
Zusammenfassung
Rett�Syndrom und Fragiles�X�Syn�
drom stellen Beispiele dar für Syndro�
me, bei denen sich ein spezifischer
„Verhaltensphänotyp“ definieren lässt.
Der Begriff „Verhaltensphänotyp“
meint eine Kombination von bestimm�
ten Entwicklungs� und Verhaltens�
merkmalen, die bei Kindern und Er�
wachsenen mit einem definierten ge�
netischen Syndrom mit einer höheren
Wahrscheinlichkeit auftritt als bei Kin�
dern und Erwachsenen mit einer Be�
hinderung anderer Ursache. Erfahrun�
gen zu syndromspezifischen Gemein�
samkeiten, intra� und individueller Va�
riabilität und daraus abgeleitete An�
sätze für Förderung und Intervention
werden im Überblick vorgestellt. Die
Übersicht beschränkt sich dabei auf
pädagogische und psychotherapeuti�
sche Hilfen.

Schlüsselwörter
Rett�Syndrom – Fragiles�X�Syndrom
– Verhaltensphänotyp

Summary
Rett syndrome and fragile�X�syn�
drome are two examples to discuss
the concept of  behavioural pheno�
types. This means a characteristic
pattern of developmental and be�
havioural features which is consis�
tently associated with a specific
genetic syndrome. The behavioural
phenotype of both disorders is des�
cribed in terms of communalities and
intra� and inter�individual variability
with relevance to educational support
and interventions. 

Keywords
Rett syndrome – fragile�X�syndrome –
behavioural phenotype 

Rett�Syndrom und Fragiles�X�Syn�
drom stellen Beispiele dar für Syndro�
me, bei denen sich ein spezifischer
„Verhaltensphänotyp“ definieren lässt.
Der Begriff „Verhaltensphänotyp“ be�
zeichnet eine Kombination von be�
stimmten Entwicklungs� und Verhal�
tensmerkmalen, die bei Kindern und
Erwachsenen mit einem bestimmten
genetischen Syndrom mit einer höhe�
ren Wahrscheinlichkeit auftritt als bei
Kindern und Erwachsenen mit einer
Behinderung anderer Ursache (Dy�
kens, 1995). Allerdings ist damit nicht
impliziert, dass jedes Kind mit dem
betreffenden Syndrom diese Entwick�
lungs� und Verhaltensmerkmale in
gleicher Ausprägung aufweisen müs�
ste. Das Wissen um einen solchen
Verhaltensphänotyp kann eine wert�
volle Hilfe für die Beratung von Eltern
und Pädagogen sowie für die Planung
von Förder� und Therapiekonzepten
sein.

Verhaltensphänotyp beim Rett�
Syndrom
Der Entwicklungsverlauf von Mädchen
mit Rett�Syndrom ist gekennzeichnet
durch einen Verlust des zielgerichte�
ten Handgebrauchs im Alter zwischen
6 und 30 Monaten, sozialem Rückzug
und Verlust eventuell bereits erworbe�
ner sprachlicher Ausdrucksmöglich�
keiten sowie die Entwicklung stereo�
typer Handbewegungen („Händewa�
schen“, Klatschen, zum�Mund�Füh�
ren). Die Mehrzahl der Patientinnen
entwickeln zudem organische Begleit�
störungen, z.B. eine Spastik, Skoliose
und/oder Epilepsie, die einer intensi�
ven medizinischen Betreuung bedür�
fen. Der Verlauf und die spezifischen
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Verhaltensmerkmale unterscheiden
Mädchen mit Rett�Syndrom von ande�
ren Kindern mit schwerer und mehrfa�
cher Behinderung. Mount et al. (2003)
führten an 143 Mädchen mit Rett�Syn�
drom und 85 Mädchen mit schwerer
und mehrfacher Behinderung anderer
Ursache eine Vergleichsstudie durch,
bei der sie die Developmental Beha�
vior Checklist (DBC) – einen Fragebo�
gen, der speziell zur Dokumentation
psychopathologischer Auffälligkeiten
bei Kindern mit geistiger Behinderung
entwickelt wurde – sowie einen Frage�
bogen zu Rett�spezifischen Merkma�
len verwendeten. Es ergaben sich sig�
nifikante Unterschiede zwischen bei�
den Gruppen. Mädchen mit Rett�Syn�
drom zeigten wesentlich häufiger
Handstereotypien, aber auch Atemre�
gulationsprobleme, Stimmungsschwan�
kungen, Ängstlichkeit, repetitive
Mundbewegungen und Grimassieren
sowie nächtliches Schreien. 

Allerdings fanden sich innerhalb der
Gruppe der Mädchen mit Rett�Syn�
drom auch beträchtliche individuelle
Unterschiede. Dies wurde auch in ei�
ner Befragung von 83 Eltern deutlich,
die in Zusammenarbeit mit der deut�
schen Eltern�Selbsthilfegruppe „El�
ternhilfe für Kinder mit Rett�Syndrom
in Deutschland e.V.“ durchgeführt
wurde (Sarimski, 2003a). Dabei wur�
den der Rett Syndrome Questionnai�
re (RSBQ) zur Beurteilung der Verhal�
tensmerkmale sowie ein standardi�
sierter Fragebogen zur Beurteilung
der vor�sprachlichen kommunikativen
Fähigkeiten eingesetzt (Pre�Verbal
Communication Schedule). Die El�
ternangaben zeigten eine beträchtli�

che Variabilität in den Kommunika�
tionsfähigkeiten und Verhaltensmerk�
malen. Die Mehrzahl der Mädchen
konnte verschiedene Mittel einsetzen,
um die Aufmerksamkeit auf sich zu
lenken oder Wünsche und Bedürf�
nisse auszudrücken. So lächelten
72% den Erwachsenen manchmal
oder regelmäßig an, 40% berührten
ihn gezielt oder suchten Blickkontakt,
47% richteten ihren Blick gezielt auf
einen Gegenstand oder ein Bild, um
einen Wunsch mitzuteilen, 19% ge�
brauchten – zumindest manchmal –
eine zeigende Geste mit diesem Ziel.
Mädchen mit einer atypischen Form
des Rett�Syndroms zeigten mehr,
Mädchen mit einer zusätzlichen Epi�
lepsie weniger kommunikative Fähig�
keiten. Auch die Angaben zu Be�
sonderheiten des Verhaltens und zum
emotionalen Ausdruck unterschieden
sich individuell (Tab. 1). So zeigten
z.B. ein Viertel der Mädchen kein
Unterbrechen der Atmung oder ra�
sches Hyperventilieren, welches bei
anderen sehr häufig auftrat; bei einem
Drittel waren keine plötzlichen Stim�
mungswechsel und keine Störungen
des Nachtschlafs zu beobachten.
Allerdings läßt sich nicht beurteilen,
ob diese Variabilität größer ist als bei
anderen sehr schwer behinderten
Kindern, da keine Vergleichsgruppe
zur Verfügung stand. 

Syndromspezifische
Förderansätze
Individuelle Unterschiede in den kom�
munikativen Mitteln legen die Hypo�
these nahe, dass die Fähigkeiten von
Mädchen mit Rett�Syndrom in diesem
Entwicklungsbereich z.T. davon ab�

hängen, wie sensibel die Umgebung
auf ihre kommunikativen Ansätze rea�
giert. Eine stärkere Ausprägung der
Verhaltensmerkmale bei einzelnen
Mädchen könnte ihrerseits darauf hin�
deuten, dass sie von Umgebungsbe�
dingungen abhängen, die die Kinder
irritieren oder überfordern. So treten
die Handstereotypien und die Auffäl�
ligkeiten der Atemregulation nur tags�
über und anscheinend ohne willkürli�
che Kontrolle der Mädchen auf, beide
sind aber durch ablenkende Umwelt�
reize unterbrechbar, als ob „Informa�
tionsaufnahme“ und stereotype Mu�
ster inkompatibel wären. Systemati�
sche Analysen der Auftretensbedin�
gungen von stereotypen Verhaltens�
weisen belegen in Einzelfällen, dass
sie mit sozialer Aufmerksamkeit und
bestimmten Anforderungen an das
Kind variieren (Sarimski, 2003b).

Daraus ergeben sich Ansatzpunkte
für syndromspezifische Interventio�
nen. Eine sehr detaillierte Darstellung
der Bedürfnisse von Mädchen mit
Rett�Syndrom und möglicher Förder�
ansätze finden sich in einem Hand�
buch, das die deutsche Elterngruppe
hat übersetzen lassen (Hunter, 1999).
Zur Förderung der sozialen Kommu�
nikation gilt es, Blickrichtung und an�
dere Signale der Mädchen zur Mittei�
lung von Wünschen und Bedürfnissen
aufzugreifen im Sinne einer „Über�
interpretation“, auch wenn deren in�
tentionaler Charakter nicht immer ein�
deutig beurteilt werden kann. Auch
die Einführung von „leicht“ bedienba�
ren technischen Kommunikationshil�
fen mit Sprachausgabe (z.B. Big�
Mack, Step�by�Step, GoTalk) sollte
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Tab 1  Besonderheiten des Verhaltens und emotionalen Ausdruck
bei 83 Mädchen mit Rett�Syndrom 
(RSBQ; Itemauswahl; prozentuale Angaben; Sarimski, 2003a)

Trifft: nicht manchmal sehr zu

Stimmungsschwankungen
Plötzliches Schreien während des Tages 41.0 42.2 16.9
Manchmal unglücklich ohne erkennbaren Anlaß 31.3 42.2 26.5
Plötzliches Weinen 41.0 42.2 16.9
Von Zeit zu Zeit irritierbar ohne Grund 33.7 51.8 14.5
Anhaltende Schreiattacken 39.8 34.9 24.1

Atemregulationsstörungen
Von Zeit zu Zeit Luft anhalten 26.5 36.1 37.3
Luftschlucken 34.9 36.1 28.9
Aufblähen des Bauchs mit Luft 6.0 30.1 63.9
Rasches Hyperventilieren 28.9 30.1 41.0



unbedingt systematisch erprobt wer�
den, um den Mädchen auf diese
Weise alternative Verständigungswe�
ge zu eröffnen. Viele Mädchen schei�
nen auch von modernen technischen
Möglichkeiten zu profitieren, die es
ihnen erlauben, trotz begrenzter Fä�
higkeit zum Handgebrauch einzelne
Umweltereignisse (z.B. Musik von ih�
rem Cassettenrecorder) selbst steu�
ern zu können. Zum Standard in der
therapeutischen Versorgung von
Mädchen mit Rett�Syndrom sollte
schließlich die Musiktherapie gezählt
werden, durch die eine aktive Beteili�
gung an sozialen Interaktionen geför�
dert werden kann (Kerr & Burford,
2001; Tab. 2). Um Möglichkeiten zur
Reduzierung von Stereotypien und
Stimmungsschwankungen zu finden,
ist eine systematische Analyse der
Bedingungen für die Variation ihres
Auftretens unerlässlich. Es gilt, den
Mädchen durch Rituale und eindeuti�
ge Signale eine größtmögliche Si�
cherheit im Alltag zu geben und Über�
forderung zu vermeiden. Zeitlich be�

grenzt ist auch eine
mechanische Restrik�
tion der Handstereo�
typien durch speziell
angepasste Arm�
oder Handschienen
angezeigt. Sie er�
leichtert den Mäd�
chen die aktive Kon�
taktaufnahme zu
Gegenständen und
wird von den meisten
gut toleriert. Diese
pädagogischen und
verhaltensorientierten
Ansätze sind Teil ei�

nes umfassenden Rehabilitationskon�
zepts, das auch pharmakologische
Interventionen, Krankengymnastik
und Hilfsmittelversorgung einschließt.
Alle Mädchen mit Rett�Syndrom ha�
ben aufgrund ihres hohen Hilfebe�
darfs Anspruch auf heilpädagogische
Maßnahmen im Rahmen der Einglie�
derungshilfe und Pflegegeld.

Fragiles�X�Syndrom
In den letzten Jahren haben sich zahl�
reiche Forschungsgruppen auch beim
Fragilen�X�Syndrom bemüht, den Ver�
haltensphänotyp durch vergleichende
Untersuchungen zu definieren. Zu
körperlichen Merkmalen und dem
Stand des Wissens zur Auswirkung
der genetischen Veränderung beim
Fragilen�X�Syndrom auf die neurona�
le Entwicklung sei auf den Beitrag
von Steinbach (2006, in diesem Heft)
verwiesen. Auch bei diesem Syndrom
kommt es gehäuft zu organischen Be�
gleitstörungen (Epilepsie, Sehstörun�
gen u.a.), die in der Rehabilitations�
planung beachtet werden müssen.

Medizinische Behandlungsansätze zu
dieser Symptomatik werden in die�
sem Beitrag jedoch nicht behandelt. 

Neuropsychologische Studien bei
Jungen und Mädchen mit Fragilem�X�
Syndrom zeigen im kognitiven Profil
spezifische Schwierigkeiten in se�
quentiellen Speicher� und Planungs�
prozessen und spezifischen exekuti�
ven Funktionen (Planen und Anpas�
sen von Lösungsstrategien, Hem�
mung irrelevanter Handlungen) sowie
eine besondere Neigung zu repetiti�
ven Äußerungen, Perseverationen
und tangentiellen Beiträgen in Ge�
sprächen (Cornish et al., 2004). Bei
vielen Jungen wird auch ein Wedeln
mit den Armen und Beißen in den ei�
genen Handrücken beobachtet.
Schon früh unterscheiden sie sich
von gleichaltrigen Kindern durch eine
besondere Irritabilität, Impulsivität
und Hyperaktivität. 

Bei der kinder� und jugendpsychiatri�
schen Untersuchung mittels psycho�
pathologischem Interview, standardi�
sierten Verhaltenschecklisten und kli�
nischem Urteil wird denn auch bei
den meisten Jungen mit Fragilem�X�
Syndrom eine Aufmerksamkeits� und
Hyperaktivitätsstörung in Verbindung
mit sozialen Verhaltensauffälligkeiten
diagnostiziert. Bei Mädchen stehen
soziale Scheu und depressive Stim�
mung im Vordergrund; insgesamt sind
ihre Entwicklungs� und Verhaltenspro�
bleme in der Regel geringer ausge�
prägt als bei Jungen mit Fragilem�X�
Syndrom (Keysor & Mazzocco, 2002).
Auch hier zeigen Vergleiche mit ande�
ren Syndromen die Spezifität des Ver�
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Tab 2  Pädagogisch�therapeutische Ansatzpunkte 
beim Rett�Syndrom

Gestaltung einer vorhersehbaren Umwelt
Einführen von Routinen und Ritualen
Einführen eindeutiger Signale für Beginn und Ende 

einer Situation
Unterbrechung von Ritualen zur Provokation 

einer gezielten Mitarbeit

Analyse von individuellen Bedingungen für Stimmungs�
schwankungen

Körperliches Unbehagen (z.B. Verstopfung, Schmerzen, Anfälle)
Bedürfnisse (Haltung, Mobilität, anregende Sinnesangebote,

soziale Beteiligung, Hunger, Schlaf)
Überfordernde Reizvielfalt

Förderung von Mobilität und körperlichem Wohlbefinden
Physiotherapie zur Verbesserung von Koordination und Gleich�

gewicht, Übung im Laufen auf unterschiedlichen Ober�
flächen und Überwinden von Hindernissen, Beeinflussung 
einer fortschreitenden Skoliose, Hilfsmittelversorgung

Schwimmen zur Muskelentspannung und Mobilitätsanregung
Reiten zur Verbesserung von Haltung, Koordination und Auf�

merksamkeit
Massage und Entspannungstechniken

Erleichterung zielgerichteter Handlungen
Zeitlich begrenzte Beschränkung von Handstereotypien 

durch Arm�/Handschienen 
Anleitung zur teilweisen Selbständigkeit beim Essen 

(intensiv geführte Tätigkeit)
Einsatz von technischen Hilfen zur Bedienung von Geräten

(Kontrolle über die Umwelt)

Förderung des kommunikativen Ausdrucks
Videogestützte Analyse der individuellen 

Kommunikationsformen
Kommunikative Haltung (aufmerksames Reagieren auf 

kindliche Signale, „Überinterpretation“ zunächst unwill�
kürlich erscheinender Bewegungen)

Vorbereitung der Umgebung, um alternative Verständigungs�
ansätze gelingen zu lassen (Blickrichtung, Antippen von 
Objekten etc.)

Systematische Übung der Mitteilung von Wünschen über
Ja/Nein�Karten, Bilder und Kommunikationstafeln

Systematische Anleitung zum Gebrauch leicht bedienbarer
technischer Hilfen mit Sprachausgabe (z.B. BigMack, 
Step�by�Step, GoTalk)



haltensphänotyps. So werden sie z.B.
in der Developmental Behavior
Checklist (DBC) als impulsiver und ir�
ritierbarer beschrieben, zeigen mehr
stereotype und selbstverletzende Ver�
haltensweisen, kommunikative Auffäl�
ligkeiten, unverbundene Gedanken�
gänge und soziale Scheu als andere
Kinder mit geistiger Behinderung
(Steinhausen et al., 2002). 

Genauere Analysen zeigen, dass auch
beim Fragilen�X�Syndrom die proble�
matischen Verhaltensweisen z.T. von
Umgebungsbedingungen und sozia�
len Anforderungen abhängen. Repeti�
tive und tangentielle Sprachäußerun�
gen treten z.B. vor allem dann auf,
wenn das Kind sich auf neue Ge�
sprächsthemen einstellen soll, nicht
aber, wenn es mit vertrauten Bezug�
spersonen über Dinge spricht, bei de�
nen es sich gut auskennt. Selbstver�
letzende Verhaltensweisen sind am
häufigsten, wenn das Kind eine Ver�
änderung gegenüber einem vertrau�
ten Ablauf erlebt, eine herausfordern�
de Aufgabe oder eine direkte soziale
Aufforderung erhält (Symons et al.,
2003). 

Spezifische Verhaltensanalyse und
Interventionsplanung
Eine solche Abhängigkeit belastender
Verhaltensformen von bestimmten
Umweltanforderungen bedeutet, dass
jeder Interventionsplanung zunächst
eine differenzierte Analyse der Situa�
tionsbedingungen und unmittelbaren
Auslöser für  impulsive, aggressive
oder destruktive Verhaltensformen
vorausgehen sollte. In der diagnosti�
schen Phase ist u.a. zu fragen nach

dem typischen Tagesablauf und der
Reaktion eines Kindes auf Verände�
rungen vom gewohnten Schema, sei�
ner Reaktion auf neue Anforderungen
oder fremde Personen und seiner To�
leranz für Geräusche,  Berührungen
und andere Sinnesreize. Oft lässt sich
aus diesen Beobachtungen die Funk�
tion eines problematischen Verhaltens
als „Flucht“ vor Sinnesreizen, die das
Kind nicht verarbeiten kann, oder als
Ausdruck von Überforderung verste�
hen. Zu einer individualisierten Dia�
gnostik gehört zudem eine sorgfältige
Erhebung der Kompetenzen (positi�
ven Alternativen), die dem Kind in sei�
nem Handlungsrepertoire zur Bewäl�
tigung der entsprechenden Situatio�
nen zur Verfügung stehen. 

Die pädagogisch�psychologische In�
terventionsplanung umfasst ein Spek�
trum von individuell ausgewählten Hil�
fen zur Anpassung der Umwelt an die
Toleranzgrenzen des Kindes und An�
leitungen in Techniken der emotiona�
len Selbstregulation und sozialen
Kompetenzen (Tab. 3). Dazu gehören
vor allem die Strukturierung und Ritu�
alisierung von Handlungs� und Ar�
beitsabläufen, präventive Hilfen zur
Bewältigung von Übergängen von ei�
ner Tätigkeit zu einer anderen und die
Förderung von Fähigkeiten, zu ande�
ren Kindern, Jugendlichen oder Er�
wachsenen in angemessener – nicht
ungestüm�impulsiver – Weise Kontakt
aufzunehmen, sich an Gesprächen
und gemeinsamen Aktivitäten zu be�
teiligen, eigene Wünsche durchzuset�
zen, Konflikte zu lösen und mit Ärger
oder Wut so umzugehen, dass nie�
mand anderes darunter leidet. 

Unter den Einzeltherapien kommt der
sensorischen Integrationstherapie
eine besondere Bedeutung zu, in der
versucht wird, durch sorgfältig abge�
stimmte Sinnesreize und Bewegungs�
erfahrungen die Verarbeitung in unter�
schiedlichen Sinnesmodalitäten zu
fördern. In den Übungen des prakti�
schen Lebens und der Arbeit mit dem
Sinnesmaterial aus dem Montessori�
Konzept erleichtern die Ritualisierung
der Arbeitsabläufe und die Anschau�
lichkeit des Lernmaterials den Kin�
dern die Planung und Ausführung von
komplexen Handlungen. In der logo�
pädischen Behandlung stehen Übun�
gen zur Verbesserung der Selbstkon�
trolle über das Sprechtempo und den
Redefluss sowie zur Beteiligung an
Gesprächen über ein gemeinsames
Thema im Vordergrund (Sarimski,
2003b). 

Zum Nutzen des Wissens um
Verhaltensphänotypen
Erfahrungen zu syndromspezifischen
Entwicklungs� und Verhaltensmerk�
malen liegen mittlerweile nicht nur
zum Rett� und Fragilen�X�Syndrom,
sondern auch zu zahlreichen geneti�
schen Syndromen vor (Sarimski,
2003b). Einen aktuellen Überblick
über medizinische und psychosozia�
le Aspekte bei geistiger Behinderung
und die häufigsten Syndrome geben
Neuhäuser & Steinhausen (2003). Das
Wissen um syndromspezifische Dis�
positionen kann den Eltern helfen, be�
lastende Verhaltensweisen ihrer Kin�
der besser zu verstehen, um ihre
Schwierigkeiten bei der Bewältigung
von sozialen Situationen zu wissen
und die Anforderungen, die sie an sie
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Tab 3  Vermeidung von (Reiz�) Überforderung  
bei Jungen mit Fragilem�X�Syndrom

– Vorbereitung eines Arbeitsplatzes mit geringer Ablenkung
(Verkehrslärm, Fensteraussicht, Geräuschniveau, 
Abstand zum Nachbarn)

– Gliederung von Arbeitsaufträgen in mehrere Abschnitte

– Vorbereitung von Rückzugsmöglichkeiten

– Vorbereitung von Gelegenheiten zur Bewegung 
im Raum (Material holen, Mitteilungen überbringen)

– Ritualisierung von Arbeits� und Tagesabläufen

– Visuelle Veranschaulichung der Tagesstruktur 
(visuelle Stunden� und Arbeitspläne)

– Reduzierung sozialer Anforderungen (Akzeptieren von
Blickvermeidung, Einsatz von PC�Lernprogrammen)

– Positive, präventive Lenkung bei kritischen Übergängen
zu neuen Tätigkeiten



stellen, darauf abzustimmen. Es
schützt die Eltern vor unangemesse�
nen Vorwürfen und Selbstzweifeln, der
besonderen Aufgabe der Erziehung
und Förderung ihrer Kinder unzurei�
chend gerecht zu werden, wenn sie
wissen, dass sie mit einer besonderen
biologischen Disposition zu „kämp�
fen“ haben, die ihre Kinder in man�
chen Situationen anders reagieren
lässt als andere Kinder. Studien zu
syndromspezifischen Verhaltensmerk�
malen machen Pädagogen und Thera�
peuten bewusst, dass problematische
Verhaltensweisen nicht allein auf die
intellektuelle Behinderung des jeweili�
gen Kindes oder/und ungünstige, die
Problematik bestärkende Lernprozes�
se zurückzuführen sind, sondern ge�
netische Dispositionen als biologische
Bedingungen mitverantwortlich sind
für ihre Ausbildung. Sie geben ihnen
die Möglichkeit, Schwerpunkte der
Förderung und Intervention abzulei�
ten, die spezifisch auf die Bedürfnisse
der Kinder abgestimmt sind. Dies soll�
te am Beispiel des Rett� und Fragilen�
X�Syndroms illustriert werden.

Somit ist es nur zu verständlich, dass
die meisten Eltern rückblickend die
Diagnosestellung eines Fragilen�X�
Syndroms und selbst eines Rett�Syn�
droms – trotz aller damit verbundenen
Zukunftsängste – nicht nur als nieder�
schmetternde Bestätigung ihrer Be�
fürchtungen einer dauerhaften Behin�
derung, sondern auch als Hilfe bei ih�
rem Anpassungsprozess verstehen
(Bailey et al., 2003; Sarimski, 2003c).
Das Gelingen dieses Prozesses hängt
aber nicht nur von den Verhaltens�
merkmalen des Kindes und seiner Di�
agnose ab, sondern in hohem Maße
von den individuellen Bewältigungs�
kräften der Eltern, ihrem partner�
schaftlichen Zusammenhalt und der
Unterstützung, die sie in ihrem sozia�
len Netz finden. Zu einer Entlastung
wird die Diagnosestellung für die El�
tern nur dann, wenn sie eine gut ko�
ordinierte interdisziplinäre Beratung
aus Humangenetiker, Kinderarzt, Kin�
derpsychologen oder Kinder� und Ju�
gendpsychiater erhalten. Nicht zuletzt
gilt es dabei, sie zum Kontakt zu den
Eltern�Selbsthilfeverbänden zu ermu�
tigen, die für viele betroffene Familien
eine wertvolle Unterstützung darstel�
len. 

Literatur
Bailey, D, Skinner, D, Sparkman, K (2003) Disco�
vering fragile X syndrome: Family experiences
and perceptions. Pediatrics 111: 407�416.

Cornish K, Sudhalter V, Turk J (2004) Attention
and language in Fragile X. Mental Retardation
and Developmental Disabilities Research Re�
views 10: 11�16.

Dykens E (1995) Measuring behavioral phenoty�
pes: Provocations from the „New Genetics“.
American Journal on Mental Retardation, 99:
522�532.

Hunter, K. (1999). Das Rett�Syndrom Handbuch.
Reha�Verlag, Remagen.

Kerr A, Burford B (2001) Towards a full life with
Rett disorder. Pediatric Rehabilitation, 4: 157�
168.

Keysor C, Mazzocco M (2002) A developmental
approach to understanding fragile X syndrome
in females. Microscopy Research and Technique
57: 179�186.

Mount R, Hastings P, Reilly S, Cass H, Charman
T (2003) Towards a behavioural phenotype for
Rett syndrome. American Journal on Mental Re�
tardation 108: 1�12.

Neuhäuser G, Steinhausen H�C (2003) Geistige
Behinderung. Kohlhammer, Stuttgart.

Sarimski K (2003a) Rett�Syndrom: Individuelle
Variabilität in Entwicklungs� und Verhaltensmerk�
malen und psychosoziale Belastung. Zeitschrift
für Kinder� und Jugendpsychiatrie und Psycho�
therapie 31: 123�132.

Sarimski K (2003b) Entwicklungspsychologie ge�
netischer Syndrome. 3. überarb. und erweit. Auf�
lage. Hogrefe, Göttingen. 

Sarimski K (2003c) Rett�Syndrom. Belastungen
und Perspektiven der Eltern bei einer besonde�
ren Diagnose. Frühförderung interdisziplinär 22:
101�110.

Steinhausen H, von Gontard A, Spohr H, Hauffa
B, Eiholzer U, Backes M, Willms J, Malin Z
(2002) Behavioral phenotypes in four mental re�
tardation syndromes: Fetal alcohol syndrome,
Prader�Willi syndrome, Fragile X syndrome, and
Tuberous Sclerosis. American Journal of Medi�
cal Genetics 111: 381�387.

Symons F, Clark R, Hatton D, Skinner M, Bailey
D (2003) Self�injurious behaviour in young boys
with Fragile X syndrome. American Journal of
Medical Genetics 118A: 115�121.

Korrespondenzadresse
PD Dr. Klaus Sarimski, Dipl.�Psych.
Kinderzentrum
Heiglhofstr. 63
81377 München
Tel. 089/71009�322
Fax 089/71009�301
sarimski.kiz@gmx.de

G
en

et
ik

 k
in

d
er

� 
un

d
 ju

g
en

d
p

sy
ch

ia
tr

is
ch

er
 E

rk
ra

nk
un

g
en

 

198 medgen  18  (2006)


