit eine Art Legitimati-
on fir 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 Wiinsche 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 Lebensqualitét der be-
troffenen Eltern tatsachlich hat und ob und inwiefern sich die Lebensqualitat 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 ungeklérter Diagnose. Allerdings sind die Behinderungsarten derart
unterschiedlich, dass Eltern von Kindern mit Down-Syndrom mdoglicherweise bereits
aufgrund der Haufigkeit der Behinderung, dem Wissen und der Anerkennung in der
Bevolkerung sowie dem gut ausgebauten Versorgungssystem fir 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 ware, es hierflr 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-

qualitat dieser Familien vor der Diagnose mit der Lebensqualitét nach der Diagnose.

In der vorliegenden Arbeit sollte folgende Hauptfrage geklart werden:

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

gen auf die Lebensqualitat von Eltern behinderter Kinder?

Die Auswirkungen der Diagnose auf die Lebensqualitat wurden als Ergebnis folgender
Einflussfaktoren definiert:

- der h&uslichen, gesundheitlichen und sozio6komischen Situation des Elternteils

- der familidren und partnerschaftlichen Beziehungsstrukturen

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

- des sozialen Umfeldes
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- der personlichen Einstellung gegentiber 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 Lebensqualitét.

2. Eltern, bei deren Kindern bisher keine Diagnose gestellt wurde, wiinschen sich
Klarheit Gber die Ursachen der Behinderung ihres Kindes und verbinden mit dieser

Vorstellung ebenfalls eine Verbesserung der Lebensqualitét.

Wie zuvor bereits beschrieben ergab sich die Lebensqualitat als komplexes Ergebnis
verschiedener Bereiche der sozio6komischen Gegebenheiten bzw. des alltaglichen Le-
bens. Um Erkenntnisse dartber zu erlangen, wovon mogliche Auswirkungen auf die
Lebensqualitat des Elternteils abh&ngig sind und wodurch Unterschiede in Bezug auf

diese erklart werden kénnen, wurden folgende Bereiche untersucht:
- zur Person des Befragten:

Welche Auswirkungen haben der gesundheitliche und sozio6konomische Status des
Elternteils auf die Lebensqualitat bzw. deren Anderung? Wie wirken sich bestimmte

familiare und hausliche Situationen und die Ndhe 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? Andert sich die Therapie des Kindes nach

der Diagnosestellung und welche Auswirkungen hat dies?
- zum sozialen Umfeld:

Wie andert 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-

rungsmaoglichkeiten?
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2.2 Methodische Durchfiihrung und Auswertung

2.2.1 Untersuchungsinstrument

Zur Durchfiihrung der Studie wurde die Form der postalischen, schriftlichen Befragung
mittels eines Fragebogens, bestehend aus geschlossenen und offenen Fragen, gewahit.
Pro Elternpaar wurden zwei Fragebdgen, jeweils fir den Vater (bzw. die ménnliche
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 | genannt) und zum
anderen auf eine Gruppe von Elternpaaren, bei deren Kindern auch nach der Untersu-
chung die Ursache fur die Entwicklungsverzdgerung unklar blieb (im Folgenden El-
terngruppe ohne Diagnose; Gruppe Il genannt). Um detaillierte Informationen der EI-
tern beider Gruppen zu erhalten, war es notwendig, separate Fragebdgen fir die jeweili-
gen Gruppen zu erstellen, die sich in wenigen Fragen unterschieden. Diese Malinahme
erschien zwingend notwendig, um umfassendere Erkenntnisse zu erlangen, da bei-
spielsweise offene Fragen zum Verstdndnis der Diagnose (z.B. ,,Welche Chromoso-
menverdnderung wurde bei Threm Kind festgestellt?) fiir die Elterngruppe ohne Diag-

nose nicht zu beantworten waren.

Die Notwendigkeit der schriftlichen Befragung ergab sich zum einen aus der Grof3e der
Stichprobe und zum anderen aus der Tatsache, dass die Befragten teilweise in weiter
entfernten Teilen Deutschlands lebten. Eine personliche Befragung dieses Umfangs
waére daher sowohl aus terminlichen, als auch logistischen Griinden 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 personliche Art der Fragen erschienen diese von groflem
Nutzen: Es gab keinen Intervieweffekt und es entfiel der Druck, den Fragebogen zu
einem bestimmten Zeitpunkt ausfillen zu miissen. Dies kann die Teilnahmebereitschaft
erhohen und den Befragten Uberlegter antworten lassen. Vor allem aber erlaubt die
schriftliche Befragung eine subjektiv erlebte hthere Anonymitét, was zu einer ehrliche-
ren Antwort des Befragten fiihren kann (Schnell et al. 2011, Mayer 2006). Dies er-
schien, insbesondere vor dem Hintergrund einer moglichen Kritik an der Einrichtung
des Sozialpédiatrischen Zentrums (SPZ) Gottingen oder der Humangenetik Gottingen,
in der die Familien betreut wurden und die zugleich auch die Studie durchfiihrten, wich-
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tig. Die Nachteile einer schriftlichen Befragung bestehen u.a. in einer eher geringen
Ricklaufquote. Weitere Nachteile sind mégliche missverstandene Formulierungen und
die Ungewissheit, durch wen und mit welcher Ernsthaftigkeit der Fragebogen tatsach-
lich ausgefullt wurde (Schnell et al. 2011). Um die Gefahr systematischer Ausfille®
maoglichst gering zu halten wurde der Fragebogen in einfacher, allgemein verstandlicher

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

Im Fragebogen wurde eine Kombination aus geschlossenen und offenen Fragen ge-
waéhlt. Die geschlossenen Fragen erlaubten eine einfache quantifizierende Analyse der
studienrelevanten Bereiche und die objektive Berechnung der Lebensqualitét. 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 Lebensqualitat — erschien dies notig. Die offenen Fragen erlaubten dar-
uber hinaus, die subjektiven Empfindungen und Erklarungen starker zu betonen und in
einem groleren Antwortspektrum individuelle Empfindungen, Meinungen oder Tatsa-
chen zu erfassen, die aufgrund ihrer Vielféltigkeit im Raster der geschlossenen Fragen
nicht erfasst werden konnten (Micheel 2010). Da diese im Nachhinein zum Grofteil
ebenfalls kategorisiert werden konnten, war es auch hier mdglich, quantitative Aussagen
zu treffen. Bei den prazisen offenen Fragen, z.B. nach Alter oder wdchentlicher Ar-
beitszeit, war eine Kategorisierung unproblematisch. In Bezug auf die ausfiihrlichen
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 Hybridfragen’ ermoglichten im Fall einer nicht vorhandenen passenden geschlosse-
nen Antwortmdglichkeit (z.B. bei der Frage nach wer den Grofteil der Betreuung des

Kindes tibernimmt), 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 zurlick, 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

® Systematische Ausfille konnen dadurch erfolgen, dass ,,Personen mit héherem Bildungsniveau, die
Erfahrung im Umgang mit schriftlich fixierten Medien haben oder Personen, die stark am Thema interes-
siert sind, eher den Fragebogen zuriickschicken* (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 Lebensqualitdt mit einigem Abstand zum Ereignis abgeben konnten. Andererseits
bedurfte die hohe Variabilitdt 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 sorgféaltigen Abschédtzung der Daten

hinsichtlich der Gitekriterien.

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 Gedé&chtnisvorteil ge-
genuber allgemeineren Aspekten des autobiographischen Geddchtnisses. Die relevante
Forschungsliteratur hat eine relativ hohe Ubereinstimmung darin, dass von einem Be-
haltensvorteil fur selbstbezogenes Material ausgegangen werden kann. VVor allem Ereig-
nisse, die zum Zeitpunkt ihres Auftretens mit intensiven, positiven oder negativen, Af-
fekten verknipft waren, werden auch nach langerer Zeit vergleichsweise genau erinnert
(Schumacher et al. 2002). Die Gutekriterien der retrospektiven Untersuchung erschie-

nen vor diesem Hintergrund daher als ausreichend gegeben.

2.2.2 Konstruktion des Fragebogens

Insgesamt enthielt der Fragebogen von Gruppe | 68 Fragen und der Fragebogen der
Gruppe Il 62 Fragen. Jeweils 29 Fragen gehdrten zum Ulmer Lebensqualitats-Inventar
(ULQIE). Die Fragebtgen befinden sich im Anhang dieser Arbeit auf Seite 82 und 87.

Beide Fragebdgen waren in vier grol3e Abschnitte gegliedert:
1. Fragen zu soziodemographischen und -6konomischen Daten des Befragten:
- Alter und Familienstand
- derzeitige hausliche Situation
- weitere Kinder und mogliche Entwicklungsauffélligkeiten dieser
- eigener Betreuungsanteil am Kind und weitere Betreuungspersonen
- eigene chronische Erkrankung
- Bildungsabschluss und Berufstatigkeit
2. ULQIE: siehe unten
3. Fragen zum betroffenen Kind:
- Geschlecht und Alter
- Art der Behinderung und Krankheitsgeschichte



Material und Methoden 26

- bisherige Untersuchungen (im Fragebogen der Eltern mit Diagnose wird zusatz-
lich das Alter des Kindes bei Diagnosestellung erfragt)

- Einrichtung, die das Kind besucht

4. Fragen zur Diagnose:

Hier unterschieden sich die Fragebdgen. In beiden Féllen wird nach folgenden

Punkten gefragt:

- Wichtigkeit der Diagnosefindung und Auswirkung auf die Familienplanung

- Teilnahme an einer Selbsthilfegruppe

- Fragen zur Veranderung durch die Diagnose in Bezug auf die eigene Person,
Familie/Partnerschaft, das soziale Umfeld, Lebensqualitit und die Therapie des
Kindes

Die Teilnehmer der Gruppe | beschrieben den Ist-Zustand. Die Eltern der Gruppe 11

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 Uber die Diagnose und deren Mitteilung

- Zufriedenheit mit und Kritikpunkte an der Beratung

- Frage nach nochmaliger Teilnahme an der Untersuchung

Im Fragebogen der Gruppe II:

- Waunsch nach weiteren genetischen Untersuchungen

2.2.3 Das Ulmer Lebensqualitats-Inventar

Zusétzlich enthielten beide Fragebogen 29 Items aus dem evaluierten Fragebogen ,,Ul-
mer Lebensqualititsinventar fiir 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 Lebensqualitat® von Eltern
chronisch kranker Kinder dienten. Die 29 Items unterteilten sich auf fiinf Lebensberei-
che mit folgenden Inhalten (Goldbeck und Storck 2002, S.36):

8 Der von Goldberg und Storck gemeinte Begriff der Lebensqualitat bezieht sich auf die multidimensiona-
le Definition nach Bullinger und Péppel aus dem Jahr 1988: ,,Lebensqualitét bezieht sich auf die emotio-
nalen, funktionalen, sozialen und physischen Aspekte menschlicher Existenz® (Bullinger und Pdppel
1988, S.A-679 — A-680)
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1. Leistungsfahigkeit: Fitness, Belastbarkeit, Leistungsfahigkeit in Beruf und Haus-
halt, Bewaltigung alltdglicher Aufgaben, Konzentrationsfahigkeit, wenig Erschop-
fung;

2. Zufriedenheit mit der familidren Situation: Wohlfiihlen in Familie und Partner-
schaft, Verhéltnis zu den Kindern, gegenseitige Unterstiitzung und Offenheit der
Kommunikation;

3. Emotionale Belastung: Sorgen vs. Zuversicht, Belastung durch die Krankheit des
Kindes und die damit verbundenen Betreuungsaufgaben;

4. Selbstverwirklichung: personliche Freizeit und Entfaltungsmdglichkeiten, Zeit fur
Partnerschaft und Freunde;

5. Allgemeinbefinden: Vitalitat und Aktivitat, Schlafen, Essen, Niedergeschlagenheit.

Daruiber hinaus gab es vier Items, die keiner Kategorie zugeordnet waren:
6. Items ohne Zuordnung (berticksichtigt in der Gesamtskala): psychische und somati-

sche Symptome (Reizbarkeit, Schmerzen, Nervositat, kérperliche Beschwerden).

Diese Items gingen ,,als Einzelitems in die Gesamtskala ein, da sie [...] einen eigen-
stindigen Beitrag am Konstrukt Lebensqualitit reprasentieren® (Goldbeck und Storck
2002, S. 3). Im Folgenden werden sie als ,,Items ohne Zuordnung® bezeichnet. Die
Antwortmdglichkeit fir alle Items bestand aus einer 5-Punkte-Skala: 1 = nie, 2 = selten,

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

Der ULQIE der Gruppe | 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 Ausfullen des Fragebogens erfragt. Dies sollte retrospektiv mogliche Lebensquali-
tatsveranderungen erfassen. Der ULQIE der Vergleichsgruppe enthielt nur eine Spalte,
die der Erfassung der aktuellen Lebensqualitét diente.

2.2.4 Rekrutierung der Befragten

Befragt wurden die Eltern von insgesamt 315 Kindern mit Entwicklungsstorungen, bei
denen im Zeitraum von September 2007 bis Marz 2011 eine Array-CGH-Untersuchung
am Institut fir Humangenetik der Universitat Gottingen durchgefihrt wurde. Die Kin-
der und ihre Familien wurden medizinisch in den SPZ der Kinderkliniken Gottingen,

Kassel und Braunschweig betreut. Befragt wurden die Eltern, die innerhalb dieses Zeit-
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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 fur die Behinderung ihres Kindes erhalten hatten und zum anderen die
Eltern, die durch die Untersuchung das Ergebnis bekommen hatten, dass keine urséchli-
che genetische Storung festgestellt werden konnte. Eine weitere Gruppe von Eltern
wurde nicht in die Studie aufgenommen. Bei ihren Kindern wurde durch die Untersu-
chung chromosomale Verénderungen 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 gegenuber, die sich nicht eindeutig mit den ande-
ren beiden Gruppen vergleichen liel} und wurden daher nicht in die Studie eingeschlos-
sen. Die generelle Auswirkung eines unklaren Untersuchungsergebnisses auf die famili-

are Lebensqualitét sollte ein Forschungsthema fur spatere Untersuchungen sein.

Durch die Array-CGH wurde bei 45 Kindern der untersuchten Gruppe eine Chromoso-
menstorung festgestellt, welche die Entwicklungsstorung bzw. Intelligenzminderung
mit teilweise begleitenden Dysmorphien und Fehlbildungen eindeutig erklarte. Diese
Gruppe (90 Elternteile) bildete die Elterngruppe mit Diagnose (Gruppe ).

Bei 270 Kindern der untersuchten Gruppe konnte keine urséchliche Chromosomensto-
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, Aufklarungsbogen und Einwilli-
gungserklarung zugeschickt wurden. Das Awusfiillen des Fragebogens dauerte

ca. 15 Minuten.

Es liegt ein positives Ethikvotum der Ethikkommission der Universitat Gottingen zur

Durchfiihrung dieser Studie vor.

Auf die Freiwilligkeit der Teilnahme und die Anonymisierung der Daten wurde aus-
dricklich hingewiesen. Fir eventuelle Fragen oder Schwierigkeiten beim Ausfiillen des
Fragebogens sowie daraus folgenden Klarungsbedarf standen Studienleitung und Dok-

torandin jederzeit zur Verfugung.

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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durchgefuhrt. Bei reinen Haufigkeitsangaben (Ordinalskala) erfolgte die Berechnung
mittels Chi2-Tests.
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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 Einverstdndnis und nahmen teil: 171 Personen (davon 95 Mditter und 76
Vater)

- 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 zurtick: 3 Mal (6 Personen)

- meldeten sich gar nicht: 453 Personen.

Abbildung 4 gibt einen graphischen Uberblick uber die Zusammensetzung der Stu-

dienteilnehmer:

Bei 342 Kindern wurde

die Array-CGH-
Untersuchung

durchgefuhrt

27 Kinder erhielten

eine unklare Array-
CGH-Diagnose

45 Kinder erhielten
eine klare genetische
Diagnose durch die
Array-CGH

Bei 270 Kindern wurde
keine chromosomale
Aberration festgestellt

Elternvon 34 Kindern Elternvon 65 Kindern
(75 %) beantworteten (24 %) beantworteten

den Fragebogen den Fragebogen

Bei 15 Kindern
antwortete nur ein
Elternteil (14 Mautter;
1 Vater)

Bei 12 Kindern
antwortete nur ein
Elternteil (9 Miitter;
3 Viter)

Bei 50 Kindern
antworteten beide
Elternteile

Bei 22 Kindern
antworteten beide
Elternteile

Abbildung 4: Uberblick Gber die Zusammensetzung der Studienteilnehmer
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Die durchschnittliche Teilnahmebeteiligung betrug 31,4 % aller angeschriebenen El-
ternpaare. Dabei antworteten in Gruppe | die Eltern von 34 Kindern. Dies entsprach in
dieser Gruppe einer Teilnahmebeteiligung von 75,6 %. In Gruppe Il 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 Mutter antworteten in 30,2 % der Falle, die Véter in 24,1 % der Félle. 23 Mal ant-
wortete nur die Mutter. Von diesen gaben vier Miitter an, keinen Kontakt mehr zum
Vater zu haben. Eine Mutter berichtete, dass der Vater gestorben sei. Die restlichen 18
Mitter 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 unausgefillt zurlick, ein anderes erklarte, an
der Studie nicht teilnehmen zu wollen. Bei einer dritten Familie war das betroffene
Kind in der Zwischenzeit verstorben. Auch sie erklérten, an der Studie nicht teilnehmen

zu wollen.

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

auch aus den auswartigen SPZ in Kassel und Braunschweig:
SPZ Géttingen: absolute Zahl n = 156 (91,2 % aller Teilnehmer),
SPZ auswarts: absolute Zahl n = 15 (8,8 % aller Teilnehmer).

In den folgenden Abschnitten werden die erhaltenen Daten nach Themengruppen ge-
trennt vorgestellt. Flr einen Grol3teil der erhaltenen Daten ergab sich im Gruppenver-
gleich kein signifikanter Unterschied. In diesen Fallen 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 fir beide Gruppen

getrennt vorgestellt.

3.2  Soziodemographische und 6konomische Daten

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

lienstand der Eltern, Personen im Haushalt, Kind im Haushalt, Betreuungsperson, Un-
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terstlitzung der Familie, chronische Erkrankung der Eltern, hdchster Schulabschluss der

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

gibt einen zusammenfassenden Uberblick (iber die Daten:

Tabelle 3: Zusammenfassung der soziodemographischen und -6konomischen Da-

ten
Soziodemographische und -6konomische Ergebnis Chi2-Wert | p- Wert
Daten
% (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 |antwortender Elternteil allein 47,1 % (80) |8,36 0,14
betroffenen Lebenspartner 35,9 % (61)
Kindes antwortender Elternteil und
Lebenspartner 11,8 % (20)
Ex-Partner 0,6 % (1)
andere 4,7 % (8)
Unterstutzung | Grofeltern 18,0 % (23) |3,04 0,80
der Familie | 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
Hochster keiner 6,5% (11) |8,16 0,15
Schulabschluss [ Hauptschule 25,3 % (43)
Mittlere Reife 34,1 % (58)
Abitur 19,4 % (33)
abgeschlossenes Studium 14,7 % (25)
Berufstatigkeit (ja/nein) 73,7 % (126) | 1,03 0,31
Selbsthilfegruppe (ja/nein) Gruppe I: 8,7 <0,05
21,4 % (12)
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 gro3te 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 Uberblick Gber die GroRe der Haushalte der Teilnehmer und deren Haufigkeit:

Anzahl der Personen im Haushalt
50
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Angaben in Prozent

h

Abbildung 5: Anzahl der Personen im Haushalt

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

den Elternteile lebten allein im Haushalt.

Kind im Haushalt: In fast allen Fallen wohnte das Kind im Haushalt des Teilnehmers.
Nur sieben der 171 Befragten gaben an, getrennt von dem Kind zu leben.
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Betreuungsperson: In fast allen Féllen (96,9 %) wurde die hauptséchliche Betreuung
des Kindes durch den den Fragebogen ausflllenden Elternteil, den (Ex)-Partner oder
beide gemeinsam Gbernommen. Nur acht Personen gaben an, dass der Groliteil der Be-
treuung durch eine andere oder mehrere andere Personen ubernommen wird. Am héau-
figsten tbernahm ein Elternteil allein die hauptsachliche Betreuung. Hierin unterschie-
den sich die beiden Elterngruppen nicht. Zu beachten ist jedoch, dass in beiden Gruppen
vorwiegend die Mutter diese Aufgabe erfullten. In Gruppe | Gbernahmen 82,1 % der
Muitter, aber kein Vater die alleinige Betreuung des Kindes. Ein ahnliches Bild zeigte
sich in Gruppe Il: hier kimmerten sich 95,8 % der Mutter, aber nur 4 % der Vater allein

um das Kind.

Unterstiitzung der Familie

Partner
Pflegedienste
Mehrere

Niemand

Grofieltern

.
I
|
|

Familienhilfc |
|
-

Andere

Angaben in Prozent

Abbildung 6: Unterstitzung der Familie

Unterstitzung 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 GroReltern des betroffenen Kindes
unterstiitzt zu werden. Ahnlich viele (14,8 %) der Befragten schrieben, dass sie keine
weitere Unterstiitzung bei der Betreuung erhalten. Drei Personen gaben den Partner als
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weitere Betreuungsperson an und 39,8 % der Befragten wurden durch mehrere oder

andere Personen oder Hilfsanbieter unterstiitzt.

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 Haufigkeit einer chronischen Erkran-
kung ergaben sich grof3e Unterschiede zwischen Vatern und Muttern. Wéhrend 35,5 %
(Gruppe 1) bzw. 40,6 % (Gruppe 11) der Mutter angaben, chronisch krank zu sein, waren
es bei den Vétern nur 4,2 % (Gruppe 1) bzw. 12,2 % (Gruppe I1).

Anteil von Eltern mit chronischer Erkrankung
45

40
35
30
25

20

Angaben in Prozent

15
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Miitter (Gruppe I) Véter (Gruppe 1) Miitter (Gruppe 1) Véter (Gruppe II)

Abbildung 7: Anteil von Eltern mit chronischer Erkrankung

Hochster Schulabschluss: 170 Teilnehmer beantworteten diese Frage. Die meisten der
befragten Eltern hatten einen mittleren Bildungsstatus: 34,1 % gaben die Mittlere Reife
als hoéchsten Bildungsgrad an. Ein Viertel der Eltern hatte einen Hauptschulabschluss.
AnschlieBend folgten mit dem Abitur (19,3 % der Eltern) und dem abgeschlossenen
Studium (14,6 % der Befragten) die héheren Bildungsabschliisse. 6,5 % der Befragten
hatten keinen Schulabschluss. Abbildung 8 gibt einen Uberblick tber die Verteilung der

Schulabschliisse:
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Hochster Schulabschluss
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Abbildung 8: Hochster Schulabschluss der Studienteilnehmer

Berufstatigkeit: 170 Personen beantworteten diese Frage. Fast drei Viertel (73,7 %) der
Studienteilnehmer waren zum Zeitpunkt der Befragung berufstétig. 26,3 % der Eltern
gingen keiner beruflichen Tatigkeit nach. Die durchschnittliche Wochenarbeitszeit be-
trug 23,1 Stunden. Hier bestand kein Unterschied zwischen den Elterngruppen, jedoch
zwischen den Mdttern und Vatern. Wahrend nur etwas weniger als zwei Drittel (62,5
%) der Mutter berufstatig waren, gaben 88,0 % der Vater an zu arbeiten. Auch in der
Anzahl der wdchentlichen Arbeitsstunden unterschieden sich Mutter und Vater: Wah-
rend die berufstatigen Mdtter im Durchschnitt 14,85 Stunden (Mdtter der Gruppe 1)
beziehungsweise 11,87 Stunden (Mutter der Gruppe 11) pro Woche arbeiteten, waren die
Vater Uber 36 Stunden in der Woche beschéftigt.

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 %.
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3.3 Daten Uber 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 Uberblick tiber die Daten:

Tabelle 4: Daten Uber die Geschwister

Daten Uber die Geschwister Ergebnis Chi2- Wert |p-
Wert
% (N) oder Mittelwert
Anzahl der 1 21,1 % (36) 10,21 0,18
Kinder 2 45,6 % (78)
3 22,8 % (39)
4 oder mehr 10,5 % (18)
Anzahl der keine 21,1 % (36) 11,12 0,13
Geschwister 1 46,8 % (80)
2 21,6 % (37)
3 oder mehr 10,5 % (18)
Alter der junger 24,8 % (33) 1,74 0,42
Geschwister alter 63,2 % (84)
beides 12,0 % (16)
Entwicklungsauffalligkeiten bei
Geschwistern (ja/nein) 25,6 % (34) 2,90 0,89
Anzahl entwicklungsauffalliger Gruppe 1: 29,2 % (14) <0,05
Geschwister Gruppe 11: 16,7 % (19)

Anzahl der Kinder: Die Anzahl der Kinder im Haushalt variierte, wie Abbildung 9
zeigt, von einem bis zu elf Kindern, wobei anndhernd die Hélfte (45,6 %) der Elternteile
zwei Kinder hatte und eine Kinderanzahl von fiinf oder mehr jeweils nur bei ein bis

zwei Elternteilen vorkam.



Ergebnisse 38

Anzahl der Kinder
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Abbildung 9: Anzahl der Kinder

Anzahl der Geschwister: 89,5 % der Eltern gaben an, dass ihr Kind keine, ein oder
zwei Geschwister habe. Annahernd die Hélfte 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 Féllen (63,2 %) élter. Etwa
ein Viertel der Kinder (24,8 %) hatte jungere Geschwister und 12,0 % hatten sowohl
altere als auch jlingere Geschwister.

Probleme bei Geschwistern/Anzahl betroffener Geschwister: Die Frage nach der
Anzahl betroffener Geschwister beantworteten 162 Teilnehmer. In ca. einem Viertel
(25,6 %) der Falle hatten auch die Geschwister Probleme im Sinne einer gesundheitli-
chen Einschrankung, Entwicklungsverzégerung oder Intelligenzminderung. Dies galt
sowohl fur die Gruppe | als auch fir die Gruppe Il. Signifikante Unterschiede (Chi2 =
13,7, p = < 0,05) gab es jedoch in der Anzahl der betroffenen Geschwister, sobald die
Zahl dieser groRer eins war. Wahrend in Gruppe Il nur eine der befragten Personen (0,9
%) zwei oder mehr betroffene Geschwister angab, waren es in Gruppe Il 14,6 %. Das
bedeutet, dass die Eltern mit Diagnose signifikant haufiger mehr als ein weiteres be-

troffenes Geschwisterkind angaben.
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In diesem Abschnitt werden die folgenden Daten vorgestellt: Geschlecht des betroffe-

nen Kindes, Entwicklungsverzogerung, geistige Behinderung, Herzfehler, Epilepsie,

weitere angeborene Fehlbildungen, weitere Auffalligkeiten und betreuende Einrichtung.

Tabelle 5 gibt einen zusammenfassenden Uberblick tiber die Daten:

Tabelle 5: Daten tber das betroffene Kind

Daten uber das betroffene Kind

Ergebnis

% (N) oder
Mittelwert

Chiz-Wert

p- Wert

Geschlecht (Mé&dchen/Junge)

42,1 % (72)

0,37

0,85

Entwicklungsverzogerung (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 Auffalligkeiten (ja/nein)

49,4 % (83)

0,19

0,66

Betreuende
Einrichtung

reguldrer Kindergar-
ten/Schule

Gruppe I:
0,0 % (0)
Gruppe II:
11,3 % (13)

Integrative und heilpéada-
gogische Forderschulen
oder Kindergarten

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)

14,66

<0,05

Geschlecht: 57,9 Prozent der Eltern gaben an, dass ihr Kind ein Junge sei.
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Abbildung 10 gibt einen Uberblick tiber die Haufigkeit der Krankheitsbilder Entwick-
lungsverzbgerung, geistige Behinderung, Herzfehler, Epilepsie, weitere angeborene
Fehlbildungen sowie weitere Auffélligkeiten. Die Fragen nach Entwicklungsverzoge-
rung, geistiger Behinderung, Herzfehler, Epilepsie und weiteren angeborenen Fehlbil-

dungen beantworteten jeweils 167 Teilnehmer.
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Abbildung 10: Diagnosen des betroffenen Kindes

Entwicklungsverzdgerung: In Bezug auf die Auftrittshaufigkeit einer Entwicklungs-
verzogerung ergab sich eine tendenzielle Signifikanz (Chi2 = 3,20, p = 0,07) zulasten
von Gruppe 1. 92,8 % der Eltern dieser Gruppe gaben an, dass ihr Kind eine Entwick-

lungsverzégerung habe. Bei der Gruppe | 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. Wahrend 44,1 % der Eltern aus Gruppe Il angaben, dass
ihr Kind eine geistige Behinderung habe, waren es in Gruppe 1 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: Ungefahr ein Drittel (32,9 %) der Eltern gab an,

dass ihr Kind unter weiteren angeborenen Fehlbildungen leide. Von den Eltern genannte
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weitere angeborene Fehlbildungen waren beispielsweise Kiefer- und Gaumenfehlbil-

dungen.

Weitere Auffalligkeiten: Beantwortet von 168 Teilnehmern. Nahezu die Halfte
(49,4 %) der Eltern berichtete tber weitere Auffalligkeiten ihres betroffenen Kindes.
Genannt wurden beispielsweise ein gestorter Tag-Nacht-Rhythmus, Gewichtsprobleme
und psychische Stérungen, wie das Aufmerksamkeitsdefizit-Hyperaktivitatssyndrom

oder Zwangsstorungen.

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

Betreuende Einrichtung
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Abbildung 11: Betreuende Einrichtung

Es ergaben sich signifikante Unterschiede (Chi?2 = 14,66, p = 0,04) im Gruppenver-
gleich: Die Teilnehmer aus Gruppe | gaben haufiger an, dass ihr Kind eine Einrichtung
fur schwer beeintréchtigte Kinder besuche. Kein Kind dieser Gruppe ging in einen regu-
laren Kindergarten oder auf eine Regelschule. Immerhin 11,3 % der Teilnehmer aus
Gruppe Il gaben an, dass ihr Kind eine regulére Einrichtung besuche. Die Teilnehmer
der Gruppe | gaben mit 33,9 % am hé&ufigsten an, dass ihr Kind die Forderschule G be-
suche, gefolgt von anderen Einrichtungen (19,6 %) sowie heilpadagogischen und integ-

rativen Kindergarten (jeweils 17,9 %). Nur ein Teilnehmer gab an, dass sein Kind in
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keiner Einrichtung betreut wiirde. Die Teilnehmer der Gruppe Il gaben ebenfalls am
haufigsten an, dass ihr Kind die Forderschule G besuche (33,0 %), gefolgt von Forder-
schule L (19,1 %), integrativem Kindergarten (13,9 %), heilpddagogischem Kindergar-
ten und anderen Einrichtungen (jeweils 9,6 %). 8,7 % gaben die Regelschule als betreu-
ende Einrichtung an, 2,6 % den regularen Kindergarten. Vier Teilnehmer gaben an, dass

ihr Kind in keiner Einrichtung betreut wirde.

3.5 Diagnoseverfahren

In diesem Abschnitt werden die Ergebnisse folgender Themen dargestellt: Zeitpunkt, an
dem der Teilnehmer erste Auffélligkeiten des Kindes bemerkt hat, Zeitpunkt, an dem
der Arzt erstmalig Aufféalligkeiten angab, Durchfiihrung weiterer genetischer Untersu-
chungen sowie die Durchfiihrung folgender Untersuchungen: Fragiles-X-Syndrom,
Subtelomer-Analyse, konventionelle Chromosomenanalyse, andere genetische Untersu-
chungen; Bildgebung vom Kopf, Auffalligkeiten in der craniellen MRT. Tabelle 6 gibt

einen zusammenfassenden Uberblick {iber die Daten:

Tabelle 6: Diagnoseverfahren

Diagnoseverfahren Ergebnis Chi2- Wert | p- Wert
% (N) oder
Mittelwert
Feststellung wahrend des ersten 75,5 % (126) 7,34 0,11
erster Lebensjahres
Auffalligkeiten | spater 24,6 % (41)
durch die Eltern
Feststellung zur gleichen Zeit wie | Gruppe I: 10,3 0,02
erster die Eltern 86,8 % (46)
Auffélligkeiten Gruppe II:
durch den Arzt 62,4 % (68)
spéter Gruppe I:
11,3 % (6)
Gruppe II:
33,9 % (37)
fruher Gruppe I:
1,9% (1)
Gruppe II:
3,7 % (4)
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Diagnoseverfahren Ergebnis Chi2- Wert | p- Wert
% (N) oder
Mittelwert
Durchfuhrung anderer genetischer Un- | 55,9 % (85) 2,05 0,15
tersuchungen als der Array-CGH
(1a/nein)
Fragiles-X-Syndrom (ja/nein) 20,6 % (30) 2,24 0,14
Subtelomeranalyse (ja/nein) 4,1 % (6) 0,92 0,34
Konventionelle Chromosomenanalyse 43,2 % (63) 3,08 0,08
(1a/nein)
andere Untersuchungen (ja/nein) 22,6 % (33) 0,05 0,83
Bildgebung vom Kopf (ja/nein) Gruppe I: 4,14 0,04
70,9 % (39)
Gruppe II:
84,4 % (92)
Auffalligkeiten in der cMRT (ja/nein) 37,9 % (47) 0,51 0,47

Zeitpunkt, an dem der Teilnehmer erste Auffalligkeiten des Kindes bemerkt hat:
Diese Frage beantworteten 167 Teilnehmer. Die Mehrheit der Eltern (62,6 %) bemerkte

Auffalligkeiten 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 Auffélligkeiten festgestellt zu haben und nur ein Teilnehmer (0,6 %) gab

als Zeitpunkt das Schulalter des Kindes an.

Zeitpunkt, an dem der Arzt erstmalig Auffalligkeiten 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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Arztliche Feststellung der Auffilligkeiten
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Hbei der Gruppe mit Diagnose B bei der Gruppe ohne Diagnose

Abbildung 12: Zeitpunkt der arztlichen Feststellung von Auffalligkeiten beim be-
troffenen Kind

Im  Vergleich der Gruppen zeigte sich ein signifikanter — Unterschied
(Chiz = 10,3, p = 0,02): Wéhrend der Arzt bei der Gruppe | nur in 11,3 % der Falle die
Auffalligkeiten spater bemerkte als die Eltern, geschah dies bei der Gruppe Il in ca. ei-
nem Drittel der Félle (33,9 %). In beiden Gruppen bemerkte der Arzt zumeist (86,8 % in
der Gruppe 1 und 62,4 % in der Gruppe Il) zeitgleich mit den Eltern die Auffalligkeiten.
Nur in einem Fall (1,9 %) der Gruppe | und vier Fallen (3,7 %) der Gruppe |1 stellte er
sie fruher fest.

Durchfuhrung weiterer genetischer Untersuchungen: 152 Teilnehmer beantworteten
diese Frage. Etwas mehr als die Halfte der Befragten (55,9 %) gab an, dass bei Ihrem
Kind neben der Array-CGH weitere genetische Untersuchungen durchgefiihrt worden
waéren. 146 Teilnehmer machten Angaben dariiber, welche Untersuchungen erfolgt sind.
Diese werden in Abbildung 13 dargestellt. Die am hdufigsten angegebene Untersuchung
war die Standard-Chromosomenanalyse (43,2 %). Etwa ein Finftel 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.
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Abbildung 13: Haufigkeit verschiedener genetischer Untersuchungen

Bildgebung des Kopfes: Diese Frage beantworteten 164 Teilnehmer. Hier zeigte sich
ein signifikanter Unterschied (Chi? = 4,14, p = 0,04). Wéahrend die Teilnehmer der
Gruppe Il in 84,4 % der Falle angaben, dass bei ihrem Kind eine Bildgebung des Kopf-

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

Aufféalligkeiten in der Bildgebung des Kopfes/im MRT: Diese Frage beantworteten
124 Teilnehmer. In der Mehrzahl der Félle (62,1 %) zeigten sich keine Auffalligkeiten
in der Bildgebung bzw. im MRT.

3.6 Diagnosestellung

In diesem Abschnitt werden die Daten folgender Themen vorgestellt: Angabe der gene-
tischen Verénderung durch die Eltern, Ursache der Chromosomenverénderung, Verer-
bung, Bedeutung der Kenntnis der Ursache, Wunsch nach weiteren genetischen Unter-
suchungen, Informationszufriedenheit der Eltern. Tabelle 7 gibt einen zusammenfassen-
den Uberblick tber die Daten:
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Tabelle 7: Diagnosestellung

Diagnosestellung Ergebnis Chiz-Wert | p-Wert
% (N) oder
Mittelwert
Angabe der genetischen Verénderung (Gruppe ||87,5% (49)
befragt)
Ursache der Chromoso- vererbt 35,4 % (17)
menveranderung (Gruppe |
befragt) neu entstanden 64,6 % (31)
Vererbung durch Mutter 86,7 % (13)
(Gruppe | befragt)
Vater 13,3 % (2)
Informationszufriedenheit der Eltern (ausrei- 69,8 % (37)
chend/nicht ausreichend informiert; Gruppe | be-
fragt)
Bedeutung der Kenntnis|unwichtig 17,5 % (30) |4,06 0,26
uber die Diagnose
wichtig 82,4% (141)
Wunsch nach weiteren genetischen Untersuchun-|72,5 % (79)
gen (ja/nein; nur Gruppe Il befragt)

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 Veranderung: Hier zeigte sich, dass die Eltern groRtenteils
Kenntnis Uber das Ergebnis der genetischen Untersuchung hatten: 87,5 % der Teilneh-

mer konnten die Chromosomenverénderung benennen.

Ursache der Chromosomenveranderung: 48 der 56 befragten Eltern mit Diagnose
beantworteten diese Frage. In anndhernd 2/3 der Falle (64,6 %) ist die Chromosomen-
verdnderung nach Angaben der Teilnehmer neu entstanden. In 35,4 % wurde sie ver-
erbt.

Vererbung: Diese Frage wurde von 15 Personen beantwortet. Wurde die Chromoso-
menverénderung vererbt, dann groitenteils durch die Mutter (86,7 % der Falle). 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 Giber die Wichtigkeit der Diagnose:

Bedeutung der Kenntnis der Diagnose fiir die Eltern
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Abbildung 14: Bedeutung der Kenntnis der Diagnose fur die Eltern

Der GroRteil der Eltern beider Gruppen empfand die Kenntnis der Diagnose als bedeu-
tend. Uber die Halfte (52,0 %) fand es ,,sehr wichtig®, die Ursache fiir 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, begriindeten ihre Meinung mit unterschiedlichen

Argumenten:

Ein Vater der Gruppe | fasste viele, von anderen Eltern ebenfalls erwéhnte Griinde zu-
sammen und erklérte die Wichtigkeit der Diagnose folgendermalen: ,, I.) Medizinische
Diagnostik abschlieBen kénnen und zur Ruhe kommen. 2.) Gewissheit, alles getan zu
haben. 3.) Um dem Kind fur seine eigene Familienplanung Ratschlage geben zu kénnen.
4.) Verwandtschaft (Betroffene) informieren

Eine Mutter der Gruppe Il schrieb, dass der Diagnoseerhalt ihr wichtig sei, weil , es
einen unterbewusst immer beschaftigt! Weil man die Hoffnung hat, mit einer Diagnose

ihr [der Tochter] besser, eventuell zielgerichteter, helfen zu konnen. *
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Eine Mutter der Gruppe | berichtete von einem entlastenden Gefuihl durch die Diagnose.
Fur sie war die Ursachenfindung wichtig, weil ,, dann endlich der Druck wegfiel, seitens
der Arzte, weil nicht die Norm erftllt wird [...], weil wir das verzégerte Wachstum und
die Entwicklung [jetzt] entspannter angehen konnen, weil wir besser auf [unseren

Sohn] eingehen konnen und ihn gezielter fordern kénnen *

Erklarungen fur das Verhalten des Kindes und Beendigung von Schuldgefuihlen waren
weitere hdufig genannte Grunde von Eltern, denen eine Diagnose (sehr) wichtig war. So
schrieb eine Mutter der Gruppe Il als Begrindung: ,, Um eine Erklirung fiir die Verhal-
tensauffdlligkeiten [des Kindes] zu haben, besonders die Wutanfdlle und ,, Ausraster*.
AulRerdem denke ich nach wie vor, ich selbst kdnnte irgendwas falsch gemacht haben,

zum Beispiel in der Schwangerschaft. *

Eine andere Mutter der Gruppe Il schrieb: ,, Ich kénnte mein Kind besser begreifen,

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

Andere Eltern sehen den Diagnoseerhalt differenzierter. Eine Mutter der Gruppe |
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 Grinde. Ein Vater der Gruppe Il schrieb: ,, Was niitzt es zu wissen warum

etwas ist wie es ist, wenn man es nicht dndern kann!*

Eine Mutter der Gruppe | 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 Veranderung in meinem Leben (vor und nach der Diagnosestellung). Damals
ware es sehr wichtig gewesen zu wissen was ist, was kommt, worauf man sich einstellen

muss. Entscheidungen wéren einfacher gewesen etc. “.

Wunsch nach weiteren genetischen Untersuchungen: Die Gruppe | hatte die ab-
schlieBende Diagnose bereits erhalten, weshalb weitere genetische Untersuchungen mit
diesem Ziel nicht sinnvoll waren. Aus diesem Grund konnte diese Frage nur an Gruppe
Il gestellt werden. 109 der 115 befragten Elternteile beantworteten diese Frage. Die
groRe Mehrheit der Befragten (72,5 %) wuinschte sich weitere genetische Untersuchun-

gen zur Ursachenklarung.
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Ein Vater, der sich ebenfalls weitere genetische Untersuchungen wiinschte, begriindete
dies folgendermaRen: ,, 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 Begriindung ihres Wunsches nach weiteren Untersuchungen:

., Um alles getan zu haben fiir mein Kind. “

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

lassen.

Eine Mutter schrieb: ,, Bereits drei genetische Untersuchungen unternommen, ohne kon-
krete Ergebnisse. Da weiterer Kinderwunsch inzwischen ausgeschlossen ist, kein Inte-

resse.

Ein Vater erklarte: , Wir haben bereits genug Zeit im Krankenhaus/Klinik verbracht.
Und es wirde ihm [dem Sohn] auch nicht weiterhelfen. Das Geld was die Untersuchun-

gen kosten, kénnten wir fiir die Pflege unseres Kindes besser gebrauchen. *

Informationszufriedenheit der Eltern: In dieser Frage ging es darum, zu tberprifen,
ob sich die Eltern, die eine Diagnose erhalten hatten, ausreichend informiert fuhlten.
Hier konnte wiederum nur die Gruppe | berticksichtigt werden. Die Mehrheit der Be-
fragten (69,8 %) flhlte 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 einfiihlsam der Arzt ist. Der Schock sitzt erstmal. *

Ein Vater erklarte, dass er sich die Durchfihrung der Array-CGH bereits zu einem
friheren Zeitpunkt gewdiinscht hatte: ,, Aufwendige (und kostenintensive) Verfahren soll-
ten friher angewendet werden, um den betroffenen Kindern und Eltern schneller ein
Ergebnis zu prasentieren, nach dem sie sich grundséatzlich dafur entschieden haben,

‘

gentechnische Diagnosen durchfiihren zu lassen.

Viele Eltern gaben an, dass sie sich mehr Informationen bei der Diagnosemitteilung ge-
winscht hatten. So schrieb eine Mutter Uber ihre Winsche: ,, Ich wiinschte wir hdtten
mehr Infos bekommen, tiber den Krankheitsverlauf oder tber Arzte und Kliniken, die

«

sich auf Chromosomenverdnderungen 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 fiir die Durchfih-
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 | Angaben dazu machen konnten, welche Auswirkung die Diagnose tatsachlich
hatte und die Eltern der Gruppe Il Angaben dazu machen konnten, welche Auswirkung
eine Diagnose mutmaRlich firr sie hatte. Tabelle 8 gibt einen zusammenfassenden Uber-
blick uber die Daten:

Tabelle 8: Auswirkungen der Diagnose

Auswirkungen der Diagnose Ergebnis Chiz-Wert p-Wert
% (N) oder
Mittelwert
Auswirkungen auf die Familienplanung | 20,4 % (33) 0,82 0,36
(1a/nein)
weiterer Kinderwunsch (ja/nein) 20,0 % (31) 0,12 0,73
Auswirkungen der Diagnose auf einen | 27,3 % (33) 2,20 0,14
weiteren Kinderwunsch (ja/nein)
Auswirkungen |keine Gruppe I: 12,80 <0,05
der Diagnose 42,0 % (21)
auf die eigene Gruppe II:
Person 48,0 % (49)
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)
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Auswirkungen der Diagnose

Ergebnis

% (N) oder
Mittelwert

Chi2-Wert

p-Wert

Auswirkungen
auf

Familie/
Partnerschaft

keine

59,4 % (85)

Emotionen/Wissen

29.4 % (42)

Handlungsoptionen

4.2 % (6)

beides

7.0 % (10)

4,30

0,23

Auswirkungen
auf das soziale
Umfeld

keine

60,7 % (85)

Emotionen/Wissen

34,3 % (48)

Handlungsoptionen

1,4% (2)

beides

3,6 % (5)

4,60

0,24

Verénderungen
fur das Kind

keine

Gruppe I:
79,1 % (34)
Gruppe II:
61,4 % (51)

Umgang der EI-
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)

6,60

0,09

Auswirkungen
auf die
Therapie des
Kindes

keine

Gruppe I:
71,1 % (32)
Gruppe II:
32,6 % (29)

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)

28,64

<0,01
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Auswirkungen der Diagnose Ergebnis Chi>-Wert | p-Wert

% (N) oder
Mittelwert
Nochmalige Entscheidung zur Durchfiih- | 90,4 % (47)
rung der Array-CGH (ja/nein; Gruppe |
befragt)

Auswirkungen der Diagnose auf die Familienplanung: Beantwortet durch 162 Teil-
nehmer. Die groRe Mehrheit der Befragten (79,6 %) bemerkte bzw. erwartete keine

Auswirkungen der Diagnose auf die Familienplanung.

Eine Mutter der Gruppe | schrieb: ,,Ich hdtte gerne noch ein weiteres (4.) Kind. Doch
der Alltag wirde dies z. Z. nicht zulassen. Es wirde meine Krafte zurzeit Gbersteigen.

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

Eine Mutter der Gruppe 1l schrieb: ,, Die Familienplanung ist abgeschlossen. Eine defi-
nitive genetische Diagnosestellung hétte 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 Funftel der Befragten wiinschte 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 1l begrindete ihre Antwort folgendermalien: ,, Der Alltag mit
zwei gesunden Kindern und einem behinderten Kind ist sehr anstrengend. Die Diagnose

an sich spielt da keine grofie Rolle. *

Eine Mutter der Gruppe | schrieb: ,, Fiir uns ist die Familienplanung abgeschlossen,
ansonsten hatte die genetische Diagnosestellung Auswirkung auf die Planung.

Nochmalige Entscheidung fur die Durchfihrung einer Array-CGH: Eine Untersu-
chung bei einem Kind nochmals durchfuihren zu lassen, ohne letztlich eine Diagnose zu
erhalten, ist nicht sinnvoll. Aus diesem Grund wurde diese Frage ebenfalls nur der
Gruppe | gestellt. 52 der 56 Befragten beantworteten die Frage. Das Ergebnis war ein-

deutig: 90,4 % wirden sich nochmals fur diese genetische Untersuchung entscheiden.
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Eine Mutter der Gruppe | begriindete ihren Zuspruch fir eine genetische Untersuchung
folgendermalien: ,, 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 kénnen 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, wahrend 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 hatte. Abbil-

dung 15 veranschaulicht die Ergebnisse bei dieser Frage:

Auswirkungen der Diagnose auf den Teilnehmer
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Abbildung 15: Auswirkungen der Diagnose auf den Teilnehmer

Wahrend 16,7 % der Teilnehmer der Gruppe Il Auswirkungen auf Handlungsoptionen
und Emotion/Wissen angaben, waren dies bei der Gruppe | nur 2,0 %. Die Mehrheit der
Teilnehmer dieser Gruppe (52,0 %) beschrieb Auswirkungen, die sich auf den Bereich
Emotion/Wissen beschrénkten, in der Gruppe Il waren es 27,5 % der Teilnehmer. Nur
wenige Teilnehmer beider Gruppen schrieben der Diagnose isolierte Auswirkungen auf
die Handlungsoptionen zu (4,0 % der Gruppe | und 7,8 % der Gruppe II). Annédhernd
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die Halfte der Teilnehmer beider Gruppen (42,0 % der Gruppe | und 48,0 % der Gruppe

I1) meinte, die Diagnose héatte keine Auswirkungen auf die eigene Person.

Eine Mutter der Gruppe Il beschrieb ihre Erwartungen an die Auswirkungen auf die
eigene Person folgendermalen: , Durch die geschaffene Klarheit wiirde ich Zeit fiir
andere positive Gedanken finden, da ich mich mit der Frage nach der Ursache flr die

Entwicklungsverzogerung nicht mehr auseinandersetzen wiirde.

Eine weitere Mutter der Gruppe Il schrieb: ,, Ende meiner stindigen Angst, etwas Greif-
bares in den Handen halten, bessere Planung der Zukunft (z.B. Geschwisterkind), das
Gefuhl zu bekommen etwas tun zu kénnen, Schicksal vielleicht mit anderen Eltern tei-

len- sich austauschen konnen. “

Eine Mutter der Gruppe | beschrieb die Auswirkungen, die ein Diagnoseerhalt auf sie
hatte: ,, Keine Ungewissheit mehr, kein Hoffen, Bangen und dann immer wieder die Ent-
tauschung nach dem Wiegen/Messen oder Arzt/SPZ-Besuchen; fuhle mich entspannter,
weniger Druck, freue mich, dass ich bewusster auf mein Kind eingehen kann, freue
mich einfach tber jeden Entwicklungsschritt, wenn er kommt und daruber wie gliicklich

er doch ist. “

Ein Vater der Gruppe | antwortete auf die Frage nach Verédnderungen in Bezug auf die
eigene Person: ,, Im Grunde nichts. Die Bestdtigung, 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 dndern wirde beziehungsweise gedndert hatte. Annéhernd ein Drittel (29,4 %)
bemerkte/erwartete Auswirkungen auf den Bereich Emotion/Wissen, sechs Teilnehmer
(4,2 %) auf die Handlungsoptionen. 7 % gaben Veranderungen in beiden Themenfel-

dern an.

Eine Mutter der Gruppe | antwortete auf die Frage nach Auswirkungen der Diagnose im
Bereich Familie/Partner: ,, Eigentlich nichts, halten mehr zusammen, aber das hétten
wir auch ohne Diagnosefindung. Wobei ich da nicht weil3, wie sehr die Ungewissheit

und der Druck alles auf Dauer belastete hitte.

Eine Mutter der Gruppe Il beschrieb ihre Erwartungen folgendermalien: ,, Weniger

Stress mit Amtern etc. und eine Gewissheit bezogen auf die Erkrankung weiterer Kinder
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wurde auch die Partnerschaft entlasten. Man ist durch die Umsténde viel angespannter

3

und hat eher mal Streit als es ohne der Fall wdre.*

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 Verdnderungen im Bereich Emotion/Wissen an, nur zwei Teilnehmer
(1,4 %) im Bereich Handlungsoptionen. 3,6 % glaubten, dass sich in beiden Themenfel-

dern etwas andern wirde beziehungsweise gedndert hatte.

Eine Mutter der Gruppe Il beschrieb ihre Erwartungen an Auswirkungen auf das soziale
Umfeld folgendermalien: ,, Die Geschwister wiissten um das reale Problem, das sie in
ihre Familienplanung einbeziehen missten. Alle anderen wussten dann vielleicht auch,

dass das alles eben nicht nur "verkorkste Erziehung" ist. “

Ein Vater der Gruppe Il sah mdgliche Auswirkungen auf das soziale Umfeld, wie weni-
ge weitere Teilnehmer, kritisch: ,, Mdglichweise wire 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). Wahrend 79,1 % der Grup-
pe | der Meinung waren, dass die Diagnose keine Auswirkungen auf das Kind habe,
waren es bei der Gruppe Il 61,4 %. Auch bei den Themenfeldern Therapie (18,1 % der
Gruppe 11 und 7,0 % der Gruppe 1) und Verhalten/Entwicklung des Kindes (14,5 % der
Gruppe Il und 4,7 % der Gruppe 1) glaubten die Teilnehmer der Gruppe ohne Diagnose
hiufiger an Auswirkungen der Diagnose auf das Kind. Nur beim Themenfeld ,,Umgang
der Eltern/anderer Personen gaben mit 9,3 % mehr Teilnehmer der Gruppe | Verande-

rungen an, als die Teilnehmer der Gruppe 11 (6,0 %).

Eine Mutter der Gruppe Il beschrieb ihre Erwartungen an die Auswirkungen einer Di-
agnose auf das Kind: ,, Individuellere Gestaltung des Alltags, individuellere Medika-

mentenanwendung, bessere Férderméoglichkeiten

Eine Mutter der Gruppe | sah positive Auswirkungen der Diagnose auf das Kind: ,, Der
Erwartungsdruck (Aufholwachstum, Gewicht, Fahigkeiten wie Krabbeln, Sitzen, Lau-
fen) fiel weg, kein Arztemarathon zur Diagnosefindung; ich denke, dass J. gliicklicher

aufwachsen kann, weil wir als Eltern entspannter sind und sich das iibertrdgt.

Eine Mutter der Gruppe Il glaubte an vielféltige positive Auswirkungen einer Diagnose

auf das Kind: ,, Entspanntere Eltern gleich entspannteres Kind. Leistungen die ihm zu-
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stehen sind besser zuganglich, weniger Streit mit Behdrden gleich mehr Zeit fir G.,

gegebenenfalls Friherkennung von Organschéden und friihzeitige Behandlung.

Auswirkungen auf die Therapie des Kindes: Beantwortet von 134 Teilnehmern. Im
Gruppenvergleich zeigte sich ein signifikanter Unterschied (Chi? = 19,15; p = < 0,01)
71,1 % der Eltern mit Diagnose gaben an, dass sich durch die Diagnose nichts bei der
Therapie ihre Kindes veréndert habe, wahrend in der Gruppe Il weniger als ein Drittel
(32,6 %) glaubte, dass eine Diagnose keine Auswirkungen auf die Therapie ihres Kin-
des hétte. Diese Gruppe erwartete mehrheitlich (58,4 %) mehr und spezifischere Thera-
pieangebote, wahrend im Vergleich nur 22,2 % der Eltern mit Diagnose diese Verande-
rung angaben. Drei Elternteile ohne Diagnose (3,3 %) erwarteten mehrere oder andere
Auswirkungen, finf 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 Il 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 Unterstiitzung z.B. Hilfsmittel,

Schulbegleitung usw.

Eine Mutter der Gruppe | schrieb: ,, Ich kann nicht beurteilen, ob die Therapien anders
verlaufen wéren, wenn wir die Diagnose nicht hatten. Ich glaube aber, dass die Kran-
kenkasse die Therapien aulRerhalb 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 Notigste, was auch ausreichend war.

Auch ein Vater aus der Elterngruppe mit Diagnose berichtete von Veranderungen:
., 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 Kiirze begonnen.

Eine weitere Mutter der Gruppe | schrieb: ,, Keine Anderung 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 Verdnderungen bzw.

Unterschiede in den sechs Skalen: Leistungsfahigkeit, Zufriedenheit mit der familiaren

Situation, emotionale Belastung, Selbstverwirklichung und Allgemeinbefinden sowie

der Gesamtskala mit den Items ohne Zuordnung (Goldbeck und Storck 2002).

1.

Pra-post Vergleich der Gruppe I: Die Lebensqualitatswerte der Gruppe | konnten
im pra-post-Verhaltnis 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 VVeranderungen.

Gruppenvergleich der Gruppe | mit der Gruppe IlI: Die Lebensqualitatswerte
der Gruppe | wurden mit den Werten der Gruppe Il 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 familidren Situation
(t (155) = - 2,57; p =< 0,01) und tendenziell signifikant hohere 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 | (t (147) =-1,53; p = 0,06).

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 Vater. Im Vergleich des Gesamtwerts
zeigte sich keine Signifikanz, jedoch eine starke Tendenz (t (147) = - 1,33; p =
0,09) zum Vorteil der Vater. Die Mitter empfanden dementsprechend ihr Allge-
meinbefinden signifikant schlechter, die Selbstverwirklichung signifikant geringer
ausgepragt und erzielten auch im Gesamtwert weniger Punkte als die Véter. Die
Ergebnisse der weiteren Skalen waren nicht signifikant.

Geschlechtsvergleich mit Gruppendifferenzierung: Im Geschlechtsvergleich der
Gruppe | zeigte sich in Bezug auf die Skala ,,cin Monat vor Diagnose* folgendes
Ergebnis: Im Allgemeinbefinden ergab sich ebenso ein signifikanter Unterschied
(t (52) = - 3,30; p = < 0,01) zugunsten der Vater, wie bei der emotionalen Belas-



Ergebnisse 58

tung (t (52) = 2,52; p = < 0,01) und bei der Leistungsfahigkeit (t (49) =- 1,62; p =
0,06). Auch im Gesamtwert erzielten die Véter tendenziell hbhere 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 Vater. Bei der
Leistungsfahigkeit hatten sich die Werte von Mittern und Vatern jedoch angenéhert, so
dass sich keine signifikanten Unterschiede mehr ergaben.

Im Geschlechtsvergleich der Gruppe Il 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 Vater im Vergleich zu den Mdttern
durchgehend hohere Werte. Dies galt auch fir 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 Vétern der Gruppe Il als auch zu beiden
Elternteilen der Gruppe I, hatten die Mutter der Gruppe 1l die niedrigste Lebensqualitéat.
Im Vergleich der Lebensqualitat der Mtter aus Gruppe | und 11, ergab sich ein tenden-
ziell signifikanter Unterschied (6,22; p = 0.075) zugunsten der Mutter mit Diagnose.
Im Vergleich der Véter der beiden Gruppen blieb ein signifikanter Unterschied aus.
Abbildung 16 stellt den direkten Vergleich der Lebensqualitatswerte der Véter bzw.
Matter beider Gruppen in Bezug zur ULQIE-Punkteskala graphisch dar.
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Viter Miitter

ULQIE Punkteskala
ULQIE Punkteskala

Gruppel Gruppe2 Gruppel Gruppe2

Abbildung 16: Lebensqualitat von Muttern und Vatern von Kindern mit (Gruppe
I) und ohne (Gruppe I1) genetischen Diagnoseerhalt durch die Array-CGH bezo-
gen auf die ULQIE-Ergebnisse

Am Ende des Fragebogens hatten die Eltern die Mdglichkeit, einen freien Kommentar
zu verfassen. Im Vergleich zeigten sich unterschiedliche Haltungen gegentber einer

Diagnosefindung:

Ein Vater der Gruppe Il 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 Il erklérte hingegen: ,, Manche Menschen kénnen sich irgend-
wann damit abfinden keine Diagnose zu haben. Das Gefiihl habe ich bei uns nicht. Pau-
schalaussagen wie "Das Kind bleibt doch das Gleiche — mit und ohne Diagnose." kann
ich zwar bestatigen (er ist und bleibt unser kleiner Kasper), aber es ignoriert viele

Probleme, die damit einhergehen. *

Eine Mutter der Gruppe Il war sich ihrer Meinung tber eine Diagnose unsicher: ,, Ich
denke eine Diagnose zu bekommen ist eine Gradwanderung. Wenn ich nicht genau
weil3, was sie hat kann ich weiterhoffen, dass J. sich noch besser entwickelt und ich
kann die Zukunftsangst unterdriicken. Wenn ich es weif kann ich Ihre Zukunft vielleicht
besser planen, vielleicht wiirde mir es auch Hoffnung geben, zu wissen. da kommt noch
was. Vielleicht aber auch nicht, wenn die Diagnose schlimmer wére als bis jetzt ge-
dacht.
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4 Diskussion der Ergebnisse

Ziel dieser Studie war es zu analysieren, ob und inwieweit eine eindeutige genetische
Diagnosestellung Auswirkungen auf die Lebensqualitat 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 1) und zum anderen Eltern, bei deren Kindern die Ursache flr die
Behinderung weiterhin unklar war (Elterngruppe ohne Diagnose; Gruppe I1). Insgesamt
konnte gezeigt werden, dass die Elterngruppe mit Diagnose trotz schwerer betroffener
Kinder im Vergleich zur Elterngruppe ohne Diagnose eine hohere Lebensqualitat auf-

weist.

Im Folgenden sollen die Ergebnisse diskutiert und interpretiert werden. Nach der Eror-
terung der Teilnahmebeteiligung folgen die Analyse der Studienergebnisse und ein Fa-

Zit.

Die Teilnahmebeteiligung an der Studie betrug 31,4 %. Sie lag damit Gber dem Wert
von einer ca. 20 %-igen Rucklaufquote, 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 durchgefihrt
wurde oder dass die Thematik der Untersuchung die Eltern personlich betrifft, hatte
jedoch auf eine hohere Teilnahmebereitschaft geschlossen werden kénnen. Zu beachten
ist aber, dass die Gruppen eine unterschiedliche Teilnahmebeteiligung zeigten: Wéhrend
in der Elterngruppe ohne Diagnose nur 24,1 % der angeschriebenen Eltern antworteten,
beteiligten sich in der Elterngruppe mit Diagnose 75,6 % der Befragten. Grund hierflr
kann die unterschiedliche Erfahrung beider Gruppen mit dem Thema Diagnosefindung
sein. Wahrend die Eltern mit Diagnose ein Ergebnis erhalten hatten und dem Thema
damit moglicherweise positiver gegeniiberstanden, hatten die Eltern ohne Diagnose bis-
her keine Ergebnisse — im Sinne eines Erfolgs in der Ursachensuche — erleben kdnnen.
Daraus konnte eine im Vergleich geringere Motivation flr die Beschéftigung 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, unausgeftllt zuriick. Diese Behauptung bleibt jedoch
eine These. Die moglicherweise vielféltigen Grinde fir eine Nichtteilnahme zu erfas-
sen, war insbesondere bei der Vielzahl von angeschriebenen Eltern, die nicht geantwor-

tet haben, nicht moglich.
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4.1  Soziodemographischer Hintergrund

Im Vergleich der soziodemographischen und -6konomischen Daten zeigte sich, dass die
Befragten einen insgesamt homogenen Lebenshintergrund aufwiesen. In den Punkten
Alter, Familienstand, Kind im Haushalt, Betreuungsperson des Kindes, Unterstiitzung
der Familie, chronische Erkrankung, hochster Schulabschluss und Berufstatigkeit erga-
ben sich keine signifikanten Unterschiede. Dies erschien im Hinblick auf den Vergleich
der Lebensqualitat mittels ULQIE positiv, da unterschiedliche Lebenshintergriinde (bei-
spielsweise ein hoherer Anteil chronisch Kranker in einer Untersuchungsgruppe) als

storende Variable hatten Einfluss nehmen kdnnen.

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 | im Vergleich zu den Kindern der Eltern
aus Gruppe 11 signifikant haufiger mehr als ein weiteres betroffenes Geschwisterkind
hatten. Grund hierfur kdnnte 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 Uberwiegen des ménnlichen Geschlechts bei den betroffenen Kindern war zu
erwarten. Grund hierfr ist die Vielzahl an X-chromosomal bedingten Intelligenzminde-
rungen, die je nach Studie zu einem Geschlechtsverhéltnis von ca. 1,5:1 bei der geisti-
gen Behinderung fuhrt (Rost und Klein 2005; Battaglia und Carey 2003). Insofern wére
auch ein weitaus hoherer Anteil an mannlichen Betroffenen zu erkléren gewesen. Die
Ursache der Behinderung der Kinder ohne Diagnose kann jedoch auch exogen bedingt
und damit mutmaRlich keiner Geschlechtspréaferenz unterlegen sein. Dies im Zusam-
menhang mit der Tatsache, dass die Elterngruppe ohne Diagnose den groReren Anteil
der Studienteilnehmer ausmachte, erklart, warum das Geschlechtsverhaltnis der Kinder

in unserer Studie nahezu ausgeglichen war.

Die in der Literatur hufig angegebenen Komorbiditaten bei Kindern mit geistiger Be-
hinderung oder Entwicklungsstérung (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 Halfte der Eltern weitere Auffalligkeiten, darunter auch psychische
Erkrankungen, an. In Bezug auf die Komorbiditaten zeigten sich keine signifikanten
Unterschiede zwischen den Gruppen.

Die Array-CGH-Untersuchung ermdglicht die Feststellung kleinster genetischer Veran-
derungen und weist daher im Vergleich zu den anderen genetischen Untersuchungen
eine erhohte Detektionsrate von ca. 10 — 15 % auf (Stankiewicz und Beaudet 2007, Mo6-
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
durchgefihrt worden sind. Neben der Standard-Chromosomenanalyse wurde oftmals
auf das Fragile-X-Syndrom getestet. Eher selten wurde die Subtelomer-Analyse durch-
geflihrt. Es handelt sich bei der vorgelegten Studie um eine retrospektive Analyse, in
der die Untersuchung mittels Array-CGH ein bis vier Jahre zuriicklag. Mittlerweile hat
die Array-CGH sich als priméres Diagnoseverfahren durchgesetzt. Eine zuséatzliche
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
Hirnsché&digungen geben kann, wurde bei Kindern beider Gruppen durchgefuhrt. Sie
blieb jedoch meist ohne Ergebnis. Eltern der Gruppe Il gaben diese Untersuchung je-
doch hadufiger an als Eltern der Gruppe I. Begriindbar ware dieses Ergebnis durch die
Tatsache, dass bei vielen Kindern der Elterngruppe ohne Diagnose weitere diagnosti-
sche Untersuchungen (bspw. die Bildgebung) durchgefihrt wurden, um die Ursache der
Behinderung zu eruieren. Kinder der Elterngruppe | hatten mittels der Array-CGH be-
reits eine Diagnose erhalten hatten, so dass bei ihnen haufiger keine weiteren diagnosti-

schen MaRRnahmen notwendig waren.

Uber die genannten Untersuchungen hinaus haben viele Eltern eine wahrscheinlich gro-
Re Vielzahl weiterer Untersuchungen durchfiihren lassen, die in ihren Einzelheiten

durch den Fragebogen jedoch nicht erfasst werden konnten.
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4.2 Lebensqualitat

Die Behinderung eines Kindes stellt ein belastendes Lebensereignis fiir die betroffenen
Familien dar. Die Anpassung an die neue Lebenssituation ist von verschiedenen Fakto-
ren abhangig (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 Lebensqualitat fuhrt. Die Studienergebnisse belegten diese These:

Zum einen zeigten sich im Vergleich der ermittelten Lebensqualitatswerte von Gruppe |
mit Gruppe Il Unterschiede zugunsten der Elterngruppe mit Diagnose. Eltern dieser
Gruppe waren zufriedener mit der familidren Situation, hatten ein besseres Allgemein-
befinden und erzielten im Gesamtergebnis des zur Lebensqualitatserfassung genutzten
Fragebogens (ULQIE) héhere Werte. Im Vergleich der Mutter beider Gruppen war die-
ser Unterschied sehr ausgepragt: Mutter aus der Elterngruppe mit Diagnose wiesen eine
signifikant hohere Lebensqualitat auf als Mtter aus der Elterngruppe ohne Diagnose.
Weiterhin wurde bei Gruppe | eine Verbesserung der Lebensqualitat nach Diagnoseer-
halt festgestellt. Darlber hinaus zeigten sich in der Gegenuberstellung weiterer Studien-
ergebnisse Gruppenunterschiede in der alltdglichen Lebenssituation und -organisation,
die mutmalilich einen Einfluss auf die Lebensqualitét der Eltern haben.

Als Unterschied zwischen den Gruppen ist zu beachten, dass die Kinder der Gruppe |
tendenziell schwerer behindert sind. Wéhrend bei Kindern der Gruppe 1l haufig eine
Entwicklungsverzégerung erkannt wurde, gaben Eltern der Gruppe | signifikant haufi-
ger an, dass ihr Kind geistig behindert und damit schwerer betroffen sei. Ursache hierfir
ist die Tatsache, dass in Féllen mit schwerer geistiger Behinderung h&ufiger eine geneti-
sche Ursache festgestellt werden kann, als bei Kindern mit leichter Intelligenzminde-
rung (Rauch et al. 2006). AulRerdem ist zu beachten, dass es sich bei einer Entwick-
lungsverzdgerung, anders als bei der Intelligenzminderung, haufig um eine vorlaufige
Diagnose handelt, die erst im Verlauf und mit zunehmendem Alter des Kindes durch
eine endgultige 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 héhere Lebensqualitét
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 spéater 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 Mitter korrelierte negativ mit der
Abnahme des 1Q ihres Kindes. Die mit einem geringeren 1Q einhergehende Zunahme
von Verhaltensauffélligkeiten des Kindes wurde als Grund hierfur angefiihrt (Hauser-
Cram et al. 2001, Eisenhower et al. 2005). Diese Studien unterschieden jedoch nicht

zwischen genetischen und nicht-genetischen Ursachen.

Die groRe Mehrheit beider Studiengruppen gab an, dass eine Ursachenabklarung der
Behinderung ihres Kindes wichtig fiir sie sei. Fast alle Eltern (90,4 %), die durch die
Array-CGH eine Diagnose erhalten hatten, wirden diese Untersuchung noch einmal
durchfuhren lassen. Die grolRe Mehrheit der Elterngruppe ohne Diagnose wiinschte die
Fortfiihrung der Ursachensuche im Rahmen weiterer genetischer Untersuchungen. Die
Eltern gaben eine Vielzahl von Grinden fur die Wichtigkeit einer Diagnose an: Eine
klare genetische Ursache fuhrt zur Gewissheit, nicht durch das eigene Handeln verant-
wortlich flr die Entwicklungsstérung zu sein. Es war den Eltern weiterhin wichtig, ei-
nen Namen und damit eine Legitimation fir die Behinderung des eigenen Kindes ge-
genuber dem sozialen Umfeld, Lehrer, Therapeuten und Behdrden zu haben. Die Mog-
lichkeit, Informationen Uber die Diagnose des Kindes, dessen zukinftige Entwicklung
und die geeignetsten Therapieformen zu erlangen, wurde weiterhin haufig genannt. Ins-
besondere die Miitter fanden es fur sich und die eigenen Angehérigen wichtig zu wis-
sen, wie hoch die Wahrscheinlichkeit der gleichen Behinderung bei weiteren Kindern
ist. In anderen Studien begriindeten Eltern die Bedeutung einer Diagnose &hnlich (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 Il mit den Erfahrungen von Gruppe | thematisch
uberein. In einigen Bereichen unterschieden sich die Gruppen jedoch im Ausmal3, dem
sie der Auswirkung einer Diagnose beimal3en. Die Unterschiede variierten je nach Le-

bensbereich, der erfragt wurde:

Mit dem Erhalt einer Diagnose werden die Eltern nicht nur Gber die Ursache der Behin-
derung ihres Kindes in Kenntnis gesetzt. Sie erhalten auch Informationen dariiber ob

bzw. von wem die Chromosomenveranderung maoglicherweise vererbt wurde und wie
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hoch die Wiederholungswahrscheinlichkeit bei weiteren Kindern ist. Ist die Chromoso-
menveranderung beispielsweise de novo entstanden, besteht fir weitere Kinder nahezu
kein erhohtes Risiko. Ein geringes Wiederholungsrisiko bleibt aufgrund der Mdglich-
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 hatten. Dieses Ergebnis
muss vor dem Hintergrund betrachtet werden, dass fur die meisten Befragten kein Kin-
derwunsch mehr bestand. Ursdchlich ist, dass diese Studie retrospektiv durchgefiihrt
wurde und auf eine bereits zuvor publizierte Kohorte zurlickgriff (Shoukier et al. 2012).
Viele Eltern hatten bereits ein Alter erreicht, in dem die Familienplanung vieler Paare
abgeschlossen war. Hierfur spricht auch, dass die Geschwister der betroffenen Kinder
zumeist alter waren. Unabhangig vom Alter der Eltern ist es auch mdglich, dass der
erhdhte Alltagsaufwand, der mit der Behinderung eines Kindes verbunden ist (Canam
1993), dazu fihrt, dass die Eltern ihre Familienplanung friiher beenden, als sie es ohne
Behinderung des Kindes getan hatten. So erkldrte eine Mutter, dass sie gerne ein weite-
res Kind bekommen hétte, ihr Alltag dies zurzeit jedoch nicht ermdgliche.

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 | berichteten weniger haufig von Veranderungen als die Eltern der Gruppe
Il. Thematisch ergaben sich keine Unterschiede. Insbesondere die Mditter beschrieben
das Ende der Ursachensuche und die Klarheit einer Diagnose als Befreiung von einer
Last. Die Bestatigung, die Behinderung des Kindes nicht durch eigenes Fehlverhalten
verursacht zu haben, wurde von vielen Muttern als erleichternd empfunden. In anderen
Studien empfanden Eltern diesen Aspekt ebenfalls als wichtig (Lenhard 2005, Makela
et al. 2009). Dariiber hinaus erklarten die Eltern, seit Diagnosestellung mehr Akzeptanz
und Verstandnis fur das Verhalten ihres Kindes aufbringen zu kénnen. 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 haufig ge-
nannter Vorteil eines Diagnoseerhalts war die Legitimation der Behinderung des Kindes
gegenliber AuBenstehenden. Eltern erklarten, dass eine klare, genetische Ursache und
ein Name fur die Behinderung des Kindes zu mehr Verstandnis, Akzeptanz und Unter-

stutzung im sozialen Umfeld fuhre. 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
Il berichteten von einer emotionalen Entlastung. Haufiger als Eltern der Gruppe | gaben
sie jedoch auch Verénderungen in Bezug auf die Handlungsoptionen an. Die Vereinfa-
chung der Kommunikation mit Amtern, Versicherungen und Krankenkassen wurde von
dieser Gruppe beispielweise 6fters genannt. Aufgrund der unterschiedlichen Beeintrach-
tigungen der Kinder (Gruppe I: Vorwiegend geistige Behinderung des Kindes; Gruppe
Il: Vorwiegend Entwicklungsverzdgerung des Kindes) ist denkbar, dass einige Eltern
der Gruppe | bereits vor Diagnoseerhalt einfacher Therapien bewilligt bekam als die

Gruppe Il. Weitere prospektive Studien sollten dies naher 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 | berichte-
ten von Veranderungen im Sinne von gezielteren bzw. individuelleren Therapien. Zwei
Elternteile erklarten dartber 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 Il hdu-
figer gezieltere, hilfreichere, mehr und individuell auf die Bedirfnisse ihres Kindes an-
gepasste MalRnahmen. Dass eine Diagnosestellung nicht in allen Fallen zu umfangrei-
chen Verdnderungen in der Therapieplanung flhrt, ist nachvollziehbar. Die Kinder, der
an der Studie teilnehmenden Eltern, wurden bereits in einem SPZ und somit in einem
spezialisierten interdisziplindren Zentrum betreut. Insofern kann von umfangreichen
und symptomorientieren TherapiemalRnahmen bereits vor Diagnoseerhalt ausgegangen
werden. Anpassungen im Sinne von mehr, anderen oder weniger Therapien werden
dann durchgefihrt, wenn sich durch die Diagnose neue Schwerpunkte oder Hinweise
auf zukiinftige Entwicklungen des Kindes ergeben, die vorher nicht absehbar waren. So
berichtete ein Elternpaar der Gruppe | beispielsweise von der Fokussierung der MaR-
nahmen auf die Therapie des Autismus seit Diagnosestellung. Viele Eltern der Gruppe |
erklarten jedoch, dass sich nichts gedndert hétte. Eine Mutter berichtete, dass bereits vor
der Ursachenklarung alle Therapiemdglichkeiten genutzt wurden. Sie empfand eine

Diagnosestellung dennoch als sehr wichtig.

Eine Erkl&rung, weshalb die Eltern der Gruppe | eine héhere Lebensqualitat 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 fir viele Eltern &uRerst
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 groRes Unsicherheitsgefiihl und den Kontrollverlust
Uber die Lebenssituation empfinden. Wird keine Diagnose gestellt, so verharren viele
Eltern in dieser Phase mit groRen 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 konne sich um einen kurzfristigen Zustand handeln, statt sich mit der Situation
zu arrangieren und eine neue Lebensperspektive fur 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 kénnen. Die Konsequenzen, insbesondere medizini-
scher Art, die sie mit ihrer Ursachenfeststellung verbinden, bleiben dabei nicht immer
ganzlich realistisch (Graungaard und Skov 2006). Auch in unserer Studie gaben einige
Eltern der Gruppe Il an, auf die Mdglichkeit der Heilung durch eine Diagnosestellung

zu hoffen.

Eltern mit einer Diagnose ist diese Hoffnung meist genommen. Die Diagnosestellung
ermdglicht 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 konnen. Bei
Betrachtung der Angaben zum Kind und der Lebensumsténde der Eltern in dieser Stu-
die, zeigten sich Unterschiede im Alltagsleben der Familien: Kinder der Elterngruppe
mit Diagnose besuchten wesentlich hdufiger spezielle Fordereinrichtungen (Kindergar-
ten oder Schulen), in denen sie, und damit mutmallich auch ihre Eltern, in ihren spezi-

ellen Anforderungen unterstiitzt werden.

Des Weiteren waren Eltern der Gruppe | signifikant hdufiger als Eltern der Gruppe Il
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 Kyngés 1998, Rahi et al. 2004). Solomon et al. fanden
heraus, dass Betroffene durch die Teilnahme an Selbsthilfegruppen ein Gefuhl der Zu-
gehorigkeit zu einer Gemeinschaft entwickeln, Kontroll- und Handlungsfahigkeit 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 ahnli-
cher das Krankheitsbild von den Kindern der Teilnehmer ist (Taanila et al. 2002, Ro-
senthal et al. 2001). Dariiber hinaus wissen Eltern mit einem ,,Namen* fiir die Situation
ihres Kindes, nach welcher Selbsthilfegruppe sie suchen sollen. Eltern ohne Diagnose

haben haufig keine Vorstellung, an wen sie sich wenden kénnen (Lenhard et al. 2005).

Verénderungen in der Lebensqualitat zeigten sich nicht nur im Gruppen- sondern auch
im Geschlechtsvergleich. Mutter der Gruppe | hatten eine signifikant bessere Lebens-
qualitat als Matter der Gruppe Il. Bei den Vatern zeigte sich kein eindeutiger Unter-
schied. Verglichen mit den Mttern wiesen die Vater der Gruppe 1l eine hdhere Lebens-

qualitat auf.

Es ist bekannt, dass Mtter durch die Behinderung eines Kindes starker emotional be-
lastet sind als Vater (Beckman 1991, Oelofsen und Richardson 2006). Auch in dieser
Studie fanden sich Hinweise auf die hohere Beanspruchung der Frauen in Bezug auf das
Kind: Die grof3e Mehrheit der Mutter beider Gruppen gab an, die Betreuung des Kindes
ohne Unterstutzung des Partners zu Gbernehmen. Des Weiteren litten sie haufiger unter
einer chronischen Erkrankung und arbeiteten im Vergleich zu den Vétern seltener und
weniger. Seltener ergab sich daher fur die Mutter die Mdglichkeit im Rahmen der Zeit

am Arbeitsplatz Abstand zur familidren Situation zu gewinnen.

Im Zusammenhang mit den Erkenntnissen anderer Autoren ergaben sich Erklarungen
dafiir, weshalb insbesondere die Mutter von einem Diagnoseerhalt profitieren. King et
al. fanden heraus, dass Mutter ein extrovertiertes Copingverhalten aufweisen und nach
maoglichst vielen Informationen Uber die Behinderung ihres Kindes suchen (King et al.
1996). Frey et al. erkldren, dass Vater den Schock Uber die Behinderung des eigenen
Kindes vorwiegend auf kognitive Weise mit sich selbst verarbeiten. Gleichzeitig schaf-
fen sie es haufiger, sich von den Problemen des Kindes zu distanzieren. Muttern hinge-
gen hilft vor allem sowohl der Kontakt zu medizinischem Fachpersonal, als auch zu
Eltern in einer &hnlichen Situation, beispielsweise im Rahmen einer Selbsthilfegruppe
(Frey et al. 1989 nach Pelchat et al. 2009). Diese Faktoren, zusammen mit der ohnehin
starkeren Beanspruchung der Frauen, erklaren, weshalb die Miitter ohne Diagnose eine
im Vergleich zu den Vétern niedrigere Lebensqualitat aufwiesen, und eine Diagnose-

stellung starkere 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 Griinden kritisch
gegenuberstanden. Wahrend 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. Ahnliche
Beflrchtungen sind auch in einer anderen Studie von den Eltern berichtet worden (Ro-
senthal et al. 2001). Weisz konnte zeigen, dass diese Befiuirchtung teilweise berechtigt
ist: Mit einer Diagnose weist das soziale Umfeld charakterliche Eigenschaften betroffe-
ner Kinder eher der Behinderung als der individuellen Personlichkeit des Kindes zu
(Weisz 1981). Andere Eltern beschrieben, dass sie Angst vor dem Ergebnis einer Diag-
nose hatten. Zum einen, weil sie beflirchten, die Prognose ihres Kindes konnte noch
schlechter sein als von ihnen erwartet, und zum anderen, weil eine Diagnose ihre Hoff-
nung auf Besserung oder Heilung nehmen kdnne. Auch in anderen Studien berichteten
Eltern, dass eine fehlende Diagnose ihnen die Hoffnung auf Besserung ermdgliche
(Clarke-Steffen 1993, Rosenthal et al. 2001, Makela et al. 2009). Es ist bekannt, dass
Eltern mit Diagnose ihr Leben aktiver gestalten und einen grof3eren Erfolg in der An-
passung an die Lebenssituation erzielen, wahrend 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 ausschlief3lich von Eltern
ohne Diagnose geduRert. Abgesehen von ersten negativen Reaktionen bei der Diagno-
semitteilung, berichtete kein Elternteil mit Diagnose Uber andauernde Nachteile. Im
Rahmen weiterer, prospektiver Studien sollte untersucht werden wie Eltern, die einer

Diagnosestellung kritisch gegentiberstanden, auf eine solche reagieren.

Andere Griinde 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 verandern wirde. Sie empfanden eine
Diagnosestellung als weniger wichtig. Ein Elternpaar, dessen Kind zum Diagnosezeit-
punkt bereits volljahrig war, erklérte, dass eine Diagnosestellung friiher hilfreich gewe-
sen ware. Mit zunehmendem Alter des betroffenen Kindes hatten 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 héheren Lebensqualitat fuhrt. Auch diese

Thematik konnte im Rahmen weiterer Studien untersucht werden.

In der Diskussion tber die Auswirkungen einer Diagnose muss beachtet werden, dass
diese nicht allein vom Ergebnis, sondern auch von der Art der Diagnosemitteilung so-
wie der Kommunikation wéhrend des gesamten diagnostischen Prozesses abhdngen
(Graungaard und Skov 2006, Ashtiani et al. 2014). Reiff et al. erklarten in ihrer Studie,
dass eine ausfihrliche Vorbereitung der Eltern durch medizinische Fachkrafte schon vor
Diagnoseerhalt wichtig ist. Ausfuhrliche Informationen, Hilfe zur eigenen Informati-
onssuche und die Planung der Diagnosemitteilung in einer fiir die Eltern optimalen
Weise, beispielsweise personlich oder telefonisch durch einen Spezialisten, helfen
ihnen, den diagnostischen Prozess besser zu verstehen (Reiff et al. 2012). Die Eltern
dieser Studie zeigten sich grotenteils gut informiert. Die groRe Mehrheit konnte Anga-
ben Uber die Art und die Ursache der Chromosomenverédnderung machen. Auflerdem
flhlte sich die Mehrheit der Studienteilnehmer ausreichend informiert. VVerbesserungs-
vorschlédge bezogen sich zumeist auf den Wunsch nach weiteren Informationen, bei-
spielsweise zum Krankheitsbild, zu anderen Kindern mit der gleichen Diagnose oder zu
Therapien. Aufllerdem berichteten die Eltern Uber den Wunsch modernere und erfolg-
versprechendere Verfahren bereits friiher anzuwenden, um den aufwendigen diagnosti-
schen Prozess abzukirzen. Eine frihere Studie zeigte, dass Eltern sogar bereit waren,
fur ein erfolgversprechenderes Verfahren mit der Aussicht auf einen friheren 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 friherer Einsatz dieser Untersuchungen zur Abklarung 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 Lebensqualitat der Eltern von entwicklungsver-

zbgerten oder geistig behinderten Kindern zu untersuchen.

Die zu Beginn aufgestellten Haupthypothesen konnten bestétigt werden: Es zeigte sich,
dass ein Diagnoseerhalt zu einer Verbesserung der Lebensqualitat der betroffenen El-

tern, insbesondere der Miitter, fuhrt. Eltern der Gruppe ohne Diagnose empfanden einen
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Diagnoseerhalt als ebenso wichtig wie die Eltern mit Diagnose und wiinschten sich
mehrheitlich eine Fortfihrung der Ursachensuche mit weiteren genetischen Untersu-

chungen.

Nicht alle Fragen konnten, insbesondere aufgrund des retrospektiven Charakters dieser
Untersuchung, geklart werden. Die Auswirkung einer Diagnose auf Eltern, die einer
solchen skeptisch gegenuberstehen, bleibt beispielsweise ungeklart. Diese und andere

Fragen bilden die Grundlage fur eine weitere prospektive Folgestudie.

In Bezug auf die Erkenntnisse flr die Betreuung der untersuchten Familien bleibt fest-
zuhalten, dass eine Diagnosemitteilung hilfreich fir den Copingprozess der Eltern ist.
Daruber hinaus helfen ihnen soziale Anbindungen an Eltern in einer &hnlichen Situation

sowie umfangreiche, informative Kontakte zu medizinischem Fachpersonal.

Die Ergebnisse der vorliegenden Promotionsarbeit wurden fur eine englische Fachver-
offentlichung zusammengestellt, die kirzlich 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 flr diese Arbeit wurde eine
prospektive Studie begonnen, die die Lebensqualitat der Eltern vor Einleitung der gene-
tischen Diagnostik (prdanalytisch) und ca. ein Jahr nach Erhalt des Ergebnisses (post-
analytisch mit 2 Gruppen: Gruppe | erhdlt ein genetisches Ergebnis, Gruppe Il bleibt
ohne Ergebnis) evaluiert. Zusatzlich zu Chromosomenstérungen werden auch monoge-

ne Ursachen von geistiger Behinderung erfasst.
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5 Zusammenfassung

Die Behinderung eines Kindes verdndert das Alltagsleben betroffener Familien. Bleibt
die Ursache der Entwicklungsstérung oder Intelligenzminderung unklar, kénnen viele
Fragen nicht beantwortet werden. Ziel dieser Studie war es, die Auswirkung einer kla-
ren Diagnosestellung mittels genetischer Methoden (Array-CGH) auf die Lebensqualitat

der Eltern behinderter Kinder zu untersuchen.

Im Rahmen einer retrospektiven schriftlichen Untersuchung mittels Fragebdgen wurden
171 Vater und Mutter befragt. Ihre Kinder wurden in einem SPZ in Gottingen, Braun-
schweig oder Kassel betreut. Im Zeitraum von September 2007 bis Marz 2011 wurde
bei ihnen eine Array-CGH-Untersuchung am Institut fir Humangenetik der Universitat
Gottingen durchgefiihrt. Bei den Kindern von 56 Elternteilen (Gruppe 1) konnte durch
diese Untersuchung eine Chromosomenstorung festgestellt werden, die die Entwick-
lungsstérung bzw. Intelligenzminderung eindeutig erklart. Bei den Kindern von 115
Vatern und Muttern (Gruppe Il) konnte hingegen keine ursachliche Chromosomensto-
rung gefunden werden. Diese beiden Elterngruppen wurden hinsichtlich ihrer Daten zur
hauslichen, gesundheitlichen und sozio6konomischen Situation, zu familiaren und part-
nerschaftlichen Beziehungsstrukturen, zur Behinderung des Kindes, zum sozialen Um-
feld und zur personlichen Einstellung gegenuber einer Diagnosestellung und deren
Vermittlung verglichen. Die Ergebnisse wurden in Bezug zu den mittels des evaluierten

Fragebogens ULQIE erfassten Lebensqualitatswerten gesetzt.

In Zusammenschau aller Ergebnisse zeigte sich, dass die Diagnosestellung positive
Auswirkungen auf die Lebensqualitat der betroffenen Eltern hat. Die Lebensqualitét der
Elterngruppe mit Diagnose verbesserte sich im Vergleich der Werte vor und nach Diag-
nosestellung. Die Elterngruppe mit Diagnose wies trotz kognitiv schwerer beeintréch-
tigter Kinder eine hohere Lebensqualitat auf als die Elterngruppe ohne Diagnose. Insbe-
sondere die Miitter profitierten signifikant von einem Diagnoseerhalt. Die Lebensquali-
tat der Mutter mit Diagnose erwies sich als signifikant hoher als die der Mdtter ohne

Diagnose.

Dem Grof3teil der Studienteilnehmer beider Gruppen war eine genetische Diagnosesi-
cherung wichtig. Die Eltern begriindeten dies folgendermalien: Eine Diagnose erdffnet
die Mdoglichkeit, Informationen Uber die Behinderung des Kindes, dessen zukinftige
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 Behorden. Beide Faktoren wurden von den Eltern als Erleich-
terung im Alltag beschrieben. Insbesondere den Miittern war dartber hinaus die Ge-
wissheit, nicht durch eigenes Fehlverhalten verantwortlich fiir die Entwicklungsstérung
ihres Kindes zu sein, wichtig. Einen Vorteil fir sich und die eigenen Angehorigen sahen
sie weiterhin in der Kenntnis Uber das Wiederholungsrisiko der gleichen Behinderung

bei weiteren Kindern.

Es wurden verschiedene Faktoren identifiziert, die mutmaRlich mit der Erhohung der
Lebensqualitat 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 fiir die
Muitter, hilfreich.

Mit der Durchfuhrung der genetischen Diagnostik und der Ergebnismitteilung war ein
GroRteil der Eltern zufrieden. Verbesserungsvorschlédge bezogen sich auf einen zusatzli-
chen Informationserhalt und haufigere, ausfuhrlichere Gesprache mit medizinischem
Fachpersonal. Auch der Wunsch, moderne genetische Verfahren wie die Array-CGH

friher anzuwenden, um den Diagnoseprozess zu verkiirzen, wurde gedulert.

Die Ergebnisse dieser Studie sollten zur Verbesserung der Betreuung und Diagnostik
von Kindern mit unklarer Entwicklungsstérung und ihren Familien beitragen. In Bezug
auf dieses Ziel bleibt festzuhalten, dass eine Diagnosemitteilung hilfreich fiir den Co-
pingprozess der Eltern ist. Darlber hinaus helfen ihnen soziale Kontakte mit Eltern in
einer &hnlichen 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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Anhang 82

Anlage 1: Eltern-Fragebogen - auffallige Array-CGH

Elternfragebogen (auffallige Array CGH)

Eltern-Fragebogen

Bitte kreuzen Sie die zutreffende Antwort an oder schreiben Sie lhre Antwort in die
vorbersiteten Zeilen oder ergénzend auf die Rickseiten.

Fragen zu lhrer Person:

Ich bin: die Mutter| | derVater [ |  die Pflegemutter || der Pflegevater| |
Wie alt sind 5ie? ... Jahre
Ich bin: verheiratet [ | ledig[ ] geschieden[ | verwitwet [_]

Wer lebt derzeit in lhrem Haushalt? ...

Lebt das betroffene Kind in Ihrem Haushalt? ja[ | nein[ ]
Wie viele Kinder haben Sie? ...

Welches Alter und welches Geschlecht haben lhre Kinder?

1. Kind: Junge [_] Madchen [ | Alter . Jahre
2. Kind: Junge [_] Madchen [ | Alter . Jahre
3. Kind: Junge [ ] Madchen [ | Alter: . Jahre
4. Kind: Junge [ ] Madchen [ | Alter: . Jahre
5. Kind: Junge [] Madchen [ ] Alter: . Jahre

M BT KM BT e e e nene

Zeigen sich auch bei lhren anderen Kindern Entwicklungsauffalligkeiten? nein |:| ja |:|
Falls Ja: Welches Kind zeigt welche Entwicklungsauffalligkeiten? . ..

Wer Gbernimmt den Grofteil der Betreuung des betroffenen Kindes? ich|:|
mein Partner|[_] andere[ | wennandere, wer? .o

Wer unterstitzt Sie noch bei der Betreuung lhres betroffenen Kindes? Familienhilfe |:|
Pflegedienst |:| Wie viele Stunden pro Woche? ...........
Andere F'ersan{en]lj wenn andere, wer?: ...

Haben Sie eine chronische Erkrankung (z.8. Diabetes, Multiple Sklerose, Migrane o.E.)
nein |:| ja|:| falls ja, Wl ohe ? e

Was ist |hr héchster Bildungsabschluss?
Kein Schulabschiluss |:| Hauptschulabschluss |:| Mittlere Reife |:|
FachhochschulreifefAbitur[ |  Abgeschlossenes Studium [ ]

Sind Sie derzeit berufstatig? nein |:| ja|:| falls ja, wie viele Stunden pro Woche? ...
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Elternfragebogen [auffallige Array CGH)

Fragen zu lhrer Lebensqualitat

Die folgenden Fragen beziehen sich auf Ilhr Befinden in dem MWonat, bevor die
Chromosomenveranderung bei lhrem Kind festgestellt wurde und auf den letzten Monat.
Bitte beantworten Sie folgende Fragen so, wie es lhrer Erinnerung an lhr eigenes Empfinden
am besten entspricht.

Ein Monat vor Diagnose | Im letzten Monat

Auseinandersetzungen
Ich bin im Beruf/im Haushalt voll leistungsfahig 11 2000 =300 4«1 s =20 30
Ich kann die wichtigsten Aufgaben erledigen ] 2 301 4] s 1] 2 3]
Die Betreuung meiner Kinder belastet mich stark 11 201 300 41 s 1] 200 3]
Ich habe ausreichend freie Zeit fir mich persénlich 1] 2 3] 4] sd|i] =z a]

lch habe genigend Zeit fir meinen Partner 1] 200 300 4«1 s 200 3

It;:;;utlz:amlchdurchdlEKrﬁnkhEltmE|nE:K|ndE5 1|:| ED 3|Z| 4|:| 5|:| 1|:| ED 3|:|

Wir kinnen uns in der Familie gegenseitigstotzen  1[ | 2[] 3[] 4] s[]| 1] 2] 3[]
Wir kinnen in der Familie offen miteinander reden 1|:| 2 3|:| 4|:| 5|:| 1|:| 2 3|:|

1= 2= 3= 4= 5= 1= 2= 3= 4=
nie selten manch- oft immer | nie selten manch- oft
mal mal
Ich bin ktiv und voller Energie 11 200 300 a1 s[|a] 2000 3] 4]
Ich habe kérperliche Beschwerden 11 200 300 a1 s[|a] 200 3] 4]
Ich filhle mich erschépft 11 200 300 471 s 0 200 301 4]
Ich kann gut schlafen 101 200 =300 4«1 s =200 300 4]
Ich kann gut essen 101 200 =300 4«1 s =200 300 4]
Ich fidhle mich fit 107 200 30 41 s 200 3 4]
Ich habe Schmerzen 11 200 300 4] s ] 200 31 4]
Ich kann mich gut kenzentrieren 11 200 300 &[] sCI ] 200 31 4]
Ich mache mir Sorgen 11 200 300 40 s 200 300 41
Ich habe Mihe, mich zu etwas aufzuraffen 11 2000 =300 4«1 s =20 301 4]
Ich bin hoffnungsvoll und zuversichtlich 11 200 =300 4«1 s =20 303 4]
Ich bin belastbar 107 200 300 41 s 200 30 4]
lch bin reizbar und nervis 100 200 30 44 s> 1> 20 30 4
Ich kann eigene Wiinsche und Bedarfnisse erfillen 1] 2] 30 a1 s a] 200 300 4]
lch bin niedergeschlagen und ungliicklich 11 200 300 41 s 200 300 4
Ich habe genigend Gelegenheit Freunde/Bekannte
e e . 10 20 30 4O sO|:0 0 0 4O
Ich filhle mich im Kreis meiner Familie wohl 11 200 300 471 s 200 301 41
Mein Verhaltnis zu meinen Kindemn ist
Zufriedenstellend 1|:| ZD SD 4|:| 5|:| ID ZD 3|:| 4|:|
Ich bin mit meiner Partnerschaft zufrieden 11 200 300 4«1 s[)a] 2000 301 4]
Irzr;::iziimanden, mit dem ich vertrauensvoll 1|:| ID 3|Z| 41:' 5|:| 1|:| ID 3|:| 4|:|
Ich gerate schnell in Streit und 1|:| ED 3|Z| 4|:| 5|:| 1|:| ED 3|:| 4|:|
4]
4]
4]
4]
4]
4]
4]
4]

5=

immer

501
501
501
501
501
501
501
501
501
501
501
51
5]
501
501

5[]
5]
5[]
5[]
5[]

5]

501
s
5[]
501
s

5]

5]
51
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Elternfragebogen (auffallige Array CGH)

Fragen zu lhrem Kind mit der Chromosomenveranderung

Mein Kind mit der Chromosomenverdnderung ist:  ein Madchen [_] gin Junge [_]
Wie altist hr Kind? .. Jahre

Wie alt war |hr Kind als die Chromosomenverdnderung festgestellt wurde? . lahre
Was sind die Einschrankungen lhres Kindes? Entwicklungsverzbgerung |:|

Geistige Behinderung [ | Herzfehler[ | Epilepsie [ ]
Weitere angeborene Fehlbildungen: ... ettt en e eaeaasan

W eitere AT Rl T M T e e e eee e

Wann ist lhnen zum ersten Mal aufgefallen, dass sich hr Kind verzogert entwickelt?

bei der Geburt [ ] im ersten Lebensjahr[ |  im Alter von 2 bis & Jahren ||
im Schulalter [ ]

Wann ist den Arzten zum ersten Mal aufgefallen, dass sich Ihr Kind verzogert entwickelt?
Zur gleichen Zeit wie mir |:|
Spater |:| Wieviel spater? .................... Monate/lahre
Frither |:| Wieviel frilher? ... Monate/lahre

Wodurch ist aufgefallen, dass sich Ihr Kind verzogert entwickelt? (z.B. spates Laufen...)

Sind bei lhrem Kind wor der Array CGH andere genetische Untersuchungen durchgefihrt
worden?  nein |:| ja |:| falls ja, welche?  Fragiles X |:| Subtelomer-Analyse |:|
Standard (konventionelle) Chromosomenanalyse |:|
Andere genetische Untersuchungen:

In welchem Alter |hres Kindes wurde erstmals eine genetische Untersuchung gemacht?
............. Monate/lahre

Ist bei lhrem Kind schon einmal ein Bild vom Kopf (cMRT) gemacht worden?

nein |:| ja |:| in welchem Alter? ... Monatelahre
Auffalligkeiten im MRT? nein[ | ja [ ] welche?

Welche Einrichtung besucht ihr Kind? Reguldrer Kindergarten |:|
Heilpddagogischer Kindergarten |:| Integrativer Kindergarten |:|
Férderschule, L-Zweig [ | Férderschule, G-Zweig[ ] Regelschule [ |
BN BT e em e e e semm s eme e
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Elternfragebogen (auffillige Array CGH)
Fragen zur Diagnose und deren Auswirkung

Welche Chromosomenverdnderung wurde bei ihrem Kind festgestellt? oo

Die Chromosomenveranderung:  ist beim Kind neu entstanden[_]
wurde vererbt |:| worn Vater |:| von der Mutter |:|

Wie wichtig ist es fiir Sie, dass die Ursache der Entwicklungsstérung lhres Kindes gefunden

wurde?
Sehr wichtig |:| wichtig |:| eher unwichtig |:| sehr unwichtig |:|

Warum ¥

Hat die Diagnose Auswirkungen auf lhre weitere Familienplanung? ja |:| nein |:|
Ich wiinsche mir weitere Kinder:  ja[_| nein [
Weitere Kinder winsche ich mir erst, seit ich weil, dass das Wiederholungsrisiko fir
dieselbe Chromosomenveranderung gering ist:  ja |:| nein |:|
Kommentar: ........ccceee

Fidhlen Sie sich ausreichend informiert/beraten? ja[ | nein [_]

Was hatten Sie sich anders gewiinscht? oo

Sind sie Mitglied in einer Selbsthilfegruppe? nein |:| ja |:|
falls ja, seit WannT e WEITRE T e e e

Wiirden Sie sich nochmal fir die Array-CGH ( hochauflésende Chromosomenanalyse®™)
entscheiden? ja[_| nein [ ]
LTy U
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Elternfragebogen (auffallige Array CGH)

Was hat sich durch die Diagnose bei lhrem Kind in lhrem Leben verdndert?
Bezogen auf Ihre eigene PETMSOM: oo e

Was hat sich seit der Diagnosestellung bei lhrem Kind verdndert:
Bezogen auf die Lebensqualitdt lhres Kindes: ...

Wielen Dank fir Ihre Teilnahme an dieser Studie!

Fiir Riickfragen wenden Sie sich bitte an:

PD Dr. Dr. med. Birgit Zirn Cir. Moneef Shoukier
Cand. med. Maike Borchers Institut fir Humangenetik
Sorzialpadiatrisches Zentrum UMG Gottingen Heinrich-Diker-Weg 12
Robert-Koch-5trale 40 37073 Gattingen

37075 Gottingen Tel: 0551 f 39 7591

Tel: 0551 f 39 10358 (Sekr. Frau Taugs)
E-mail: birgitzirn@med.uni-goettingen.de
Maike Borchers@stud.uni-gosttingen.de
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Anlage 2: Eltern-Fragebogen - unauffallige Array-CGH

Eltern-Fragebogen

Bitte kreuzen Sie die zutreffende Antwort an oder schreiben Sie lhre Antwort in die
vorbereiteten Zeilen oder erganzend auf die Rickseiten.

Fragen zu lhrer Person:

lch bin:  die Mutter] | dervater [ | die Pllegemutter [ ] der Pflegevater|_|
Wie alt sind Sie? . lahre
lch bin: verheiratet [ ledig[ ] geschieden[] verwitwet [ ]

Wer lebt derzeit in lhrem Haushalt?

Lebt das betroffene Kind in lhrem Haushalt? ja|:| nein |:|
Wie viele Kinder haben Sie? ...

Welches alter und welches Geschlecht haben lhre Kinder?

1. Kind: Junge |:| Madchen |:| Alter: oo oo Jahire
2. Kind: Junge |:| Madchen |:| Alter: oo Jahire
5. Kind: Junge [ ] Madchen [ | Alter: ...ccceooeeneeee Jahire
4. Kind: Junge [ ] Madchen [ | Alter: ... Jahre
5. Kind: Junge [ ] Madchen [ | Alter: ... Jahre
Weitere Kinder: e eeemaeeen

Zeigen sich auch bei lhren anderen Kindern Entwicklungsauffalligkeiten? nein |:| ja |:|
Falls ja: Welches Kind zeigt welche Entwicklungsauffallighkeiten? .o

Wer ubernimmt den Groteil der Betreuung des betroffenen Kindes? '||::h|:|
mein F'artnerlj andere |:| WENM BNOEME, WETT oo eeaencaee

Wer unterstitzt Sie noch bei der Betreuung lhres betroffenen Kindes? Familienhilfe |:|
Pflegedienst |:| Wie viele Stunden pro Woche? ...
Andere Persnn{en]D wenn andere, wWer?: ...

Haben Sie eine chronische Erkrankung (z.B. Diabetes, Multiple Sklerose, Migrane 0.3.)
nein |:| ja|:| falls ja, WelohE? e e e e

Was ist |hr hichster Bildungsabschluss?
Kein Schulabschluss |:| Hauptschulabschluss |:| Mittlere Reife |:|
Fachhochschulreife/Abitur || Abgeschlossenes Studium ||

Sind Sie derzeit berufstatig? nein |:| ja|:| falls ja, wie viele Stunden pro Woche? .
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Elternfragebogen (unauffillige Array CGH)
Fragen zu lhrer Lebensqualitat

Die folgenden Fragen beziehen sich auf Ihr Befinden innerhalb des letrten Monats. Bitte
beantworten Sie folgende Fragen so, wie es lhrer Erinnerung an lhr eigenes Empfinden am
besten entspricht.

1= 2= 3= 4 5=
nie selten manch- oft immer

mal
Ich bin aktiv und voller Energie 11 200 30 a] s[]
Ich habe kérperliche Beschwerden i1 200 =[] a] s[]
Ich fiihle mich erschdpft 11 200 3 4] s
Ich kann gut schiafen i1 200 =0 a] s
Ich kann gut essen 1] 200 3] &[] s[]
Ich fiihle mich fit 11 20 31 « s
Ich habe Schmerzen 11 2] s3] 4[] s[]
Ich kann mich gut konzentrieren 1|:| E|:| 3|:| 4|:| 5|:|
Ich mache mir Sorgen 1] 200 3] &[] s[]
Ich habe Miihe, mich zu etwas aufzuraffen i1 200 s3[0 a] s
Ichi bin hoffnungsvoll und zuversichtlich 1|:| 2|:| 3|:| 4|:| 5|:|
Ich bin belastbar 11 200 3 4] s
Ich bin reizbar und nervos 1|:| 2|:| 3|:| 4|:| 5|:|
Ich kann eigene Wiinsche und Bediirfnisse erfillen i1 200 3] a] s[]
Ich bin niedergeschlagen und ungliicklich 1 200 30 4] s
Ich habe geniigend Gelegenheit Freunde/Bekannte zutreffen  1[ | 2[ ] 3] 4[] s[]
Ich fiihle mich im Kreis meiner Familie wohl i1 200 = a] s
Mein Verhdltnis zu meinen Kindern ist zufriedenstellend 1] 200 3] a[] s[]
Ich bin mit meiner Partnerschaft zufrieden 1 200 30 4] s
Ich habe jemanden, mit dem ich vertrauensvoll reden kann 1|:| E|:| 3|:| 4|:| 5|:|
Ich gerate schinell in Streit und Auseinandersetzungen 1] 200 3 4] s
Ich bin im Beruf/im Haushalt voll leistungsfahig i1 200 =[] a] s[]
Ich kann die wichtigsten Aufgaben erledigen 11 200 3 a] s
Die Betreuung meiner Kinder belastet mich stark 11 2] 3] 4] s}
Ich habe ausreichend freie Zeit fiir mich persénlich 1] 200 3 4] s
Ich habe geniigend Zeit fir meinen Partner i1 200 =0 a] s
Ich fiihle mich durch die Krankheit meines Kindes belastet 11 200 30 a] s[]
Wir kiinnen uns in der Familie gegenseitig stitzen 1] 200 3] 4] s

Wir kinnen in der Familie offen miteinander reden 1|:| 2|:| 3|:| 4|:| 5|:|
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Elternfragebogen (unauffallige Array CGH)
Fragen zu lhrem Kind mit der Entwicklungsstorung

Mein Kind mit der Entwicklungsstdrung ist:  ein Madchen |:| ein Junge |:|
Wie alt ist Ihr Kind? ________ lahre

Was sind die Einschrankungen lhres Kindes? Entwicklungsverzdgerung |:|
Geistige Behinderung |:| Herzfehler |:| Epilepsie |:|
Weitere angeborene Fehlbildungen: ...

S T = T = | S U U U RO

Wann ist lhnen zum ersten Mal aufgefallen, dass sich thr Kind verzigert entwickelt?

bei der Geburt |:| im ersten Lebensjahr |:| im Alter von 2 bis 6 Jahren |:|
im Schulalter [ ]

Wann ist den Arzten zum ersten Mal aufgefallen, dass sich Ihr Kind verzogert entwickelt?
Zur gleichen Zeit wie mir [
Spater [ | Wieviel spater? ___________ Monate/lahre
Frither [ | Wieviel frither? __________ Monate/lahre

Wodurch ist aufgefallen, dass sich lhr Kind verzdgert entwickelt? {z.B. spates Laufen..)

Sind bei lhrem Kind vor der Array CGH andere genetische Untersuchungen durchgefiihrt
worden?  nein |:| ja |:| falls ja, welche? Fragiles X |:| Subtelomer-Analyse |:|

Standard (konventionelle) Chromosomenanalyse |:|

Andere genetische Untersuchungen:

In welchem Alter lhres Kindes wurde erstmals eine genetische Untersuchung gemacht?
_____________ MonateJahre

Ist bei lhrem Kind schon einmal ein Bild vom Kopf (cMRT) gemacht worden?

nein[ | ja [] inwelchem Alter? Monate/lahre
Auffalligkeiten im MRT? nein|:| ja |:| welche? e

Welche Einrichtung besucht ihr Kind? Reguldrer Kindergarten |:|
Heilpddagogischer Kindergarten |:| Integrativer Kindergarten |:|
Farderschule, L-Zweig |:| Farderschule, G-EweigD Regelschule |:|
L o LT U
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Elternfragebogen (unauffallige Array OGH)

lhre Einschatzung der Bedeutung einer klaren Diagnose

Wie wichtig ist es fir Sie, dass die Ursache der Entwicklungsstdrung lhres Kindes gefunden
wird?

sehr wichtig [ ] wichtig [_] eher unwichtig [ ] sehr unwichtig [_]
Warum ? .

Wirden Sie gerne weitere genetische Untersuchungen bei lhrem Kind durchfiihren lassen?

ja |:| nein |:|

WELM T e

Hitte eine genetische Diagnosestellung Auswirkungen auf lhre weiters Familienplanung?
ja |:| nein |:|
Ich wiinsche mir weitere Kinder:  ja[ | nein[_|
Weitere Kinder wirde ich mir erst dann wiinschen, wenn durch eine genstische
Untersuchung festgestellt wirde, dass kein Wiederholungsrisiko fir dieselbe
Entwicklungsstérung bei weiteren Kindern bestinde: ja|:| mein |:|
o)== | SO SOV OSSP UUR

Sind sie Mitglied in einer Selbsthilfegruppe? nein D ja |:|
falls ja, seit WanNT e WERICNE e eneen

Stellen Sie sich wor, dass bei lhrem Kind eine genetische Ursache seiner

Entwicklungsstérung gefunden wiirde. Was wiirde sich durch eine genetische Diagnose hei
lhrem Kind in lhrem Leben verdndern?

Bezogen auf lhre eigene Persan:
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Elternfragebogen (unauffallige Armay CGH)

Bezogen auf das soziale Umfeld (Geschwister, Freunde, Bekannte usw.): oo

Was wiirde sich durch eine genetische Diagnosestellung bei lhrem Kind werdndern:

Bezogen auf die Lebensgualitat IRres Kimdes: e e e m e

Wielen Dank fir lhre Teilnahme an dieser Studie!

Fiir Riickfragen wenden Sie sich bitte an:

PD Dr. Dr. med. Birgit Zirn Or. Moneef Shoukier
Cand. med. Maike Borchers Institut fir Humangenetik
Sozialpadiatrisches Zentrum UMG Gottingen Heinrich-Dilker-Weg 12
Robert-Koch-5tralfe 40 37073 Gattingen

37075 Gattingen Tel: 0551 f 39 7591

Tel: 0551 /32 10358 (Sekr. Frau Taugs)
E-mail: birgit.zirn @med.uni-goettingen.de
Maike Borchers@stud_uni-gosttingen.de
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Anlage 3: Soziodemographische und 6konomische Daten
Soziodemographische und Ergebnisse Chiz-Wert |p
-0konomische Daten
% (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 |4,0
Haushalt
Betroffenes Kind lebt im Haushalt 95,9 % (164) 1,97 0,16
(ja/nein)
Betreuung des |antwortender Elternteil 47,1 % (80) 8,36 0,14
betroffenen allein
Kindes Lebenspartner 35,9 % (61)
antwortender Elternteil 11,8 % (20)
und Lebenspartner
Ex-Partner 0,6 % (1)
Andere 4,7 % (8)
Unterstutzung | GroRReltern 18,0 % (23) 3,04 0,80
der Familie | 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
Hochster Keiner 6,5 % (11) 8,16 0,15
Schulabschluss | Hauptschule 25,3 % (43)
Mittlere Reife 34,1 % (58)
Abitur 19,4 % (33)
abgeschlossenes Studium | 14,7 % (25)
Berufstatigkeit (ja/nein) 73,7 % (126) 1,03 0,31
Selbsthilfegruppe (ja/nein) Gruppe I: 8,7 <0,05
21,4 % (12)
Gruppe II:

6,2 % (7)
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Anlage 4: Daten tUber Geschwister

93

Daten uber Geschwister

Ergebnisse

% (N) oder
Mittelwert

Chi2-Wert

Anzahl der Kinder

21,1 % (36)

45,6 % (78)

22,8 % (39)

6,4 % (11)

12% (2)

12% (2)

N oo~ W NP

0,6 % (1)

12% (2)

10,21

0,18

Anzahl der Geschwister keine

21,1 % (36)

46,8 % (80)

21,6 % (37)

6,4 % (11)

12% (2)

12% (2)

| Ol | W N -

0,6 % (1)

10

12% (2)

11,12

0,13

Alter der Geschwister junger

24.8 % (33)

alter

63,2 % (84)

beides

12,0 % (16)

1,74

0,42

Entwicklungsauffalligkeiten
bei Geschwistern (ja/nein)

25,6 % (34)

2,90

0,89

Anzahl entwicklungs-
auffalliger Geschwister

Gruppe I:
29,2 % (14)

Gruppe II:
16,7 % (19)

<0,05
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Anlage 5: Daten Uber das betroffene Kind
Daten Uber das betroffene Kind | Ergebnisse % (N) Chiz-Wert | p- Wert
oder Mittelwert
Geschlecht (Médchen/Junge) 42,1 % (72) 0,37 0,85
Entwicklungsverzdgerung Gruppe 1: 83,9 % (47) 3,20 0,07
(1a/nein) Gruppe I1: 92,8 % (103)
Geistige Behinderung (ja/nein) Gruppe I: 80,4 % (45) 19,84 <0,01
Gruppe 11: 44,1 % (49)
Herzfehler (ja/nein) 7,8 % (13) 0,15 0,70
Epilepsie (ja/nein) 23,4 % (39) 0,13 0,72
Weitere angeborene Fehlbildungen | 32,9 % (55) 0,25 0,62
(1a/nein)
Weitere Auffalligkeiten (ja/nein) |49,4 % (83) 0,19 0,66
Betreuende | Keine Gruppe 1: 1,8 % (1) 14,66 <0,05
Einrichtung Gruppe I1: 3,5 % (4)
Regulérer Gruppe 1: 0,0 % (0)

Kindergarten

Gruppe I1: 2,6 % (3)

Integrativer
Kindergarten

Gruppe I: 17,9 % (10)
Gruppe I1: 13,9 % (16)

Heilpadagogischer
Kindergarten

Gruppe 1: 17,9 % (10)
Gruppe I1: 9,6 % (11)

Forderschule
L-Zweig

Gruppe I: 8,9 % (5)
Gruppe 11: 19,1 % (22)

Foderschule G-Zweig

Gruppe I: 33,9 % (19)
Gruppe I1: 33,0 % (38)

Regelschule Gruppe 1: 0,0 % (0),
Gruppe I1: 8,7 % (10)
Andere Gruppe I: 19,6 % (11)

Gruppe 11: 9,6 % (11)
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Anlage 6: Diagnoseverfahren
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Diagnoseverfahren Ergebnisse Chi2- Wert | p- Wert
% (N) oder Mittelwert
Feststellung Bei der Geburt 11,1 % (19) 7,34 0,11
erster Auffal- | 1m ersten Lebens- |62,6 % (107)
ligkeiten durch | jahr
die Eltern Im zweiten bis 24,0 % (40)
sechsten Lebensjahr
Im Schulalter 1,0% (1)
Feststellung zur gleichen Zeit Gruppe I: 86,8 % (46) 10,3 0,02
erster Auffal- | wie die Eltern Gruppe I1: 62,4 % (68)
ligkeiten durch [gnzrer Gruppe |: 11,3 % (6)
den Arzt Gruppe I1: 33,9 % (37)
friher Gruppe I: 1,9 % (1)
Gruppe 11: 3,7 % (4)
Durchfiihrung andere genetischer 55,9 % (85) 2,05 0,15
Untersuchungen als der Array-CGH
(1a/nein)
Fragiles-X-Syndrom (ja/nein) 20,6 % (30) 2,24 0,14
Subtelomeranalyse (ja/nein) 4,1 % (6) 0,92 0,34
Konventionelle Chromosomen- 43,2 % (63) 3,08 0,08
analyse (ja/nein)
Andere Untersuchungen (ja/nein) 22,6 % (33) 0,05 0,83
Bildgebung vom Kopf (ja/nein) Gruppe I: 70,9 % (39) 4,14 0,04
Gruppe I1: 84,4 % (92)
Auffélligkeiten im MRT (ja/nein) 37,9 % (47) 0,51 0,47
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Anlage 7: Diagnosestellung
Diagnosestellung Ergebnis Chiz-Wert | p-Wert
% (N) oder
Mittelwert
Angabe der genetischen Veranderung (nur | 87,5% (49)
Gruppe | befragt)
Ursache der Chromoso- vererbt 35,4 % (17)
menveranderung (nur
Gruppe | befragt)
neuentstanden | 64,6 % (31)
Vererbung durch (nur Mutter 86,7 % (13)
Gruppe | befragt)
Vater 13,3 % (2)
Informationszufriedenheit der Eltern (aus- | 69,8 % (37)
reichend/nicht ausreichend informiert; nur
Gruppe | befragt)
Bedeutung der Kenntnis | sehr unwichtig |1,8 % (3) 4,06 0,26
uber die Diagnose
eher unwichtig |15,8 % (27)
wichtig 30,4 % (52)
sehr wichtig 52,0 % (89)
Wunsch nach weiteren genetischen Unter- | 72,5 % (79)

suchungen (ja/nein; nur Gruppe Il befragt)
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Anlage 8: Auswirkungen der Diagnose
Auswirkungen der Diagnose Ergebnisse Chiz-Wert | p-Wert
% (N) oder
Mittelwert
Auswirkungen auf die Familienplanung 20,4 % (33) 0,82 0,36
(1a/nein)
Weiterer Kinderwunsch (ja/nein) 20,0 % (31) 0,12 0,73
Auswirkungen der Diagnose auf einen weite- |27,3 % (33) 2,20 0,14
ren Kinderwunsch (ja/nein)
Auswirkungen der | Keine Gruppe I 12,80 <0,05
Diagnose auf die 42,0 % (21)
eigene Person Gruppe II:
48,0 % (49)
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 | Keine 59,4 % (85) 4,30 0,23
Familie/Partnerschaft
Emotionen/Wissen 29,4 % (42)
Handlungsoptionen 4,2 % (6)
beides 7,0 % (10)
Auswirkungen auf Keine 60,7 % (85) 4,60 0,24
das soziale Umfeld
Emotionen/Wissen 34,3 % (48)
Handlungsoptionen 1,4 % (2)

beides

3,6 % (5)
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Auswirkungen der Diagnose

Ergebnisse

% (N) oder
Mittelwert

Chi2-Wert

p-Wert

Veranderungen fir
das Kind

Keine

Gruppe I:
79,1 % (34)
Gruppe II:
61,4 % (51)

Umgang der EI-
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)

6,60

0,09

Auswirkungen auf
die Therapie des
Kindes

Keine

Gruppe I:
71,1 % (32)
Gruppe II:
32,6 % (29)

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)

28,64

<0,01

Nochmalige Entscheidung zur Durchfiihrung
der Array-CGH (ja/nein; nur Gruppe | be-

fragt)

90,4 % (47)
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Recent progress in genetic testing has facilitated obtaining an etiologic
diagnosis in children with developmental delay/intellectual disability
(DD/ID) or multiple congenital anomalies (MCA) or both. Little is known
about the benefits of diagnostic elucidation for affected families. We studied
the impact of a genetic diagnosis on parental quality of life (QoL) using a
validated semiquantitative questionnaire in families with a disabled child
investigated by array-based comparative genomic hybridization (aCGH). We
received completed questionnaires from 95 mothers and 76 fathers of 99
families. We used multivariate analysis for adjustment of potential
confounders. Taken all 99 families together, maternal QoL score (percentile
rank scale 51.05) was significantly lower than fathers” QoL (61.83,p =
0.01). Maternal QoL score was 20.17 [95% CI (5.49; 34.82)] percentile rank
scales higher in mothers of children with diagnostic (n = 34) aCGH as
opposed to mothers of children with inconclusive (n = 65) aCGH (Hedges’ g
=(.71). Comparison of these QoL scores with retrospectively recalled QoL
before aCGH revealed an increase of maternal QoL after diagnostic
clarification. Our results indicate a benefit for maternal QoL if a genetic test,
here aCGH, succeeds to clarify the etiologic diagnosis in a disabled child.
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Genetic disorders with developmental delay/intellectual
disability (DD/ID) or multiple congenital anoma-
lies (MCA) or both constitute a large heterogeneous
group of diverse rare conditions (I, 2). The advent of
array-based comparative genomic hybridization (aCGH)
has facilitated obtaining a definite genetic diagnosis in
hitherto unexplained DD/ID with or without MCA and
remodeled the diagnostic approach in these patients.
aCGH is now being considered the first-tier investiga-
tion, raising the diagnostic yield to approximately 15%,
compared with 3% in G-banded karyotype, if Down syn-
drome and other recognizable chromosomal syndromes
are excluded (3-9). The more recent introduction of
massively parallel sequencing (next-generation sequenc-
ing) as a routine diagnostic strategy will further improve
identification of mutations in rare genetic disorders
(10, 11).

Benefits of this diagnostic progress for the scientific
community and for the society as a whole are evident (12,
13). Elucidation of the molecular basis of rare genetic
disorders has provided manifold valuable new insights
in fundamental biological mechanisms and the treat-
ment of common diseases (14—18). However, less is
known about possible benefits for the families of an
affected child. Concerning DD/ID conceivable advan-
tages of establishing a definite etiologic diagnosis for
the affected family comprise estimation of prognosis,
clarification of recurrence risk, reappraisal of therapeutic
options, avoidance of redundant, unnecessary investiga-
tions, surveillance for known complications, and access
to condition-specific support groups (19, 20). Yet data
on the parents’ quality of life (QoL) in relation to estab-
lishing a genetic diagnosis are limited to a few small
qualitative studies (21-28).

Here, we studied the impact of a genetic diagnosis on
parental QoL using a validated semiquantitative ques-
tionnaire in families with a child with DD/ID or MCA
or both investigated by aCGH. Is the QoL in such fam-
ilies higher if a definite genetic diagnosis can be estab-
lished by aCGH? A cross-sectional study in 99 families
is reported with multivariate analysis for adjustment for
a wide range of potential confounders.

Patients and methods

In our interdisciplinary pediatric center for children with
developmental disabilities and severe chronic disorders
at a tertiary care university hospital, 342 patients were
examined for unexplained DD/ID with or without MCA
during a 3.5-year period (September 2007 to March
2011). aCGH was part of their evaluation. Clinical and
genetic details of this cohort were reported previously
(29). In 27 patients, aCGH provided ambiguous results,
i.e. revealed a microaberration of uncertain clinical sig-
nificance. In the remaining 315 patients, aCGH pro-
vided either a clear genetic diagnosis (e.g. microdeletion,
microduplication, unbalanced translocation) consistent
with the clinical features (designated ‘diagnostic group’
below, n=45) or showed no chromosomal imbalance,
thus leaving the child’s condition without a definite eti-
ologic diagnosis (‘non-diagnostic group’, n=270). All

2

parents of these children (n=315) were invited to par-
ticipate in this study and received standardized question-
naires (separate for mothers and fathers) containing both
open and closed questions. Owing to the retrospective
design of this study, the interval between aCGH result
and proposal of the questionnaire ranged between 12
months and 4 years. We did not ask parents of patients
with ambiguous aCGH results (n = 27) to participate, as
the finding of a microaberration of uncertain clinical sig-
nificance implies neither a clear genetic diagnosis nor a
completely inconclusive result, thus blurring the borders
between the diagnostic and the non-diagnostic group.
The study was approved by the institutional review board
of the Faculty of Medicine, University of Gottingen.

Main outcome parameter

QoL was assessed by ULQIE scales (‘Ulmer
Lebensqualitits-Inventar fiir Eltern eines chronisch
kranken Kindes’, Ulm Quality of Life Inventory for
Parents), which was adapted for this study. ULQIE is a
29-item self-report instrument constructed for assess-
ment of QoL of parents of chronically ill children.
ULQIE contains the dimensions physical and daily
functioning, satisfaction with the situation in the family,
emotional distress, self-development, and well-being.
Cronbach’s alpha for the subscales was found to be
between 0.75 and 0.88, for the global scale 0.91. Retest
reliability is between 0.69 and 0.86 (30-33). Moderate
correlations with several scales of the SF-36 question-
naire, a well-known generic QoL questionnaire, were
demonstrated (30). Each item is rated on a 5-point Likert
scale (ranging from 0 = never to 4 = always). The global
estimation of the QoL is calculated by summing up all
29 values where some have to be coded inversely to
obtain a unidirectional scale depicting QoL. Thus, QoL
ratings may range between 0 and 116 points. These raw
values were transformed into percentile ranks.

Assessment of characteristics of the study sample

Medical and sociodemographic features of patients and
their parents were collected from the hospital files
and the questionnaires. Patients’ characteristics included
degree of DD/ID, congenital heart disease, other congen-
ital malformations, epilepsy, and medication. Parental
features assessed by the questionnaire comprised of age,
educational attainment, marital status, employment and
work hours, parental chronic disease, number of further
children, and support in housework. Care dependency of
the child with need of support by further family members
(e.g. grandparents), external assistance, or nursing ser-
vices was assessed. Finally, parents were asked for their
perception of the value of a genetic diagnosis and for a
description of the (assumed) impact of a genetic diagno-
sis on their life.

Statistical analysis

In the diagnostic group (n = 45), 34 families (75%)
sent back the questionnaire. In the non-diagnostic group
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a clear genetic diagnosis
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Parents of 65 children
(24%) anwered the
questionnaire

h Y
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both parents

questionnaire answered the questionnaire answered the
(9 mothers, questionnaire (14 mothers, questionnaire
3 fathers) 1 father)

For 15 children

only one parent
answered the

For 50 children
both parents

Fig. 1. Flow chart demonstrating the study design.

(n = 270), only 65 families (24%) responded (Fig. 1).
Thus a non-response bias seemed possible (34, 35). In
order to assess whether our study sample of responding
parents represents all families invited to participate,
we abstracted sociodemographic and medical features
possibly influencing parental QoL from the patients’
hospital files of all non-responding families among the
diagnostic group (n = 11) and of a random sample
of children (n = 65) of non-responding parents among
the non-diagnostic group. Using chi-squared statistics,
responders and non-responders were compared with
respect to possible confounders (Table 1).

Means and standard deviations (SD) (for continuous
outcome) or percentages and absolute numbers (for
binary outcomes) of medical and sociodemographic
characteristics were calculated separately for mothers
and fathers of the diagnostic vs the non-diagnostic
group. Differences between groups were assessed
using Student’s f-tests for independent groups or
chi-squared statistics. Univariate regression models
with QoL as dependent and possible confounders as
independent variable were calculated to assess possible
confounding. Bivariate and multivariate differences in
QoL for parents in the diagnostic vs the non-diagnostic

group were assessed in linear regression models with
stepwise adjustment for potential confounding. Variables
associated with both, diagnostic aCGH and QoL assessed
by ULQIE (p-value < 0.1) were considered as potential
confounders. Standardized mean differences (Hedge’s
g) between the diagnostic and non-diagnostic group
were calculated using the (adjusted) differences of the
regression models and estimating the SD by the pooled
variance of the two groups. Parents of children in whom
a clear genetic diagnosis was obtained were additionally
asked to rate ULQIE values retrospectively for 1 month
before diagnosis. Before vs after diagnosis test results
were compared using paired Student’s r-tests. Differ-
ences with a p-value < 0.05 were considered significant.

Results

In total, 171 parents (95 mothers, 76 fathers) of 99
patients (58 boys, 41 girls, ages ranging from 18 weeks
to 5years 7months) participated in this study (Fig. 1).
Table 1 shows sociodemographic and medical
features possibly influencing QoL of responding vs non-
responding parents. Significant differences between
these groups comprise maternal age in the diagnostic

3



102

Anhang

Lingen et al.

"ploq ui uanib a1e GO’ > SeNEA d “UOHEIASP plepuEss ‘as ‘Alligesip [enjos|ieiul/Aejep [eluswdojersp ‘a/ad

iZ4¢

€0°0

Sg8'0

L0

0c'0

960

€60

8L'0
d

siayye e

(9) g¥sy 69) 000 ¥S0 (9) gpgy (6) €062
(®¢eLzL (Doosz L0 ®@eL2. @ 12ge
(D) o002 (02) 0008 620 () 0002 (G2) g908
(g1 ozye (0588 88/2L €10 (€159 0z¥8  (8529) #8024
o ©@00ve L0 o (6) 062
¢ (02) 0008 3 @e¢r2. e ev'lL
(1) oo0k (©) 000z 890 (1 o000k (1) 8gee
(@gpnoree  (zolosvw o0 (vlDelee (9z'9) ¥6'01
H=u gg=u d Lb=u le=u
Jspuodsal-uoN  Jepuodsey Jepuodsal-uoN  Jepuodsay

70 (8692 oV oz 9.0 (BL69LE (1) 18'ee (U) % (seh) Asdejidg

(U) % (soh)

leo  (62) 29vy Q1) goze L (62) 2911 (62) c0'9  Arewoue [eyuebuoy

) %

100  (#¥) G289 (1z) 982y 100  (v1) G/'89 (82) vv'vv (sef) ai/aq ssenes

(@s)

ues|y (Yuow ui)

150 (80°/9) 929211 (L9'SY) ¥¥'90L 05°0 (£0°/9) 929211 (99'GY) 88°GOL P2 J0 8By

()

% (sef) sbulais

ul Ispiosip

| (11) 2694 (8) 009} | (11) 269k (LheLzr [ejusLLdojeraq

680  ($9)80'€8 Ov) 0008 990 (¥ 80°€8 (1) ov'gs () 9% (soA) sBuais

(U) % (sok)

dnoib uoddns

980 () 291 @80¥ 020 (DS S) 192 Jo souepUSRY

(as) ues| (sieak

g0 (oeezelr  (e9orer 20 (229 Lvle  (ve'9)206e ul) syuered jo by
d g9=u 05 =u d gg=u Yo =u
Jepuodsal-UuoN Jopuodsey Jepuodsal-UoN Jepuodsey

sJeyje sIBYION

sisouBelp ojeush yim usIpiyD

sisouBelp oieush oYUM USIPIYD

slapuodsai-uou snsien siepuodsal aireuuonsanb ul o Jo Auenb Bupusnyul Aigissod sonsiieloeleyo [eolpewl pue olydelbouwiapoioos | 8jgel



Anhang 103

Child’s genetic diagnosis and parental quality of life

Table 2. Medical and sociodemographic features of mothers and fathers of diagnostic vs non-diagnostic group®

Mothers (n = 95) Fathers (n = 76)

Children with Children without Children with Children without
genetic diagnosis  genetic diagnosis genetic diagnosis  genetic diagnosis
(n=31) (n=64) (n=25) (n=51)
Mean (SD) or % (n) Mean (SD) or % (n) p value Mean (SD) or % (n) Mean (SD) or % (n) p value
Parental age (in years) 40.94 (6.26) 39.02 (6.34) 0.17b 44.76 (7.52) 43.46 (6.91) 0.48°
Parents married or in civil 80.65% (25) 72.31% (47) 0.534  88.00% (22) 84.00% (42) 0.914
partnership (yes/no)®
Siblings (yes/no)® 77.42% (24) 78.46% (41) 0.889  68.00% (21) 74.00% (40) 0.769
Chronic disorder in siblings 29.03% (9) 16.92% (22) 0.27¢  24.00% (6) 16.00% (19) 0.60¢
(yes/no)®
Professional support in care of 28.57% (8) 16.36% (9) 0.319  18.18% (4) 20.45% (9) 1d
the child (yes/no)®
Parental chronic disease (yes/no)® 35.48% (10) 40.62% (20) 0.804 417% (1) 12.24% (23) 0.504
Parental educational attainment 86.67% (20) 66.15% (45) 0.07¢  36.00% (14) 38.00% (33) 0.934
(high school or less/some
college or more)®
Employment (yesyes/no)® 67.74% (21) 60.00% (39) 0.619  92.00% (23) 86.00% (43) 0.714
Age of affected child (in weeks) 120.84 (67.59) 105.88 (45.66)  0.27° 127.88 (88.50) 106.44 (45.61) 0.36°
Severe DD/ID (yes/no)® 80.65% (25) 44.44% (28) <0.01¢  80.00% (20) 42.86% (21) <0.019
Congenital heart disease or 38.71% (10) 46.03% (26) 0.659  28.00% (7) 32.65% (12) 0.894
other congenital anomalies
(yes/no)®
Epilepsy (yes/no)® 29.03% (9) 23.81% (15) 0.779  20.00% (5) 20.41% (10) 0.79¢
Child lives at home with parents 93.10% (27) 100.00% (52) 0.249  90.48% (19) 95.74% (45) 0.77¢
(yes/no)©
Onset of disorder as noted by 89.66% (26) 78.43% (40) 0.444 76.20% (16) 67.29% (31) 0.66¢4
parents
(within first year of life/later)®
Onset of disorder as noted by 17.86% (5) 37.25% (19) 0.12d 5.00% (1) 34.78% (16) 0.03¢
physician (before or at the
same time as
parents/later than parents)®
Perceived importance of 27.59% (8) 16.38% (8) 0.304 9.52% (2) 14.89% (7) 0.834
etiologic diagnosis
(important/unimportant)®
Genetic diagnosis impacts 23.33% (14) 20.00% (6) 0.93¢ 12.00% (3) 21.28% (10) 0.519
further family planning (yes/no)®
Parental support group 22.58% (7) 7.81% (5) 0.09¢  20.00% (5) 4.08% (2) 0.07¢

attendance (yes/no)®

DD/ID, developmental delay/intellectual disability; SD, standard deviation.

2Calculations of dichotomized items were performed for the underlined response.
bt-Test.

For variables with binary outcome percentages of the underlined outcome are reported.
dChi-squared test.

P values < 0.1 are given in bold.

group and proportion of children with severe DD/ID in
the non-diagnostic group.

Taken both, diagnostic and non-diagnostic groups
together, the mean QoL score of mothers was 51.05,
indicating impaired QoL compared with other clinical
parent populations (30-33). Fathers in our study sam-
ple reported significantly higher QoL (61.83) compared
with mothers (p = 0.01). A comparison of medical
and sociodemographic features of mothers and fathers
of diagnostic vs non-diagnostic groups is displayed

in Table 2. Considerable differences between the two
groups comprise a higher proportion of children with
severe DD/ID, a higher proportion of parents attending
a support group, and lower educational attainment of
mothers in the diagnostic group.

Table 3 shows the association between these features
and QoL for fathers and mothers. Only for mothers,
significant associations were found. Need for profes-
sional support in care of the child, chronic disease, severe

5
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Table 3. Association between quality of life and possible confounder in parents without identified cause for their child’s disorder
Mothers N =64 Fathers N =51
Difference in ULQIE Difference in ULQIE
percentile rank percentile rank
scales (95% Cl) p value scales (95% Cl) p value
Parental age (in years) —-0.80 (—2.26; 0.66) 0.28 0.62 (-0.48; 1.71) 0.26
Parents married (yes=1, no=0) 6.99 (-16.32; 30.30) 0.55 4.16 (-15.93; 24.26) 0.68
Siblings (yes=1, no=0) 7.96 (—11.95; 27.87) 0.43 11.47 (-5.71; 28.65) 0.19
Disorders in siblings (yes=1, no=0) —12.04 (-34.09; 10.01) 0.28 13.13 (-6.62; 32.87) 0.19
Professional support in care of the child —21.65 (-42.17; —1.14) 0.04 -8.19 (-28.18; 11.79) 0.41
(yes=1,no=0)
Parental chronic disease (yes=1, no=0) —13.88 (-30.77; 3.02) 0.1 1.56 (—19.84; 22.96) 0.88
Educational achievement of parents (no or 8.90 (-9.21; 27.02) 0.32 -5.19 (-20.24; 9.86) 0.49
secondary modern school qualification =0,
higher educational attainment = 1)
Employment (yes=1, no=0) 19.42 (3.12; 35.71) 0.02 —10.93 (-33.95; 12.09) 0.34
Age of affected child (in weeks) 0.13 (-0.06; 0.31) 0.18 0.13 (-0.02; 0.28) 0.10
Severe DD/ID (yes=1, no=0) —16.64 (-33.37; 0.09) 0.05 1.94 (-12.82; 16.70) 0.79
Congenital heart disease or other congenital —11.24 (-28.30; 5.82) 0.19 -9.32 (—24.58; 5.93) 0.23
anomalies (yes=1, no=0)
Epilepsy (yes=1, no=0) —-4.40 (-24.68; 15.88) 0.66 —2.79 (-20.40; 14.82) 0.75
Onset of disorder as noted by parents (within —-9.96 (-30.44; 10.52) 0.33 13.11 (-1.78; 27.99) 0.08
first year of life=0, later=1)
Onset of disorder as noted by physician 8.56 (—8.86; 25.98) 0.33 2.00 (-13.14;17.17) 0.79
(before or at the same time as parents =0,
later than parents = 1)
Importance of knowing the cause of the 2.32 (-21.07; 25.70) 0.84 -6.18 (-26.23; 13.87) 0.54
child’s disorder (important=1,
unimportant = 0)
Diagnosis impacts further family planning -1.10 (-20.59; 18.39) 0.91 -10.57 (-26.92; 5.78) 0.20
(yes=1,no=0)
Parental support group attendance (yes=1, —24.88 (-52.63; 2.87) 0.08 —10.55 (-46.28; 25.19) 0.56

Cl, confidence interval; ULQIE, Ulm quality of life inventory for parents. P values < 0.1 are given in bold.

Table 4. Difference in parental quality of life scales (ULQIE) comparing children with vs those without a genetic diagnosis in array CGH

Mothers n=95

Difference in ULQIE
percentile rank

Fathers n=76

Difference in ULQIE
percentile rank

Children with (= 1) vs
without a genetic

diagnosis (= 0) in array CGH scales (95% Cl) Hedge’s g p value scales (95% ClI) Hedge's g p value
Univariate model 17.35 (3.84; 30.87) 0.61 0.01 5.62 (-7.30; 18.54) 0.23 0.39
Adjusted for mental handicap 20.03 (5.58; 34.52) 0.71 0.007 3.15 (-11.04; 17.33) 0.13 0.66
Adjusted for support group 20.17 (6.49; 34.82) 0.71 0.008 4.65 (-9.97; 19.27) 0.19 0.53

CGH, comparative genomic hybridization; ULQIE, Uim quality of life inventory for parents. P values < 0.05 are given in bold.

DD/ID, and attendance of a support group were associ-
ated with a lower QoL, whereas mothers’ employment
increased their QoL.

In the main analysis (Table 4), we accounted for factors
associated with both QoL and aCGH result (severe
DD/ID and support group attendance) in the multivariate
analysis. Identification of a genetic cause of their child’s
disorder significantly increased the QoL in mothers
both in the univariate model and after adjustment for
confounders. Mothers in the diagnostic group reported
about 20 points higher QoL scores on the ULQIE

6

percentile rank scale than mothers in the non-diagnostic
group. Hedges’ g of this difference is 0.7 (36, 37). In
fathers, no differences in QoL were found between the
two groups.

In the diagnostic group, parents were asked to recall
and rate their QoL 1 month before achievement of the
etiologic diagnosis. In comparison with the recalled
QoL before performance of aCGH, the maternal QoL
increased by 3.25 [95% confidence interval, Cl = (—4.75;
11.25)] points on the ULQIE scale after obtaining the
genetic diagnosis (p = 0.42). In fathers, QoL increased
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only marginally [0.55 points on the ULQIE scale, 95%
CI = (—7.55; 8.65)] across this event (p = 0.89).

Discussion

QoL as assessed by ULQIE was considerably higher in
mothers of children with a clear etiologic diagnosis pro-
vided by aCGH compared to QoL in mothers of children
with still undiagnosed conditions, whereas no such dif-
ference was observed in fathers. This difference of mater-
nal QoL could not be explained by confounding or selec-
tion bias. The size of the effect on mothers’ QoL was
moderate to strong (Hedges’ g = 0.7). The validity of this
observation is further confirmed by an increment in the
ULQIE scales in mothers of children with an established
diagnosis compared with retrospective assessment of the
QoL prior to aCGH testing.

QoL was defined by World Health Organization
(WHO) as ‘the individual’s perception of their position
in life in the context of the culture and value system in
which they live, and in relation to their goals, expec-
tations, standards, and concerns’ (38). This definition
implies that QoL is subjective and should be assessed
by self-report of the respective individuals whenever
possible.

The recognition of a child’s developmental disabil-
ity is a stressful life event for every affected family
and demands enormous adaptation efforts of the family
system, its individual members and the social environ-
ment (39). This process is influenced by several factors
including type of disability, child’s behavior, quality of
parental relationship, parental resilience, and social sup-
port (40-42).

Numerous studies provided evidence for disadvanta-
geous psychological effects of uncertainty on patients
with chronic illness or disabilities (21-25). The ques-
tion whether achievement of a definite genetic diagnosis
in a child with DD/ID with or without CMA affects the
parental QoL was addressed only in a few studies.

In a study of families with mentally handicapped
children a higher level of parent dissatisfaction with
the first news of the handicap was found in parents of
children with disability of unknown cause compared with
parents of a child with Down syndrome or other known
conditions (21), suggesting that a clear genetic diagnosis
may improve the parents’ QoL.

A qualitative, descriptive study using semistructured
interviews in 29 parents of 16 children investigated how
the lack of a definite diagnosis affects parental cop-
ing and adjustment to their child’s special needs (26).
Most parents of a child with an unidentified MCA syn-
drome emphasized their interest in obtaining a diagnosis
for their child’s disorder. They addressed that a diagno-
sis would have impact on several dimensions of their
child’s condition including understanding by other peo-
ple, recurrence risk, prognosis, treatment, acceptance,
and social support (26).

Another study compared mothers of non-disabled chil-
dren with mothers of children with Down syndrome, and
to mothers of children with DD/ID of unknown etiol-
ogy with respect to level of anxiety, feelings of guilt,

Child’s genetic diagnosis and parental quality of life

and emotional burden (27). While the mothers of chil-
dren with Down syndrome achieved similar results as the
mothers of non-disabled children, extensive psychoemo-
tional drawbacks were found for mothers of children with
a diagnostically unassigned DD/ID (27).

In 20 families, 10 with and 10 without an etiological
diagnosis for the child with ID, a qualitative study inves-
tigated the value of an etiologic diagnosis as perceived by
the parents (28). Parents expressed the need for a diagno-
sis especially when DD first emerged. The study identi-
fied seven categories in which parents valued a diagnosis:
validation, information, procuring services in the school
system, early intervention, support, curiosity, and prena-
tal diagnosis (28).

Our results are in line with these previous findings
and yield additional, more detailed insights. Based on
robust statistical evaluation of data collected in a large
cohort, our study is, to our knowledge, the first to
provide a quantification of the increase of QoL in those
parents who receive a diagnosis compared with those
who go through a similar process without diagnostic
clarification.

Our result of a gender-related difference between QoL
ratings with lower QoL for mothers corroborates earlier
findings. Several previous studies found a lower QoL
for mothers as opposed to fathers of children with a
wide range of chronic health conditions (43—45). In
our cohort, mothers sustained the care of their disabled
child largely on their own, without considerable help of
their partners. Concurrently, mothers reported a higher
rate of chronic disease and clearly lower rates of both
employment and working hours. Furthermore, we can
only speculate whether our finding of lower maternal
QoL may reflect a closer biopsychosocial bond between
mothers and their disabled child (and possibly their child
in general) compared with the relationship of father and
disabled child.

We experienced that not few mothers of a disabled
child carry a burden of largely unuttered self-reproaches
associated with a kind of guilt or blame for their
child’s condition. This compunction sometimes con-
cerned minor incidental events like having taken that pill
or having drunk that glass of wine in the beginning of the
pregnancy, or being at fault of deficient parenting style.
We hardly ever encountered similar contriteness when
talking to fathers of a child with a severe chronic disor-
der. Thus, a definite clarification of a genetic mutation as
the underlying cause of their child’s disability will result
in remarkable emotional relief for these mothers. This
effect was not only reported by mothers in the diagnostic
group, but was also anticipated as a possible emotional
and perceptual consequence of a genetic result in the yet
undiagnosed group.

Elucidation of the definite genetic cause of a child’s
disorder allows for sound genetic counseling of the
family with largely clear designation of the recurrence
risk. In case of a de novo mutation, especially moth-
ers are relieved that the recurrence risk for the same
disorder is increased neither in their own parenthood
nor in relatives, apart from comparatively rare germline
mosaicism (46).
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Child’s severe DD/ID was associated with lower mater-
nal QoL irrespective of the diagnostic status. Earlier
reports already indicated an increase in maternal stress
linked with lower child’s intelligence quotient (1Q) (42,
47). Potentially an increase of accompanying behavioral
problems in children with lower IQ may contribute to
reduction of parental QoL (47).

In our cohort, attendance of a parental support group
was surprisingly associated with lower parental QoL.
Common sense presupposes that support groups yield
benefits for the participants, and we heard anecdotal
reports of parents confirming this notion. However, a
search in PubMed and Web of Science failed to provide
any published evidence that parents of a disabled child
benefit in their QoL when they attend a support group.
The lower QoL related to attendance of a support group
may reflect a higher proportion of families with a child
with severe DD/ID attending a support group (89.47%
compared with 52.38%:; p <0.005). Another possible
explanation is that participation in a support group is a
marker for less adaptive social functioning — i.e. only
those parents who need support attend a support group.
This could be correlated with severity of the child’s ill-
ness, but could also be due to the parent’s own psycho-
logical functioning, and thus somewhat independent of
the severity of the child’s illness.

Strengths and limitations of our study

Large sample size, use of a validated semiquantita-
tive questionnaire which was constructed for measuring
QoL of parents of chronically ill children, and appli-
cation of multivariate analysis for adjustment of poten-
tial confounders constitute strengths of this investigation.
Because a large range of potential confounders was con-
sidered, residual confounding is less likely. The consider-
able effect size as indicated by a Hedges’ g of 0.7 further
supports the validity of the finding. Low return rates of
the questionnaire among the parents of children in the
non-diagnostic group might account for non-response
bias. Non-responders in the group of parents of children
with no definite diagnosis, however, were more likely to
have severe DD/ID than non-responders in the diagnos-
tic group. Because severe DD/ID was associated with
a lower QoL, the true difference in QoL between the
mothers in the diagnostic group and the mothers of the
non-diagnostic group is likely to be even greater. Thus
non-response bias in our study would rather account for
under-estimation of the true effect.

Limitations of this study relate to absence of
prospectively ascertained pre-aCGH QoL data. With
a prospective design — assessing the QoL before and
after performance of aCGH - the results could be con-
sidered as from Mendelian randomization in analogy
to a randomized controlled trial. Owing to the ret-
rospective design, the interval between aCGH result
and proposal of the questionnaire ranged between 12
months and 4 years. However, this drawback should
not derogate the significance of our results as it con-
cerns both, the diagnostic as well as the non-diagnostic

groups.
8

Conclusions

In conclusion, this study provides the most robust evi-
dence yet about the impact of establishing a definite
genctic diagnosis for a child with DD/ID with or with-
out MCA on parental QoL. Establishing a genetic diag-
nosis improves maternal QoL substantially. This study
refers to chromosomal imbalances such as microdele-
tions, microduplications and unbalanced translocations.
However, the same effect on maternal QoL can be
assumed for Mendelian diseases diagnosed by mono-
genic analyses and next-generation sequencing.
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