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Down-Syndrom > Trisomie 21

1. Das Wichtigste in Klirze

Down-Syndrom, auch Trisomie 21 genannt, ist keine Krankheit, sondern eine nicht behebbare Anomalie (Normabweichung)
des Erbguts, die aber nur selten durch Vererbung entsteht. Sie fihrt zu charakteristischen kérperlichen Besonderheiten wie
z.B. einer typischen Augenform und einer geringeren KérpergrdBBe und das Risiko flr einige Begleiterkrankungen ist deutlich
erhéht, z.B. fir Herzfehler, Schwerhérigkeit oder Leuka&mie. Die geistige Entwicklung verlauft langsamer und fast immer liegt
eine Intelligenzminderung vor, aber bei guter Férderung kdnnen Menschen mit Down-Syndrom viel lernen und einzelne
haben sogar Hochschulabschlisse geschafft.

2. Lebenserwartung mit Down-Syndrom

Die Lebenserwartung ist stark abhangig von weiteren Erkrankungen im Zusammenhang mit dem Down-Syndrom, z.B. von
Herzfehlern und vom Leuk&mierisiko. Menschen mit Down-Syndrom werden heute im Durchschnitt ca. 60 Jahre alt, weil die
Begleiterkrankungen sehr viel besser als friiher behandelt werden kénnen. Sie kénnen auch ein hohes Alter tber 80
erreichen.

3. Formen der Trisomie 21

Bei Menschen mit Down-Syndrom ist das Chromosom 21 oder ein Abschnitt davon dreifach vorhanden. Deshalb wird auch
von Trisomie 21 gesprochen. Das Down-Syndrom wird aber nur selten vererbt. Meistens entsteht es durch zuféallige
Erbgutveranderungen (Mutationen). Es kann verschiedene genetische Ursachen haben.

3.1. Freie Trisomie 21

Ungefahr 95 % aller Menschen mit Trisomie 21 haben diese Form. Hierbei liegt eine Verdreifachung des ganzen
Chromosoms 21 vor. Menschen mit freier Trisomie 21 haben insgesamt 47 Chromosomen. Diese Stérung tritt zuféllig auf.
Mit dem Alter der Mutter nimmt die Wahrscheinlichkeit des Auftretens zu. Frauen tber 35 Jahren wird deshalb eine

Pranataldiagnostik empfohlen.

3.2. Translokations-Trisomie-21

Diese seltene Form gibt es in verschiedenen Varianten:

« Bei einer Variante ist nur ein Abschnitt des Chromosoms 21 dreifach vorhanden. Die Menschen haben neben zwei
normalen Chromosomen 21 ein anderes Chromosom, bei dem ein normalerweise vorhandener Abschnitt fehlt und
durch einen Abschnitt vom Chromosom 21 ersetzt ist. Dieser Abschnitt vom Chromosom 21 ist mit dem anderen
Chromosom fest verbunden.

» Bei einer anderen Variante ist das gesamte Chromosom 21 dreifach vorhanden, aber eines dieser Chromosomen 21
ist mit einem anderen Chromosom fest verbunden.

Menschen mit Translokations-Trisomie-21 haben also genauso wie Menschen ohne Trisomie 46 Chromosomen, nur ist
eines davon anders.

Bei Translokations-Trisomie-21 hat in ca. 50 % der Falle ein Elternteil ohne Down-Syndrom das Down-Syndrom vererbt.
Der Elternteil hat keine Trisomie, weil das Genmaterial vom Chromosom 21 insgesamt nur zweifach vorhanden ist, hat aber
eine genetische Besonderheit, nAmlich eine Umlagerung von Genmaterial (= balancierte Translokation):

« Manchmal ist bei einem Elternteil ein Teil eines Chromosoms 21 mit einem Teil eines anderen Chromosoms
vertauscht.

« In anderen Fallen hat der Elternteil nur 45 Chromosomen, weil ein Chromosom 21 mit einem anderen Chromosom fest
verbunden ist.

Wenn ein Elternteil eine balancierte Translokation hat, ist die Wahrscheinlichkeit erhdht, dass mehrere Kinder in der Familie

eine Trisomie aufweisen, besonders wenn die Mutter die Translokation vererbt hat. In den anderen Fallen ist die
Translokations-Trisomie-21 spontan entstanden und hat nichts mit Vererbung zu tun.
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3.3. Mosaik-Trisomie 21

Diese sehr seltene Form tritt nur in 1 bis 2 % aller Falle auf. Bei der Mosaik-Form findet die Erbgutverédnderung erst
wahrend der ersten Zellteilungen nach der Befruchtung statt. Menschen mit der Mosaik-Trisomie 21 weisen sowohl
Kérperzellen mit 46 als auch mit 47 Chromosomen auf. Die Anzeichen des Down-Syndroms sind hier meistens nicht so
stark ausgepragt.

Vermutlich haben viele Menschen mit der Diagnose freie Trisomie in Wirklichkeit eine Mosaik-Trisomie, weil bei
Untersuchungen von Chromosomen eine Mosaik-Trisomie leicht ibersehen werden kann.

3.4. Partielle Trisomie 21

Diese Form ist extrem selten. Hier ist nur ein Abschnitt des Chromosoms 21 dreifach vorhanden. Allerdings ist dabei dieser
Abschnitt mit einem der Chromosomen 21 fest verbunden, so dass dieses Chromosom langer als normal ist, weil es einen
Abschnitt doppelt enthélt. Menschen mit partieller Trisomie 21 haben 46 Chromosomen.

4. Korperliche Besonderheiten beim Down-Syndrom

Far Menschen mit Down-Syndrom sind bestimmte kérperliche Besonderheiten typisch, z.B. schraggestellte Augen, eine
Lidfalte am inneren Augenwinkel, eine runde Kopfform, kleine Ohren, breitere Hande mit kiirzeren Fingern und bei
Erwachsenen eine im Durchschnitt um ca. 20 cm geringere Kérpergréf3e.

Typisch sind auBBerdem eine geringe Muskelspannung (Muskeltonus), Muskelschwéache und eine geringe Spannung der
Bénder. Das kann z.B. zu Stillproblemen und Problemen in der motorischen Entwicklung fiihren.

5. Haufige Begleiterkrankungen

Beim Down-Syndrom kommen verschiedene Begleiterkrankungen haufiger vor.
Beispiele:

Etwa die Halfte der Kinder mit Down-Syndrom wird mit einem Herzfehler geboren.

Mehr als die Halfte haben Augenprobleme.

Etwa 3/4 sind schwerhdrig.

Das Risiko fur Darmfehlbildungen ist erhéht.

Schilddriisenprobleme und Autoimmunerkrankungen wie z.B. Zdliakie (Glutenunvertréglichkeit) oder Diabetes Typ 1
kommen h&ufiger vor.

Infektionen wie z.B. Mittelohrentziindungen und Atemwegserkrankungen sind wahrscheinlicher.
Das Risiko fur Atemaussetzer im Schlaf ist deutlich erhéht, was zu Midigkeit am Tag fihren kann.
Orthopédische Probleme, z.B. Riickenprobleme oder Knieprobleme, sind haufiger.

Das Risiko fiir Adipositas (starkes Ubergewicht) ist hoch.

Bei Erwachsenen tritt Demenz oft schon friiher auf als im Durchschnitt der Bevdlkerung.

6. Geistige Entwicklung beim Down-Syndrom

Die geistigen Fahigkeiten von Menschen mit Down-Syndrom entwickeln sich meist langsamer als von anderen Menschen.
Bei alteren Kindern mit Trisomie 21 werden oft niedrigere |IQ-Werte gemessen, als bei jiingeren. Das bedeutet aber nicht,
dass das Kind Fahigkeiten verloren hat, sondern nur, dass es sich mit der Zeit im Vergleich zu durchschnittlichen Kindern
weniger schnell entwickelt.

Fast immer liegt bei Menschen mit Down-Syndrom eine Intelligenzminderung vor. Ihre geistigen Fahigkeiten werden jedoch
oft unterschatzt, z.B. weil sie fir vieles mehr Zeit brauchen oder Probleme mit dem Sprechen haben.

Die meisten Kinder lernen Lesen und Schreiben. Es zeigt sich, dass mit zunehmend besserem Verstandnis der
Besonderheiten und der Férderméglichkeiten auch die Lernerfolge zunehmen. Manche Kinder besuchen Regelschulen und
manche junge Erwachsene absolvieren eine normale Ausbildung. Einzelne Menschen mit Down-Syndrom haben einen
Hochschulabschluss geschafft.

7. Friherkennung des Down-Syndroms

Tests zur Friherkennung des Down-Syndroms sind ethisch umstritten. Um das Down-Syndrom bereits im Mutterleib zu
erkennen, ist keine aufwendige und mdéglicherweise mit einer Fehlgeburt verbundene Fruchtwasser-Untersuchung mehr
nétig. Die Gen-Anomalie kann durch eine Blutuntersuchung der Schwangeren erkannt werden. Die Kosten hierfar tragt unter
bestimmten Voraussetzungen die Krankenkasse. Naheres unter Pranataldiagnostik .

8. Krebsrisiko bei Trisomie 21
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Eine Trisomie 21 senkt das Risiko an Krebs zu erkranken deutlich. Bestimmte Gene auf dem 21. Chromosom sorgen
daflir, dass die Krebszellen sich nicht gut mit Blut versorgen kdnnen, so dass die meisten Krebsarten bei Menschen mit

Trisomie 21 nur ganz selten auftreten.

Das Risiko fUr Leukamie ist dagegen durch eine Trisomie 21 deutlich erhéht.

9. Praxistipps

Beim Portal familienplanung.de der Bundeszentrale fiir gesundheitliche Aufklarung finden Sie ausfihrliche
Informationen zum Bluttest auf genetische Abweichungen beim ungeborenen Kind unter www.familienplanung.de >
Schwangerschaft > Pranataldiagnostik > Genetische Bluttests auf Chromosomen-Abweichungen .

Bei der Bundeszentrale fiir gesundheitliche Aufklarung kdénnen Sie die Broschire "Besondere Umstande.
Informationen nach einem auffélligen prénataldiagnostischen Befund" kostenlos herunterladen unter
https://shop.bzga.de > Suchbegriff "Besondere”.

Der Arbeitskreis Down-Syndrom Deutschland e.V. bietet Informationsmaterial und Beratung fiir Angehérige und

Betroffene.

Telefon: 0521 442998

E-Mail: ak@down-syndrom.org
www.down-syndrom.org

« Bei der Bundesvereinigung Lebenshilfe e.V. finden Sie Informationen Uber das Down-Syndrom in leichter Sprache

unter www.lebenshilfe.de > Informieren > Familie > Down-Syndrom einfach erklart.

10. Verwandte Links

Down-Syndrom

Down-Syndrom > Alter und Rente

Down-Syndrom > Berufsleben
Down-Syndrom > Kindheit und Jugend
Down-Syndrom > Finanzielle Hilfen
Down-Syndrom > Medizinische Rehabilitation
Down-Syndrom > Mobilitat und Sport
Down-Syndrom > Pflege

Down-Syndrom > Schwerbehinderung

Down-Syndrom > Wohnen

Frihférderung von Kindern mit Behinderungen
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