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ERFAHRUNGEN WEITERGEBEN...

...ist unser wichtigstes Anliegen.

Wir sind viele Betroffene, Eltern und Angehérige, die gemeinsam diese
Broschire erarbeitet haben.

Wir wollen nicht nur Gber das Klinefelter-Syndrom aufkléren, sondern auch unsere
eigenen Gedanken und Gefihle zum Ausdruck bringen. Wir wollen von Mensch
zu Mensch wichtige Informationen weitergeben aber dabei auch die medizinischen
Fachinformationen nicht vernachléssigen.

Wir freuen uns Uber jeden Betroffenen, der sich aktiv mit dem Klinefelter-
Syndrom auseinandersetzt, Gber jedes Elternteil, das den eigenen Sohn durch
das neu gewonnene Wissen besser versteht und unterstitzen kann, jeden interes-
sierfen Menschen, der sich aus dieser Broschire ein neues Wissensgebiet er-
schlieBt sowie natirlich auch Gber jeden Arzt und jede Fachkraft, die uns nun
besser verstehen lernt.




WIR DANKEN...

...allen Vereinsmitgliedern der Deutschen Klinefelter-Syndrom Vereinigung e.V,,
die diese Broschire mit eigenen Erfahrungsberichten und Hinweisen unter-
sttzt haben.

...den wissenschaftlichen Beirdten der Deutschen Klinefelter-Syndrom Vereini-
gung e.V,, die uns bei der Kontrolle der Fachtexte beraten sowie eigene
Texte eingebracht haben.
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WAS IST DAS KLINEFELTER-SYNDROM?

Das Klinefelter-Syndrom wurde nach dem amerikanischen Arzt Dr. Harry F.
Klinefelter benannt, der zusammen mit seinen Mitarbeitern Reifenstein & Albright
1942 erstmals von mannlichen Patienten mit einer weiblichen Brustentwicklung, ei-
ner stark verminderten Spermienanzahl (Unfruchtbarkeit bei normal erscheinenden
Leydig-Zellen*) sowie einer erhéhten Ausschittung des Hypophysenhormons FSH
im Urin berichtete.

Die Erklgrung fur das Klinefelter-Syndrom wurde erst 1959 gefunden:
ein zusdtzliches X-Chromosom in den Zellkernen.

Welche Ursache hat das Klinefelter-Syndrom?2

Normalerweise hat ein Mensch 46 Chromosomen, die in 23 Paaren vorliegen, die
ie zur Hélfte vom Vater bzw. von der Mutter ererbt sind. Das 23. Chromosomen-
paar liegt in zwei verschiedenen Kombinationen der X- und Y-Chromosomen vor.
Da die Kombination vom X- bzw. Y-Chromosom Uber das Geschlecht des Kindes
entscheidet, nennt man dieses Paar auch ,Geschlechtschromosom®.

Bei einem Méddchen liegen im 23. Paar zwei X-Chromosomen vor, bei einem Jun-
gen ein X- und ein Y-Chromosom. Ein Mé&dchen hat also abgekirzt dargestellt den
Chromosomensatz 46, XX, ein Junge 46, XY.

Wenn bei der Verschmelzung von Ei und Samenzelle neues Leben erzeugt wird,

gibt die Mutter in jedem Fall eines ihrer beiden X-Chromosomen weiter, der Vater
dagegen kann entweder ein X- oder ein Y-Chromosom beisteuern. Bei der Kom-
bination im befruchteten Ei entsteht also entweder ein Méadchen 46, XX oder ein
Junge 46, XY.

Bei der Entstehung des Klinefelter-Syndroms kommt es zu einer spontanen Stérung
wdahrend der Aufspaltung (Meiose) der elterlichen Chromosomenpaare XX bzw. XY.

*Leydig-Zellen: nach Franz von Leydig, Anatom, Wirzburg, 1821-1910 benannte Zellhéufchen,

die zwischen den Samenkandlchen im Bindegewebe der Hoden liegen



Die Auftrennung funktioniert nicht und so gibt entweder der Vater sein XY kom-
plett weiter oder die Mutter ihr XX. So entsteht der Chromosomensatz 47, XXY.

Aktuelle Forschungen beschéftigen sich unter anderem mit der Frage, ob es fir
die Betroffenen einen Unterschied macht, ob sie zwei identische oder zwei unter-
schiedliche X-Chromosomen (47, XXY) in sich tragen.

Die Geschlechtschromosomen tragen Erbanlagen (Gene), die u.a. fir die Entwick-
lung der duBeren Geschlechtsmerkmale, fur die Bildung der Geschlechtshormone
sowie fir die allgemeine kérperliche und sexuelle Entwicklung wichtig sind. Auer-
dem sind die auf den Geschlechtschromosomen befindlichen Erbanlagen auch an

der Ausbildung der Kérpergréfie beteiligt.

Der Chromosomensatz 47, XXY wird bei etwa 80% der Trager des Klinefelter-
Syndroms gefunden. Bei weiteren etwa 6% befindet sich der normale Chromo-
somensatz 46, XY in einem Teil der Zellen und der Chromosomensatz 47, XXY in
den restlichen Zellen. Diese Verteilung wird als Chromosomen-Mosaik bezeichnet.
In den verbleibenden Féllen des Klinefelter-Syndroms liegen drei oder vier X-Chro-
mosomen Vor.

Wie kommt es zu der Chromosomenstérung?

Damit nach der Befruchtung einer Eizelle wieder der normale, doppelte Chro-
mosomensatz vorhanden ist und sich das neue Leben gesund entwickeln kann,
missen die Chromosomen bei der Bildung der Keimzellen (Eizellen und Spermi-
en) auf die Halfte vermindert werden. Dies geschieht wéhrend einer besonderen
Zellteilung, der Meiose.
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Meiose bei der Frau Meiose beim Mann

Eizelle und befruchtete Sperma-

Oocyt ’ Polkdrper Eizelle tocyt

Spermien

./
normale normale Frau
Meiose
nurmaler Mann
./
. s > .
gestrte
Meiose Klmefelter-Syndrom
bei der
Mutter
_./
. Ullrich-Turner-Syndrom > .
nicht Iebensfahig
./
gestorte
Meiose Klinefelter-Syndrom
bei dem
Vater

LIHrlch—Turner Syndror'n

Meiose: Zellteilung mit Halbierung des Chromosomensatzes
Oocyte: Vorstadium zur Eizelle

Polkérper: ,Mini-Eizellen” nach der Meiose, die spéter absterben
Spermatocyt: Vorstadium zur Spermazelle



Bis heute ist nicht vollstéindig geklart, was die Ursache der Fehlverteilung

der Geschlechtschromosomen bei der Meiose auslést. Man kann es als eine
,Laune der Natur” bezeichnen. Kein Elternteil ist schuld.

Sicher ist nur, dass die Teilung wahrend der Meiose nicht korrekt vollzogen wird
und damit die Trennung der Chromosomenpaare fehlerhaft verléuft. AuBerdem
ist bekannt, dass das Klinefelter-Syndrom héufiger bei Kindern élterer Mitter vor-
kommt. Deshalb wird Frauen ab dem 35. Lebensjahr empfohlen, die Méglichkei-
ten der vorgeburtlichen Schwangerschaftsuntersuchung (Prénataldiagnose) wahr-
zunehmen und das ungeborene Kind auf eventuelle Chromosomenstérungen

untersuchen zu lassen.

Wie haufig kommt das Klinefelter-Syndrom vor?

Etwa jeder 500. Mann hat das Klinefelter-Syndrom. Von den 80.000 Betroffenen,
die rein statistisch in Deutschland leben, werden bisher lebenslang nur 10 bis 15%
diagnostiziert und therapiert.

Durch welche Symptome zeichnet sich das
Klinefelter-Syndrom aus und wie kann es erkannt werden?

Zum Klinefelter-Syndrom gehéren zahlreiche Merkmale mit einer ganz unter-
schiedlichen Bandbreite. Neben véllig unauffélligen Ménnern, deren Klinefelter-
Syndrom erst durch ihre Unfruchtbarkeit bekannt wurde, wird es aber auch haufig
wegen der auffallend kleinen Hoden, einer weiblichen Brustentwicklung oder den
verschiedenen Anzeichen des Androgenmangels festgestellt.

Kérperliche Symptome beim erwachsenen Mann sind immer unterentwickelte
Hoden mit der Folge einer geringen Testosteronproduktion sowie meist Zeugungs-
unfahigkeit. Zusatzlich kénnen auftreten: Hochwuchs, lange Arme und Beine,
geringer Muskeltonus, Haltungs-/ Rickenprobleme, weibliche Brustentwicklung,
verzégerte bzw. abgeschwéchte oder ausgebliebene Pubertét, spéter Stimmbruch,

geringe Kérperbehaarung.
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Zusammenfassung eines umfassenden Artikels
Uber den derzeitigen Stand der wissenschaftlichen
Erkenntnis Uber das Klinefelter-Syndrom

von Prof. Dr. med. Eberhard Nieschlag
Centrum fir Reproduktionsmedizin und Andrologie, Uniklinikum Munster
(Dt. Arzteblatt Jg. 110, Heft 20 vom 17.05.2013)

Symptome, die bei praktisch allen Betroffenen auftreten:

* geringes Hodenvolumen

¢ feste Hoden

* Testosteronmangel

* Zeugungsunfahigkeit, da zu wenige/keine Spermien gebildet werden

Haufige Folgeerkrankungen des Klinefelter-Syndroms:
(Prozentuale Héufigkeitsangaben in Klammern)

Korperliche Erkrankungen

(70%) Potenzstérungen, Libido-Verlust
vermindertes sexuelles Verlangen und Vermégen

(25%) Lageanomalien der Hoden
Hodenhochstand im Leistenkanal
(38%) Gynakomastie
Vergréflerung der Brustdrisen

(0,3%) Mammakarzinom
Brustkrebs

(45%) Metabolisches Syndrom
Gleichzeitiges Auftreten von erhéhten Werten bei
Blutdruck, Blutfetten, Blutzucker und Kérpergewicht

(10%) Diabetes mellitus Typ 2
Zuckerkrankheit



(40%) Osteopenie
verringerte Knochendichte

(10%) Osteoporose
stark verringerte Knochendichte mit Neigung zu Knochenbrichen

(k.A.)  Hochwuchs
erhshte Kérperlange

(k.A.)  Varikosen
Krampfadern

(5%) Thrombosen
Blutgerinnsel in Gefsfen

(2%) Lungenembolie
Verschluss einer Arterie durch Blutgerinnsel

Erkrankungen des Nervensystems

(5%) Epilepsie
Im Gehirn verursachte Krampfanfélle bis zum Bewusstseinsverlust

(4%)  Verminderte geistige Entwicklung

Psychische Erkrankungen

Der Artikel von Prof. Dr. Nieschlag nennt zu den psychischen Problemen keine
Zahlen. Unserer Erfahrung nach leiden jedoch sehr viele Betroffene darunter.
Am haufigsten sind:

(k.-A.)  Antriebsarmut
(k.A.) Depression

Entwicklungsstérungen in der Kindheit

(40%) verzégerte Verbalisierung
Sprechen lernen

(70% Sprachstérungen
- 80%)
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(50% Legasthenie
- 70%) Lese- und Rechtschreibstérung

(75%) Lernschwierigkeiten
meist Aufmerksamkeitsdefizite

(k.A.) Sozialisierungsprobleme
Kontaktschwierigkeiten

(k.A.) emotionale Stérungen
Wutanfdalle

Lebenserwartung

Rein statistisch fuhren diese Erkrankungen zu einer um 11,5 Jahre verkirzten Le-
benserwartung der Betroffenen im Vergleich zur allgemeinen ménnlichen Bevélke-
rung.

Als Ursache dafir galt bisher vor allem der lebenslange Hormonmangel. Neuere
Untersuchungen haben gezeigt, dass die Blutgeféfie der Betroffenen einen gerin-
geren Durchmesser haben als normal. Es wird daher vermutet, dass die dadurch
verursachte Verminderung der Durchblutung und Sauerstoffversorgung im ganzen
Organismus ein weiterer Faktor fir eine héhere Krankheitsneigung sein kénnte.

Noch immer schwere Méngel bei der Diagnose

Obwohl das Klinefelter-Syndrom bei fast allen Organsystemen mit einer erhéhten
Krankheitsrate verbunden sein kann, und daher die Betroffenen héufig wegen ver-
schiedenster Probleme zum Arzt gehen, werden nur ca. 25% diagnostiziert. Dabei
haben die Arzte in Umfragen mehrheitlich gute theoretische Kenntnisse tber das
Syndrom. Die richtige Diagnose und eine angemessene Behandlung bleiben in
der Praxis aber leider sehr héufig aus.



Diagnostische Methoden zur Erkennung
des Syndroms und Kontrolle der Behandlung

¢ Tastbefund und Ultraschall-Untersuchung der kleinen, festen Hoden

* Zytologischer Schnelltest der Barr-Kérperchen im Mundepithel (= oberste
Zellschichten der Mundschleimhaut). Das Barr-Kérperchen ist das inaktivier-
te, Uberzdhlige X-Chromosom, das sichtbar gemacht werden kann. Norma-
lerweise haben nur Frauen ein inaktiviertes X-Chromosom)

* Zytogenetische Erstellung des Karyotyps, d. h. die Auszéhlung und Sichtbar-
machung der Eigenschaften der 47 Chromosomen aus einer Zellprobe.

* Labormedizinische Untersuchung: Viel aussagekréftiger als die Bestimmung
des Testosteronwerts ist die Untersuchung des FSH-Wertes, da dieser immer
deutlich erhsht ist. Die Testosteronwerte kénnen durchaus im Normbereich
liegen oder erniedrigt sein. Die LH-Werte sind meist erhoht.

* Dariber hinaus ist die Bestimmung des SHBG (Sexualhormon bindendes
Globulin) genaver, als die einfache Bestimmung des Gesamttestosterons.

* Knochendichtemessung mit DAX (besser) oder Ultraschall der Zehenknochen
(= weniger genau).

* Spermiogramm = Untersuchung des Ejakulats auf Vorhandensein, Zustand
und Beweglichkeit der Spermien.

* Blutbild zeigt meist eine verminderte Anzahl roter Blutkérperchen (Anémie).

Therapie (Behandlung)

Grundstein der Behandlung ist der Ausgleich des Testosteronmangels, da fir die
Betroffenen die Lebensqualitat steigt und Spétfolgen reduziert oder verhindert
werden. Im Folgenden findet sich eine stichpunktartige Zusammenstellung der
nachgewiesenen, positiven Effekte der Testosterongabe:

¢ Steigerung der Lebenserwartung
* Erhdhung der Maskulinitét:
- Zunahme der Muskelkraft
- Zunahme der Knochendichte
- Zunahme der Sekundérbehaarung (Bartwuchs)
- Erhéhung der Libido
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- Verminderung von Erekfionsstérungen
* Zunahme der roten Blutkérperchen
* Verminderung von Antriebsarmut und depressiver Verstimmung
* Reduktion der Neigung zum metabolischen Syndrom

Verfugbare Testosteronpréparate:

Testosteron kann Gber zwei Wege zugefihrt werden: Als inframuskulére Depot-
Injektion oder Gber die Haut.

* Bei der Depot-Injektion wird je nach Produkt im Abstand von 3-4 Wochen oder
2-3 Monaten vom Arzt eine Spritze gegeben. Das Testosteron wird aus einem
Depot im Muskel dann verzégert in kleinsten Dosen freigesetzt.

Alternativ kann das Testosteron Uber die Haut aufgenommen werden. Dazu gibt es
verschiedene Produkte in Gelform, die téglich auf die unbehaarte Haut meist auf
Oberarm oder Oberschenkel aufgetragen werden. Neu wurde im Jahr 2013 ein
Gel entwickelt, das auf die Achseln aufgetragen wird.

Therapiebeginn:

Ab wann eine Testosteronbehandlung notwendig ist, entscheidet der Arzt anhand
der gemessenen Blutwerte fur Testosteron. (Normuntergrenze 12 nmol/l Gesamt-
testosteron bzw. 250 pmol/| freies Testosteron)

Allerdings kénnen z. B. Libido und Antriebskraft schon bei héheren Werten
(15 nmol/l) vermindert sein, Hitzewallungen und erekfile Dysfunktion dagegen erst
bei noch tieferen Werten auftreten (8 nmol/l).

Die genetische Veranlagung kann die Beriicksichtigung individuell anderer Grenz-
werte erfordern. Daher ist die Einbeziehung anderer Laborwerte wie LH (luteini-
sierendes Hormon), FSH (folikelstimulierendes Hormon) und Ostrogen bei der
Diagnose und Dosisermittlung unverzichtbar.



Uber die reinen Laborwerte hinaus spielt vor allem das Wohlbefinden des Betroffe-

nen eine wesentliche Rolle, um die Therapie zu beurteilen.

Behandlung der Infertilitat:

Seit den einigen Jahren ist es grundsétzlich auch fir Betroffene des Klinefelter-Syn-
droms méglich, leibliche Kinder zu haben, obwohl das auf natirlichem Weg nicht
moglich ware. Voraussetzung dafir ist, dass in den Hoden zumindest eine geringe
Spermienproduktion stattfindet. Je dlter die Betroffenen sind, desto geringer ist die
Wahrscheinlichkeit, dass noch Spermien zu finden sind. Zum Einsatz kommen hier

moderne Verfahren der Reproduktionsmedizin.

* mTESE (mikrotestikuldre Spermienextraktion):
Aus dem Hodengewebe werden winzige Proben entnommen, die Spermien enthalten
kénnen. Diese Proben kénnen iber Jahre tiefgefroren (kryokonserviert) werden.

* ICSI (intracytoplastische Spermieninjektion):
Spermien, die bei der mTESE oder vereinzelt sogar im Ejakulat gefunden wurden,
werden unter dem Mikroskop einzeln in je eine Eizelle der Frau injiziert.

Absolut gesehen gibt es weltweit nur wenige hundert Lebendgeburten von Kindern
Klinefelter-Betroffener Vater. Relativ gesehen ist die Methode jedoch durchaus Er-
folg versprechend, da es bei etwa der Hélfte der Paare, bei denen eine mTESE/ICSI
Behandlung durchgefihrt wurde, tatséchlich zu einer Lebendgeburt kam.

Andreas Bolch
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Pranataldiagnose Klinefelter-Syndrom —
Grund fur einen Schwangerschaftsabbruch?

Viele Betroffene des Klinefelter-Syndroms fihren ein véllig unauffélliges, selbst-
bestimmtes Leben in den verschiedensten Berufen. Nur ein sehr geringer Teil wird
derzeit Uberhaupt als Trager dieses abweichenden Chromosomensatzes diagnos-
tiziert.

Ohne Zweifel gibt es auch Betroffene, die lebenslang mit kérperlichen oder see-
lischen Einschrdnkungen zurechtkommen missen. Dennoch kénnen die meisten
Betroffenen ein zufriedenstellendes Leben fihren, wenn sie angemessen behandelt
werden.

Aufgrund der Tatsache, dass vor der Geburt in keiner Weise vorhergesagt werden
kann, ob sich das Syndrom Uberhaupt negativ auf das Leben des Betroffenen aus-
wirken wird, stellt aus Sicht vieler Betroffener und Eltern das Klinefelter-Syndrom
keinesfalls einen Grund zum Schwangerschaftsabbruch dar.

Leider duf3ert sich nicht jede humangenetische Beratungsstelle for Schwan-
gere in dieser Eindeutigkeit.

Natirlich ist es wichtig, dass Sie sich als Eltern Gber das Klinefelter-Syndrom frih-
zeitig informieren, damit Sie lhrem Kind die nétige Aufmerksamkeit und bei Bedarf
die richtige Unterstitzung geben kénnen.

Wir méchten lhnen Mut machen, sich aktiv damit auseinander zu setzen, denn
nur wenn Sie wissen, wie sich das Klinefelter-Syndrom auf das Leben Ihres Kindes
auswirkt, kénnen Sie entscheiden, wie Sie am besten damit umgehen.

Auf den folgenden Seiten finden Sie Erfahrungsberichte von Eltern, die ebenfalls
im Rahmen einer Schwangerschaftsuntersuchung (Prénataldiagnose) vom Klinefel-
ter-Syndrom erfahren haben.
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Im Jahr 1992 wurde ich endlich schwanger. 5 Jahre waren vergangen bis zu
diesem Gliickstreffer. Es wurde uns geraten eine Fruchtwasseruntersuchung zu
machen, mit dem Ergebnis 47, XXY.

Mein Gyndkologe lud uns zu einem Gespréich und las aus einem Medizin-Buch
(er wusste es nicht besser) folgendes vor: ,Hochwuchs, weiblicher Busen, Uberge-
wicht, kleinste Hoden, nicht zeugungsféhig, geringe Intelligenz etc.” Fir uns brach
eine Welt zusammen, in unserem Schockzustand hatten wir ein “Monster “ vor
Augen.

Als Krénung wurde uns nahegelegt Gber eine Abtreibung nachzudenken, wir
hatten genau 2 Tage dazu Zeit. Wie in Trance kamen wir in die Klinik; der zustén-
dige Arzt war entsetzt Gber die mangelnde Aufklérung und schickte uns noch am
gleichen Tag in die Uniklinik ins Institut fir Humangenetik und Anthropologie Prof.
Dr. Majewski.

Hier endlich erhielten wir eine umfangreiche, richtige Aufklérung iber dieses
Syndrom. Niemand kann sich unsere Erleichterung vorstellen. Es wurde noch eine
schéne Zeit der Schwangerschaft und eine gliickliche Geburt unseres gesunden
Jungen.

Gisela



Unser kleiner Sonnenschein...

Im dritten Monat meiner Schwangerschaft bemerkte meine Arztin eine Auffélligkeit
der Nackenfalte und iberwies mich ins Klinikum. Nach einer Chorionzotten*-
Biopsie erhielten wir die Diagnose ,Klinefelter-Syndrom 47, XXY*.

Dies war fir mich eine furchtbare Nachricht, hatte ich doch so lange auf dieses
Wunschkind gewartet. Und jetzt sollte ich dieses Kind vielleicht gar nicht austragen
dirfen...2 Wir hatten davon noch nie gehért und ich war zutiefst verunsichert.

Nach einem Beratungsgespréch bei einer Endokrinologin machte sich Erleich-
terung bei mir breit, ich konnte mich erleichtert fir mein Kind entscheiden. Im
Grunde hatte ich innerlich schon vorher ein ,Ja” zu diesem Kind, es hdtte mich
zerrissen, es zu téten. So habe ich mich gefihlt.

Im Oktober 2010 kam dann unser kleiner Engel zur Welt und mein Mann zéhlte
erst einmal alle Finger und Zehen: Alle da!

Er entwickelte sich préichtig und gut, das Stillen klappte zuhause in Ruhe sehr gut
und er macht uns seitdem zu gliicklichen Eltern. Er war kein Schreikind, lies sich

gerne herumtragen und fiel in seiner Umgebung nicht auf.

H.B.

*Chorionzotten: Zellen aus Zottenhaut (mittlere Eihaut)
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Ich hatte, als ich die Diagnose Klinefelter bei meiner Fruchtwasseruntersuchung
im Jahre 2009 meines zweiten Sohnes erhalten habe, doch sehr groBe Angste
und fast einen Schock, was fir eine Verantwortung und was fir Probleme auf uns
zukommen wiirden und fand im Netz leider auch viel Bedngstigendes. ..

Allerdings bin ich aber auch so auf lhre Selbsthilfeseite gestoBen und habe direkte
Hilfe und Mut durch ein sehr einfihlsames Telefonat mit Herrn Schorpp bekom-
men.

Auch konnten wir uns nach dem Befund mit der Humangenetikerin, die die Aus-
wertung des Fruchtwassers gemacht hat, zu einem persénlichen Gesprdéich treffen,
indem Sie uns auch sehr liebevoll alle Seiten dieses Befundes erklért hat und auch
noch Hilfe (Beratung) nach der Geburt unseres Sohnes angeboten hat. Auch fand
Sie es interessant einmal einen Jungen im Kindesalter zu treffen, der das Klinefelter
Syndrom hat, nicht immer nur Fruchtwasser zu untersuchen oder Ménner in der
Kinderplanungsphase zu treffen, bei denen es Probleme gibt.

Leider haben wir noch kein Treffen gehabt, ich werde mein Versprechen aber ein-
halten und sie mit unserem Sohn (im Kindesalter) besuchen.

Unser Sohn wurde dann auf natirlichem Wege vor 4 Jahren gesund und munter
geboren und bereitet unserer ganzen Familie mit seinem fréhlichen Gemiit sehr
viel Freude. Von ,in sich gekehrt” oder ,kontaktunfreudig” kann bei Ihm keine
Rede sein. Er ist immer im Mittelpunkt des Geschehens zu finden und liebt es unter
Menschen in Aktion zu sein, macht auch gerne kleine Showeinlagen, um zu impo-
nieren (oder seinen grof3en Bruder sich ,fremdschdmen” zu lassen...).

Auch spricht er einwandfrei und kann bereits gut Fahrrad fahren. Noch im Kran-
kenhaus direkt nach seiner Geburt haben wir eine Nabelschnurblut-Untersuchung

veranlasst, die uns die Fruchtwasserbefunde bestdtigten, 47xxy.

Susanne



Ein spannender Auftakt zum Glick...

Ich bin Frauendrztin und so natirlich mit dem Bereich Prénataldiagnostik beruflich
vertraut. Mit 38 Jahren war ich das erste Mal schwanger. Die Nackentransparenz-
messung war unaufféllig gewesen, ich hatte mich aber mit meinem Partner ent-
schlossen, noch eine Fruchtwasseruntersuchung durchfiihren zu lassen. Diese ver-
lief in der Klinikambulanz unaufféllig und gespannt wartete ich auf das Ergebnis
des FISH-Tests (Schnelltest, Auswertung nach 1-2 Tagen nach der Untersuchung),
um unter anderem zu erfahren, ob es ein Junge oder Médchen wird. Ich wunder-
te mich, dass ich morgens nicht wie verabredet angerufen wurde, und langsam
wurde mir doch mulmig zumute. Nachmittags rief mich dann der Oberarzt, ein
Kollege von mir, an und teilte mir die Diagnose KS mit. Ich war erleichtert, dass es
nicht ,mehr” war und sagte dies dem Oberarzt, und ich sagte ihm auch, dass ich
das Kind auf jeden Fall behalten wolle. Dariiber war er sehr froh. Ich hatte frither
im Rahmen einer Fortbildung schon den Klinefelter- Selbsthilfeverein kennenge-
lernt und noch eine Broschire im Regal stehen. Diese las ich dann aufmerksam
durch. Ich informierte meinen Mann auf der Arbeit, der auch ganz gefasst reagier-
te. Gemeinsam besprachen wir die Situation. Abends schrieb ich noch Tagebuch
fir meinen werdenden Sohn, damit er spéter lesen kann, wie ich mich fihlte, als
ich die Diagnose erfuhr. Der Eintrag beginnt mit dem Satz: ,Was fir ein Tag! Diese
Zeilen soll spéter auch unser Sohn lesen, damit er weif3, dass wir ihn von der ers-
ten Sekunde an angenommen haben, wie er ist und dass wir uns auf ihn freuen!
Trotz Klinefelter-Syndrom!”

Abends telefonierte ich noch mit meiner Frauendrztin, die auch erleichtert war,
dass ich die Schwangerschaft austragen wollte. Um noch weitere Informationen zu
erhalten, wurden wir einige Tage spéter noch von einem Humangenetiker beraten,
der uns in unserer Entscheidung bestdrkte.

Die Schwangerschaft verlief unaufféllig. Der erste Blick auf unser Kind war sehr
spannend, und ...wir hatten einen sehr hilbschen Jungen im Arml

Unser Sohn ist jetzt 13 Jahre alt und besucht die Realschule. Wir haben unsere
Entscheidung nie bereut.

anonym
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Jungen mit dem Klinefelter-Syndrom wachsen oft ab dem 3. bis 5. Lebensjahr
schneller als andere Jungen. Insbesondere die Beine, aber auch der Rumpf
strecken sich stérker. Die durchschnittliche Erwachsenengréfe bei Ménnern mit
Klinefelter-Syndrom liegt ein paar Zentimeter Gber der normalerweise zu erwarten-
den Endgréfie. Da die Kérperhdhe insgesamt jedoch in der normalen Streubreite
liegt, verursacht sie in der Regel keine besonderen Probleme.

Jungen mit Klinefelter-Syndrom sind héufig etwas ruhiger und passiver als andere
Kleinkinder und haben im Allgemeinen eine weniger stark ausgeprégte Trotzphase
als ihre Geschwister oder gleichaltrige Jungen. Dies spielt jedoch keine allzu gro-
e Rolle fur ihre Entwicklung, wenn die Eltern oder Bezugspersonen sich danach
richten, dass ein ruhiges und passives Kind genau so viel Aufmerksamkeit und
Anregung benétigt wie ein mehr forderndes. Es ist aufBerdem sehr wichtig, dass die
Jungen von klein an bewusst zur Selbststandigkeit angehalten werden und in ihrer
relativ mild ausgeprégten Trotzphase nicht eingeschrénkt, sondern eher unterstitzt
werden. Haufiger als andere durchlaufen Jungen mit Klinefelter-Syndrom eine
gestérte oder verzégerte motorische Entwicklung, die sich etwa beim Ballspielen,
Laufen oder Klettern beobachten Iésst sowie in der Feinmotorik beim Malen,
Schreiben oder Schneiden. Ausgeglichen werden kann dies oft schon durch eine
verstdrkte Férderung zu Hause und im Kindergarten. Zusétzliche Hilfsangebote
kénnen auch durch die Ergotherapie oder die Unterstitzung durch Frihférderstel-
len bereitgestellt werden. Bei einer ebenfalls méglichen verzégerten Sprachent-
wicklung kénnen Sprachpddagogen helfen.

Jungen mit dem Klinefelter-Syndrom sollten frijhzeitig einen guten Kindergar-

ten besuchen kénnen, wo eine enge Zusammenarbeit zwischen den Eltern und
Betreuern besteht. Im Hinblick auf die motorische Entwicklung sowie die Stérkung
des Muskulatur- und Knochenbaus sind die Teilnahme am Eltern-Kind-Turnen und
die spétere Ausibung anderer Sportarten von grofiem Wert. Das Gleiche gilt fir
die Férderung der etwas verzégerten Reifeentwicklung. Hierbei muss noch einmal
betont werden, wie wichtig es ist, diese Jungen in ihren Unabhéngigkeitsbestre-
bungen zu bestédrken und sie keinestfalls zu stark zu behiten und zu beschitzen.
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Unser kleiner Sonnenschein...

Im dritten Monat meiner Schwangerschaft bemerkte meine Arztin eine Auffélligkeit
der Nackenfalte und Gberwies mich ins Klinikum. Nach einer Chorionzotten-Biop-
sie erhielten wir die Diagnose ,Klinefelter 47 XXY“.

Dies war fir mich eine furchtbare Nachricht, hatte ich doch so lange auf dieses
Wunschkind gewartet. Und jetzt sollte ich dieses Kind vielleicht gar nicht austragen
dirfen..2 Wir hatten davon noch nie gehért und ich war zutiefst verunsichert.
Nach einem Beratungsgespréch bei einer Endokrinologin machte sich Erleich-
terung bei mir breit, ich konnte mich erleichtert fir mein Kind entscheiden. Im
Grunde hatte ich innerlich schon vorher ein ,Ja” zu diesem Kind, es hétte mich
zerrissen, es zu téten. So habe ich mich gefihlt.

Im Oktober 2010 kam dann unser kleiner Engel zur Welt und mein Mann zéhlte
erst einmal alle Finger und Zehen: Alle dal

Er entwickelte sich préchtig und gut, das Stillen klappte zuhause in Ruhe sehr gut
und er macht uns seitdem zu glicklichen Eltern. Er war kein Schreikind, lies sich
gerne herumtragen und fiel in seiner Umgebung nicht auf.

Als Kleinkind erhielt er fir 3 Monate Ergotherapie aufgrund des KISS-Syndroms
(Schieflage), was jedoch mit dem KS-Syndrom nicht im Zusammenhang steht. Er
hat sich dadurch gut entwickelt und lernte mit 15 Monaten laufen. Das sprechen
kam ein wenig zégerlicher als bei seinen Kameraden, jedoch auch nicht in beson-
derer Auffélligkeit. Ich habe von mir aus das Gespréch mit dem Kinderarzt gesucht
und um eine Logopddie gebeten. Ich wollte einfach fir mich selbst einige Rat-
schldge, was und wie ich mit meinem Sohn spielerisch das Sprechen Gben kénnte.
Nach langem hin und her, erhielt ich ein Rezept fir 10 Stunden, er wurde als ,late
talker” eingestuft. Die Therapeutin hat auch gleich zuversichtlich bestdtigt, dass er
etwas langsamer ist, aber noch kommt. Fir sie keine bedenkliche Situation.

Mit 16 Monaten kam er in die Kindergrippe — die Eingewéhnung war kein groBes
Drama, gleichwohl er sicherlich einige Trédnchen verdriickt hat. Die Angangszeit
klammerte er sehr an einer Erzieherin, jedoch nach einigen Wochen sprang er
fréhlich in die Gruppe und Mama war vergessen.



Er hat gut Anschluss gefunden und konnte mit einigen kleinen Freunden in einen
gleichen Kindergarten und Gruppe wechseln. Der Ubertritt war dadurch auch sehr
»geschmeidig”! Er hat keine Anpassungs-Schwierigkeiten, féllt nicht weiter aus
dem Rahmen, nicht anders, wie andere Kinder auch.

Seine Besonderheit ist fir mich, dass er schlecht mit Kritik umgehen kann und
sehr schnell wiitend reagiert, wenn etwas nicht nach seinem Kopf geht. Das soll ja
typisch sein fur Klinefelter Jungen. Am Anfang war das fir mich ein riesen Kampf,
bis ich mich besonnen habe und ruhiger auf seine Ausfélle reagiere. Er kommt
dann sehr schnell wieder runter und es geht normal weiter.

Im Kindergarten wurde ich deshalb einmal angesprochen, da er sehr schnell belei-
digt ist und sich bei Kritik - oder sei es auch nur Angesprochen werden — in sich
zurick zieht und so auch eine Weile verharrt, bevor er wieder aktiv teilnimmt.
Allerdings erlebe ich auch immer wieder bei seinen kleinen Freunden nicht weni-
ger energische Wutanfélle”, weshalb auch dieses Thema fir mich schwierig als
reines ,Klinefelter-Problem” zu betrachten ist.

Bei uns steht bald die U2 an und ich habe vor, nochmal mit dem Kinderarzt zu
sprechen wegen Logopddie. Bei unserem Sohn féllt mir auf, dass er Schwierig-
keiten mit der Satzbildung und teilweise Wortschatz hat. Ich denke, wenn wir ihn
besser jetzt ein bisschen Anschieben, dann wird sich das relativieren.

Mit Zahlen beschéftigt sich unser Kind sehr gerne, er zéhlt vorwdrts, rickwérts und
wird im Kindergarten dafir auch gelobt.

Ich persénlich halte es fir wichtig, mir Zeit zu nehmen fir mein Kind um gemein-
sam zu spielen und spielerisch zu lernen.

Wir werden sehen, wie sich dies alles in der Grundschulzeit entwickelt und sind
guter Dinge, dass wir mit entsprechenden Hilfen, wenn nétig, den richtigen Weg
fir ihn finden werden. Gréfere Sorgen macht mir sein seelischer Umgang mit der
Thematik, ich hoffe, dass wir auch hier gemeinsam eine gute Méglichkeit finden,
ihn aufzufangen.

H.B.






Oft stellt sich die Frage, ob es in der Schule Probleme geben wird. Diese Fra-

ge ist fir kein Kind mit Sicherheit zu verneinen. Jungen mit Klinefelter-Syndrom
unterscheiden sich in ihren schulischen Leistungen insofern von anderen, als sie,
besonders in den ersten Schuljahren, haufiger Lernprobleme haben. Zwar treten
diese nicht bei allen Jungen auf, aber wenn sich Probleme zeigen, ist es fir Eltern
und Lehrer wichtig zu wissen, dass diese genauer untersucht werden mussen,
damit die notwendigen Férdermafinahmen entwickelt werden kénnen. Denn wenn
die Férderung auf die speziellen Bedirfnisse des Kindes abgestimmt ist, kénnen
solche Lernprobleme gut Uberwunden werden.

Fur viele Teilleistungsstérungen, wie eine verkirzte Aufmerksamkeitsspanne und
eine Beeintrichtigung des Kurzzeitgeddchtnisses, gibt es Ubungen, die die not-
wendigen Fahigkeiten in spielerischer Form oder im alltéglichen Handeln trainie-
ren. Bei einer Sprachentwicklungsverzégerung sollte moglichst frihzeitig mit einer
Sprachtherapie begonnen werden. Wenn Eltern selbst das Gefuhl haben, dass
sich ihr Sohn nicht altersgemdf3 entwickelt, sollten sie sich nicht vertrésten lassen,
sondern auf eine Untersuchung durch eine entsprechende Fachkraft bestehen.

Eine entwicklungstérdernde Umgebung im Elternhaus, im Kindergarten und in der
Grundschule, sowie bei Bedarf eine frihzeitige Férderung der motorischen und
sprachlichen Fahigkeiten trégt dazu bei, dass sich eventuell auftretende Lernprob-
leme in den ersten Schuljahren leichter Gberwinden lassen.

Da die intellektuellen Féhigkeiten der Jungen mit Klinefelter-Syndrom nicht
beeintréchtigt sind, kénnen sie normal unterrichtet werden. Viele absolvieren

den Schulbesuch weitgehend unaufféllig und erfolgreich. Trotz der allgemein im
Normbereich liegenden Intelligenz kénnen bei ca. 70 % der Kinder und Ju-
gendlichen leichte, bei 3-5 % schwerere Lernschwierigkeiten auftreten. Folgende
Auspréigungsformen sind méglich: Konzentrationsmangel, Antriebsarmut, Motivati-
onsprobleme, verminderter Ehrgeiz, gedankliches Abdriften (Tréumen), langsames
Arbeitstempo, Motorikstérungen, Probleme beim Uberfrogen von Informationen
aus dem Kurzzeit- in das Langzeitgeddchtnis, geringe Frustrationstoleranz, er-
hohte Sensibilitat, Stimmungsschwankungen, Passivitat, Kontaktarmut, verzégerte
Sprachentwicklung, Legasthenie, Dyskalkulie.
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Positiv fallen folgende Merkmale auf: ausgeprégte Beobachtungsgabe, gute
visuelle Merkféhigkeit, gutes Langzeitgedéchtnis, stark ausgeprdagtes Sozialverhal-
ten (Hilfsbereitschaft), tiefgrindiges Nachdenken und treffendes Erfassen komple-
xer Zusammenhénge.

Jedoch bleiben bei Haufung vorgenannter kognitiver Symptome einige Jungen mit
Klinefelter-Syndrom trotz guter Auffassungsgabe im Unterricht manchmal unter
ihren tatséchlichen intellektuellen Méglichkeiten. Dies zeigt sich héufig in den
Lernfédchern und bei den messbaren verbalen Kompetenzen. Ohne individuelle
Forderung erreichen diese Jungen im ersten Bildungsweg offmals einen niedrige-
ren Abschluss, im Vergleich zu Eltern oder Geschwistern. Manchmal wird mehr
Zeit fir die schulische Entwicklung oder berufliche Bildung benstigt. Oft kénnen
im Grundschulalter aufgetretene Licken im spéteren Schulalter geschlossen
werden. Nicht selten treten nach unauffélliger Grundschulzeit erst in der spéteren
Kindheit bzw. mit zunehmender Pubertdt symptombedingte Schwierigkeiten auf.
Wenn ein Férderbedarf besteht, sollte dieser auch in jeder weiterfithrenden Schul-
form beriicksichtigt werden.

Das Erlernen von Strategien (klare Strukturen, auf Wesentliches konzentrieren)

ist wichtig, um den (Schul-) Alltag zu erleichtern. Durch langsames Arbeitstempo
wird bei Arbeiten nicht das geforderte Pensum erreicht, obwohl der Unterrichtsstoff
klar ist. Haufiges Wiederholen bereits verstandener Inhalte und Aufgaben wirkt oft
demotivierend und sollte reduziert werden.

Lehrer kénnen neben Férderunterricht zusétzlich Nachteilsausgleiche gewdhren.
Dies ist im Unterricht und bei den Hausaufgaben sowie speziell auch bei Tests und
Prifungen méglich.

Im Folgenden einige Beispiele:

* Reduzierung der Aufgaben, Zeitverldngerung, Schaffung von Einzelsituationen
e verstdrkte Unterstitzung / Aufmerksamkeit des Lehrers bei Eintragung von Haus-
aufgaben, bei Gruppenarbeit, Wochenplanarbeit und Lernen unter Zeitdruck
* Hilfen beim planvoll strukturierten Herangehen an Aufgabenstellungen und bei

selbststéndigen Entscheidungen



Einige Jungen mit Klinefelter-Syndrom reagieren auf abwertende Bemerkungen,
Ablehnung oder Misserfolge mit Wutausbriichen oder durch vélligen Riickzug.
Wenn sich der Schiler nicht ausreichend motivieren kann, ist zeitweise ein Schul-
begleiter sehr hilfreich. Ebenfalls hilfreich ist eine Unterstitzung in Konfliktsitua-
tionen, Férderung der sozialen Integration sowie eine Verminderung von Anpas-

sungsproblemen und Lernricksténden.

Sport/Werken: Aufgrund méglicher Muskelschwéche und geringerer Kérperspan-
nung haben einige Jungen mit Klinefelter-Syndrom Nachteile bei grob- und fein-
motorischen Tatigkeiten. Bei kérperlicher Anstrengung féllt ein schneller Erschép-
fungszustand auf, z.B. bei Geréteturnen, Kraft- und Ausdauersport. Dies ist selten
mit vermehrtem Training zu beheben. Dennoch ist Bewegung in geeigneter Form
wichtig. Demotivierung durch schlechte Noten oder Spott sollte verhindert werden.
Manchmal ist die Teilnahme des Schilers an der Ubung nach eigenem Ermessen

oder eine Bewertungsbefreiung sinnvoll.

}. i ”\" iy
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Heute méchten wir Uber unseren Sohn, Leon, berichten.

Leon ist im Jahr 2005 geboren (10 Jahre alt) und hat das Klinefelter-Syndrom. Die
ersten Jahre verliefen problemlos, er war ein ganz normaler, gesunder Junge. Er
war gliicklich, zufrieden, ausgeglichen, liebevoll und hatte vor nichts und nieman-
dem Angst. Er tobte, kletterte, spielte und ldchelte jeden an. Er kletterte auf die
héchsten Bdume, da blieb mir vor Angst fast das Herz stehen. Er wére auch mit
jedem x-beliebigen Menschen mitgegangen. Er kannte halt keine Angst. Er konnte
als Baby sehr herzhaft und laut lachen und war bei allen sehr beliebt. Wir waren
einfach nur froh und stolz, dass es ihn gibt.

Wir bemerkten aber, dass Leon mit 2-3 Jahren noch nicht so gut spricht, wie es
andere Kinder in seinem Alter tun. Wir gingen mit Leon zu einer Logopddin, um
die Sprache zu férdern. Diese Ubungen fihrten wir zu Hause fort. Im Kindergarten
wollte er nie basteln, malen oder schneiden. Nein, er wollte nur toben, spielen
und klettern, am liebsten nur drauf3en in der Natur sein. Meistens wollte er schon
vor dem Frihstick “raus, sodass Papa eine Runde mit ihm spazieren ging.

Bei der Logopddin stellte sich heraus, dass Leon schlecht hért. So gingen wir zu
einem HNO-Arzt und er stellte eine Verdnderung im Ohr fest. Leon musste darauf-
hin operiert werden, aber der Eingriff verlief problemlos. Erst als Leon die Schule
besuchte, gingen auch unsere Probleme los. Schon zur Einschulungsfeier sagte
Leon: ,,Wann ist das hier endlich zu Ende? Ich will nach Hause!” Nach dem ersten
Schultag sagte er, ,,Muss ich da morgen schon wieder hin2” Ich antwortete ihm:
Ja lieber Leon, da gehst du jetzt 10 Jahre lang hin.” Zum Glick wusste er zu die-
sem Zeitpunkt nicht, wie viel 10 Jahre sind, sonst wére er schon ausgerastet. Leon
besucht eine Integrations-Grundschule und dort die 3. Klasse. Er wére schon in
der 4. Klasse, aber die Lehrer und wir haben uns zusammengesetzt und entschie-
den, dass Leon ein ,Dehnjahr” macht. Da kann man langsamer vorwérts gehen
im Lehrplan. Leon geht bis heute nicht gern zur Schule und ich habe das Gefihl,
dass sich daran nichts dndern wird.

Unser gliicklicher und zufriedener Junge wurde immer unzufriedener und frustrier-
ter. Er bekam heftige Wutanfdlle, wurde aggressiv, haute und trat andere Kinder,



zerbrach Stifte, Lineale und zerriss seine Hefte.

Er hat grofle Schwierigkeiten beim Lernen, wobei auch seine Hérschwéche das
Ubrige tut. Leon bekam fir seine Horschwéche Hérgerite, die er im Unterricht
stets tragen sollte. Dies jedoch wollte er nicht akzeptieren und wurde noch aggres-
siver, als er auch dazu gezwungen wurde, sie in den Pausen zu tragen. Er nahm
alle Nebengerdusche wahr und konnte das nicht ertragen. Bis er seiner Wut freien
Lauf lieB, Tische und Stihle im Klassenzimmer um warf.

Leons Beeintréchtigungen zeigen sich wie folgt:

Klinefelter Syndrom: Stérung im Sozialverhalten, schwaches Kurzzeitgeddchtnis,
Stérung in Koordination und Feinmotorik, Einschrénkung der Leistungs- u. Merk-
féhigkeiten, Konzentrations- und Aufmerksamkeitsstérung, Wachstumsschmerzen,
Kopfschmerzen. Schulisch macht sich das in den Féchern Deutsch und Mathe
bemerkbar, da das Kurzzeitgedéchtnis versagt. Das Einmaleins heute noch gelernt
und wenn es am néchsten Tag abgerufen werden soll, ist alles weg.

Wir gingen mit unserem Sohn zur Logopéddin, Ergotherapie, zum Schulpsycho-
logen, Kinderpsychologen und zur Kinderpsychiaterin. Wir waren schon fast am
Verzweifeln und der Frust bei Leon wurde immer schlimmer. Was kénnen wir als
Eltern nur noch tun, um Leon zu helfen2 Mit unserer Kinderpsychiaterin hatten wir
besprochen, dass es nicht so weiter gehen kann.

Wir kamen zu dem Entschluss, da er nur noch mit den Hérgerdten unter Druck
stand und viele Termine, Hausaufgaben und Schule Belastungen brachten, dass
wir ihm sémtlichen Druck erst einmal nehmen missen. Keine Hérgerdte, keine
Logopddie, keine Ergotherapie, keine Schulpsychologie mehr. Nur noch die Kin-
derpsychiaterin blieb und dariber sind wir froh.

Jetzt bekommt er fir die Schule und Hausaufgaben Nachteilsausgleich: Reduzie-
rung der Aufgaben, Zeitverléngerung, er darf z. B. untereinander rechnen, Lieder
und Gedichte darf er in einer Einzelsituation aufsagen. Wir missen jedoch &fter
die Lehrer daran erinnern, dass Leon diese Hilfe erhélt und nutzen kann. Wir soll-
ten auch einen Grad der Behinderung beantragen, was uns jedoch sehr schwer
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fiel: ,,Unser Sohn ist doch nicht behindert!”

Wir nennen es jetzt ,,Einschrénkungen”. Dadurch haben wir mehr Hilfen fir un-
seren Sohn erhalten. Zuerst einen GdB von 30 und nach dem Widerspruch und
Prifung der Unterlagen, einen GdB von 50 mit SB-Ausweis.

Fir den GdB 50 wurde beriicksichtigt:

* Hérschddigung

e Stérung im Sozialverhalten

* Beeintréichtigungen durch das Klinefelter-Syndrom.

Wegen dieser Beeintréchtigung bestand die Méglichkeit, beim zusténdigen Sozi-
alamt Hilfen zu beantragen: Unser Sohn hat in der Schule eine Einzelfallhilfe, die
auch die Hausaufgaben mit ihm erledigt. Einmal in der Woche kommt noch ein
Sonderpddagoge, der fir hérgeschadigte Kinder Férderunterricht gibt. Jedoch
wird der Sonderpddagoge von Leon sehr oft abgelehnt und er nimmt die ihm an-
gebotenen Hilfen nicht an. Leon méchte keinen Einzelunterricht und méchte lieber
in seinem gewohnten Umfeld und der Klasse bleiben.

Leon versuchte sich auch in einigen Arbeitsgemeinschaften: In der 1.Klasse
versuchte er es mit Judo, das wurde ihm jedoch zu schwer. Dann versuchte er die
Arbeitsgemeinschaft Trommeln und Schlagzeug, das tat ihm jedoch wegen seiner
Hérschadigung in den Ohren weh. Dann spielte er einmal in der Woche Fuf3ball,
jedoch nicht im Verein, da wiirde er wieder unter Druck stehen.

Freizeitgestaltung: In seiner Freizeit spielt Leon gerne FuBball, geht gern Schwim-
men, féhrt Fahrrad und Inline Skater oder hilft sehr gern auf den Bauernhéfen mit.
Auch beim Rasenmdhen ist er glicklich und lésst den Papa nicht mehr an den
Méher “ran. Er hilft gern beim Bauen und baut auch kleine Schrénke mit Bedie-
nungsanleitung richtig und mit viel Freude auf.

Beim Anziehen hat Leon so seine Eigenarten. Am liebsten méchte er den ganzen
Tag nur mit Jogginghosen “rumlaufen. Auch wenn sie ihm zu klein oder stellen-



weise kaputt sind, kann er sich nur schlecht davon trennen. Er hat viele gute Ho-
sen, aber zieht nicht gerne neue an und schon gar keine Jeans. Ich habe aufge-
hért zu diskutieren. Wir achten darauf, dass sie wenigstens ganz und sauber sind.
Er fohlt sich halt in Jogginghosen am wohlsten. Wenn ihm was nicht passt, reagiert
er immer noch mit heftigen Wutanféllen, aber wir kénnen mittlerweile besser damit
umgehen.

Gestellte Antréige: Es war nicht immer leicht fir uns, alles zu beantragen. Auch
hier machen die Behérden es einem oft zu schwer. Aber wir haben fir unseren
Sohn gekémpft und sind auch wegen einiger Bescheide in den Widerspruch ge-
gangen. Es hat sich auch gelohnt, fir unseren Sohn zu kédmpfen. Er ist auf einem
guten Weg der Besserung, zumindest in seinem Sozialverhalten. In der Schule wird
er nie der Uberflieger werden, aber dafir hat er andere tolle Stérken. Zumindest
ist er in seiner Freizeit wieder ein glickliches Kind.

Seit dem neuen Schuljahr besucht unser Sohn eine neue Schule mit den sonderpé-
dagogischen Schwerpunkten Héren und Sprache in Potsdam, die auf seine Hér-
probleme eingehen. In dieser Schule unterrichten nur Sonderpédagogen und es
sind auch nur Klassenstérken bis zu 8 Schillern. Diese Schule ist bestens fir Leon
geeignet und er macht Fortschritte. Er benétigt in dieser Schule keine Schulbeglei-
tung (Einzelfallhelfer) mehr und hat wieder Freude am Unterricht.

Wir méchten gern anderen Eltern helfen und Mut machen, dass man nie aufge-
ben, sondern fir sein Kind und seine Rechte kémpfen sollte. Auch wenn in einigen

Féllen der Weg lang sein kann und man selbst an seine Grenzen gelangt.

Wir winschen allen betroffenen Eltern und Angehérigen alles Gute, viel Erfolg

und Gesundheit.
Mit freundlichen Grifien

Ramona, Michael und Leon.
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Meine Schulzeit - Rickblick eines jungen Mannes mit KS

Bis zum Ende der Kindergartenzeit entwickelte ich mich relativ unaufféllig. Das
einzige ,besondere” Merkmal war nach Aussagen meiner Eltern und Erzieherinnen
meine Ruhe und Gelassenheit, die ich allem entgegenbrachte. Bei den Erziehe-
rinnen hatte ich deshalb den Spitznamen ,Dichter und Denker”. Ich wurde mit 7
Jahren eingeschult, meine Eltern hatten sich nach langem Uberlegen mit allen Be-
teiligten gegen eine Einschulung mit 6 Jahren entschieden, da mein Ehrgeiz, mein
Arbeitstempo und meine Motivation, Auftrédge auszufihren, noch gering waren.
Auch mit 7 Jahren hatte ich im ersten Schuljahr Schwierigkeiten, die an mich
gestellten Anforderungen in der vorgegebenen Zeit zu schaffen. So stand jedes
Jahr in meinem Zeugnis: ,Wenn du im néchsten Jahr nicht schneller arbeitest, wirst
du das Klassenziel nicht erreichen”. Dabei war allen klar, dass ich keine Probleme
hatte, das Wissen aufzunehmen. Doch beim Erledigen von Aufgaben benétigte
ich wesentlich mehr Zeit als andere und bei Tests schaffte ich in der zur Verfigung
stehenden Zeit weniger als die Hélfte der Aufgaben. Auch nach einem Schulwech-
sel in eine Schule mit mehr ,Binnendifferenzierung” blieb der Unterschied in der
Arbeitsgeschwindigkeit deutlich. Die Klassenleiterinnen hatten sich schon Ende
des 2. Schuljahres dariber geéuBert, dass eine Schulbegleitung fir mich sehr
férderlich wére, um mich bei der Sache zu halten und gezielt zu motivieren. Aber
damals kannte niemand die Ursachen fir meine Langsamkeit und ohne Diag-
nose hatte ein Antrag wenig Sinn. So begann eine 4-jéhrige Ursachensuche mit
Vermutungen in Richtung ADS oder auch Hochbegabung. Keine der Vermutungen
konnte eindeutig bestétigt werden.

Zum Halbjahr der 5. Klasse wurde dann durch meine Eltern der Verdacht auf
Klinefelter-Syndrom geduBert. Ein Gentest wurde durchgefihrt, es war Klinefelter-
Syndrom.

Meine Eltern beantragten in Abstimmung mit der Schule und mir eine Schulbeglei-
tung (in anderen Bundesléndern als Integrationshelfer/Schulassistenz bezeichnet)
bei der fur die Eingliederungshilfe zusténdigen Abteilung des Sozialamtes. Im April
der 5. Klasse ging der Antrag inklusive des Kostenvoranschlages von einem An-
bieter fir Schulbegleitung beim Sozialamt ein. Nach héufigen Nachfragen durch



meine Eltern bei den Mitarbeiter/innen der Stadt erhielt ich dann 7 Tage nach
Schulbeginn des 6. Schuljahres die Zusage fir ,nichtqualifizierte Schulbegleitung”
fur den gesamten Unterricht in der Ganztagsschule. Da die Schulbegleitung ein-
kommensunabhéngig ist, mussten meine Eltern nichts dazuzahlen.

Ab dem 6. Schuljahr bekam ich aufgrund der Diagnose Klinefelter-Syndrom und
der damit verbundenen Motivations- und Antriebsschwierigkeiten Nachteilsaus-
gleiche und konnte bei Klassenarbeiten mehr Zeit verwenden.

Mit dem Verléngerungsantrag fir die Schulbegleitung fir das 2. Schulhalbjahr war
dann eine persénliche Vorstellung beim medizinischen Dienst der Behindertenhilfe
féllig. Danach wurde die Schulbegleitung fir weiter 6 Monate bewilligt und auch
der néchste Antrag fir das 7. Schuljahr ging fir den gesamten Unterricht durch.
Auch die Lehrer hatten bestétigt, dass ich mit der Unterstitzung durch die Schul-
begleitung im mittleren Leistungsbereich der Gesamtschule lag und damit auch
weiterhin sehr gut gemeinsam unterrichtet werden konnte.

Als problematisch stellte sich allerdings bald heraus, dass die von Anbieter einge-
setzten Zivis bzw. FSJ-ler durch ihr Alter und die kurzen Verweilzeiten von maximal
einem Jahr Unruhe in die Klasse brachten. Der Wechsel der Schulbegleitung war
jedes Mal mit wochenlangem Einarbeiten verbunden, die bei 8-9 Fachlehrern
nicht so einfach war.

Im 7. Schuljahr wurde immer deutlicher, dass die altersméBige Néhe zwischen mir
(13 Jahre) und meinem Schulbegleiter (19 Jahre) mehr Nachteile als Vorteile mit
sich brachte. Deshalb wurde fir das 8. Schuljahr der Antrag fir eine qualifizierte
Schulbegleitung gestellt und eine Péddagogin gefunden, die sogar bis zum Schu-
lende bleiben konnte.

Die Schulbegleitung wurde bis zum Ende der 10. Klasse jedes Jahr verléngert.
Meine Eltern, die Lehrer und ich entschieden jeweils zum Schuljahresende gemein-
sam, wie viele Stunden im ndchsten Schuljahr noch benétigt wurden. So wurden
im Schnitt pro Schuljahr 2 Stunden weniger beantragt und bewilligt. In der 10.
Klasse waren es noch 26 von 36 Unterrichtstunden in der Woche.
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Da ich auch bei den Abschlussprifungen Schulbegleitung hatte und Zeitverlénge-
rung bekam, war es mir méglich, nach 3 Stunden Prifung eine Pause einzulegen
und so fir neue Konzentration zu sorgen. Selbstversténdlich durfte die Schulbe-
gleitung nichts Vorsagen oder das Prifungsergebnis anderweitig beeinflussen.

Die Realschulprifungen lagen bald hinter mir, ein Platz in einer Berufsfachschule
Informatik war damit gesichert. Nach 6 Jahren mit Schulbegleitung méchte ich

in der Berufsschule keine Schulbegleitung mehr. Dort habe ich Fécher, die mich
selbst sehr interessieren und hoffe, dass es deshalb auch ohne Hilfe klappen kann.
Auflerdem ist nach Gber einem Jahr Testobehandlung der Erfolg langsam spirbar.

Nach einem Jahr Berufsfachschule Informatik ohne Schulbegleitung wechselte ich
in eine betriebliche Ausbildung zum Fachinformatiker. Ich komme in der Praxis und
den meisten Féchern der Berufsschule gut zurecht und hoffe, die Ausbildung auch
ohne zusétzliche Unterstitzung zu schaffen. Sollte ich im theoretischen Unterricht
Probleme haben, kann ich, wie jeder andere Auszubildende auch, das Angebot
der Arbeitsagentur annehmen und Nachhilfe nutzen.

anonym

Bericht Gber unseren Sohn

Ich will von der Entwicklung unseres Sohnes berichten. Besonders um werdenden Mitt-
ern und Muttern kleinerer betroffener Jungen mit der Diagnose 47, XXY Mut zu machen.

Von der Diagnose 47 ,XXY haben wir bei unserem Sohn im Jahr 1997 bereits vor
seiner Geburt bei einer Fruchtwasseruntersuchung erfahren. Die Frauendrztin
meiner Frau hatte hierzu kaum Kenntnisse. Wir waren auf medizinische Fachbi-
cher angewiesen. Begriffe wie extremes Wachstum, Brustwachstum beim Mann,
geringere Intelligenz usw. sind mir noch heute in guter Erinnerung.

Erst bei einer genetischen Beratung in dem Institut, das die Amniozentese durch-
gefuhrt hatte, haben wir wieder Mut geschépft, weil uns dort erklért wurde, dass



sich unser Kind durchaus auch véllig unaufféllig wirde entwickeln kénnen.

So kam es dann auch. Unser einziger Sohn kam auf die Welt und war gesund. Er
entwickelte sich wie jeder andere Junge. Vielleicht war er ein wenig zuriickhalten-
der als andere Jungen in seinem Alter. Das kann aber auch daran gelegen haben,
dass ich bei seiner Geburt schon fiinfzig Jahre alt war und er unser einziges Kind
ist. Da hat man einfach Angst, wenn das eigene Kind z.B. auf den Baum klettert
und ein Kind spirt das auch ohne Ermahnung. In den Kindergarten ist er nicht so
gern, was aber wohl mehr an den Tanten dort gelegen hat.

Dafir ist er vom ersten Tag an sehr gerne in die Schule gegangen. Der Ubergang
aufs Gymnasium klappte problemlos. Unser Sohn ist (im Gegensatz zu seinen El-
tern) sehr musikalisch, spielt gut Klavier und zeigt dies auch gern bei Konzerten. Er
wird, so Gott will, ndchstes Jahr Abitur machen. Vielleicht springt er im Sportunter-
richt nicht ganz so hoch oder weit wie seine Klassenkameraden. Aber wen interes-
siert das schon? Auch ich habe in der Schule nicht zu den Vorturnern gezéhlt.

So ab seinem 10. Lebensjahr haben wir ihn zweimal im Jahr in der endokrinolo-
gischen Abteilung einer Universitatskinderklinik vorgestellt. In die Pubertét kam
unser Sohn von selbst. Von der Universitdtskinderklinik wurden von da an lediglich
Zeitpunkt und Menge der Testosterongaben vorgeschlagen. Heute erhdlt er jeweils
eine Depotspritze mit 1000 mg pro Quartal.

Bis heute sind meine Frau, unser Sohn, seine Arzte und ich die Einzigen, die von
seiner Klinefelter-Diagnose wissen. Wir wollten nicht, dass Freunde oder Verwand-
te aus angelesenem Halbwissen irgendwelche dummen Schlisse ziehen.

Ich kann allen Eltern und werdenden Eltern eines betroffenen Sohnes nur raten,
die Diagnose 47,XXY nicht zum Leitfaden fir seine ganze Erziehung zu machen.
Schauen sie um Himmels Willen nicht sténdig darauf, was ihr Sohn vielleicht an-
ders macht als andere Kinder. Jeder Mensch ist anders und das ist gut und schén.
Ich wiinsche lhnen bei der Entwicklung lhres betroffenen Kindes ebenso viel Glick
und Freude, wie wir haben.

Vater eines betroffenen Sohnes






Mit dem Eintritt in das Pubertétsalter zeigen sich weitere Auswirkungen des
Klinefelter-Syndroms auf den Kérper.

Wahrend sich die Hoden bei Jungen mit normalem Chromosomensatz etwa ab
dem 12. Lebensjahr von 2 auf 12 oder mehr Milliliter (Maf3stab der Hodengrofie)
vergréBern, bleiben die Hoden bei Jungen mit Klinefelter-Syndrom im allgemeinen
wéhrend des gesamten Lebens bei 4 Milliliter oder weniger. Trotzdem entwickeln
Jungen mit Klinefelter-Syndrom einen normal ausgebildeten Hodensack und der
Penis ist von normaler Gréfe.

Im Normalfall wird die Pubertét durch das Hormon Testosteron, das in den
Nebennieren gebildet wird, im Alter von 11 bis 13 Jahren ausgeldst. Darauthin
erhoht sich stetig die Testosteronproduktion in den Hoden, die Blutwerte stei-
gen kraftig an. Dieser Anstieg bleibt bei Jungen mit Klinefelter-Syndrom oft aus.
Dadurch verlguft die Pubertdt nicht in ausreichendem Umfang, die Reifung zum
Mann verzégert sich oder unterbleibt im Extremfall ganz.

Haufig ist die Kérperbehaarung gering und der Bartwuchs nur spérlich ausge-
pragt. Der Stimmbruch ist wenig ausgeprégt, die Muskulatur und das Skelett
entwickeln sich weniger kréftig. Testosteron wirkt auch auf den Knochenstoffwech-
sel. Zusammen mit dem weiblichen Sexualhormon Ostrogen schlieBen sich die
Wachstumsfugen der Knochen, wodurch das Kérperwachstum beendet wird. Fehlt
Testosteron, bleiben die Wachstumsfugen offen und es kommt zu Gberméfigem
Léngenwachstum.

Durch das Fehlen von Testosteron entsteht insgesamt ein hormonelles Ungleich-
gewicht. Deshalb haben auch die bei jedem anderen Mann im Blut vorhandenen
weiblichen Geschlechtshormone (Ostrogene) einen gréBeren Einfluss auf den
Kérper. So kann es zum Beispiel zu einer Schwellung der Brustdriisen kommen, ei-
ner sogenannten Gynékomastie. Viele Jugendliche mit Klinefelter-Syndrom neigen
auch zu einer erhdhten Ausbildung von Fettgewebe.



JUGENDLICHE IN DER PUBERTAT

Der erste Besuch beim Kinder- und Jugendendokrinologen

Fast niemand geht besonders gern zum Arzt. Und oft schiebt man die Vorstellung
beim Arzt etwas hinaus, in der Hoffnung, dass sich gewisse Dinge ganz von alleine
regeln — was sogar in vielen Féllen stimmt. Bei chromosomalen Besonderheiten
(wie dem Klinefelter-Syndrom), die manchmal bereits seit einer Fruchtwasserun-
tersuchung bekannt sind, lésst sich die Auseinandersetzung mit der Diagnose
zwar aufschieben, aber irgendwann holt einen die Realitdt ein. Entweder weil es
Auffélligkeiten in der Entwicklung des Kindes gibt, die Lehrer das Lernverhalten
problematisieren oder die Pubertdt nicht ganz nach Plan verlauft.

Es ist keine bdse Absicht, wenn Eltern ihre Séhne nicht Uber sein Klinefelter-
Syndrom schon friih in Kenntnis setzen. Meist verdréngen sie selber diese Tatsa-
che oder aber glauben, dass durch eine Geheimhaltung ihr Kind nicht unnétig
belastet wird. Dabei ist es aus psychologischer Sicht von Vorteil, wenn bereits recht
zeitig mit den betroffenen Jungen Gber ihre Besonderheit gesprochen wird. Sie sol-
len dabei keinesfalls mit Informationen Gberfordert werden, die noch gar nicht zu
ihrem Alter passen. Doch wenn sie in die Diagnose ,hineinwachsen”, bleibt ihnen
erspart, dass sie dann im Pubertétsalter mit Informationen konfrontiert werden, die
plétzliche Angste entstehen lassen kénnen. Auch kann das Vertrauensverhlnis zu
den Eltern Schaden nehmen, weil einige Jugendliche enttéuscht sind, wenn ihnen
niemand zuvor von ihrer Besonderheit erzéhlt hat. Die Eltern sollten also bei Gele-
genheit bereits mit ihren kleineren Kindern Gber das Klinefelter-Syndrom sprechen
und auch einen ersten Termin bei einem Kinderendokrinologen durchaus schon
vor der Pubertét vereinbaren, damit gewisse Informationen gemeinsam vertieft
werden kénnen. AuBBerdem ist es schén, wenn die Jungen den kinftig betreuenden
Arzt kennengelernt haben, bevor eine Lebensphase beginnt, die ohnehin durch
Schamgefihl, Selbstzweifel und Verunsicherung gekennzeichnet ist.

Ab dem Alter von 12 Jahren kommen alle meine Patienten zuerst ohne die Eltern ins
Behandlungszimmer, damit ich mit ihnen allein Gber den Kenntnisstand beziglich
des Klinefelter-Syndroms sprechen kann, sowie Gber ihre Einschétzung der eige-
nen kérperlichen Entwicklung und ihre sexuellen Erfahrungen. Wenn bei solchen
Gesprachen die Eltern daneben sitzen wiirden, kénnte Uber vieles nicht so offen
gesprochen werden. Auch finden viele Jugendliche es besser, wenn die Eltern bei
der kérperlichen Untersuchung (mit Beurteilung der Hodengréfie und des Penis)



nicht dabei sind.

Bei der Vorstellung beim Kinder-Endokrinologen geht es also in erster Linie darum,
die kérperliche Entwicklung insgesamt zu beurteilen und das Wissen iber die
chromosomale Besonderheit zu vermitteln bzw. zu vertiefen. Jedes Mal werden alle
Jungen auch gemessen und gewogen, damit der BMI berechnet werden kann, der
einzuschétzen hilft, ob jemand unter- oder Ubergewichtig ist. Zum Schluss erfolgt
in der Regel eine Blutentnahme, damit die Pubertdtshormone im Blut bestimmt
werden kénnen.

Bei den meisten Jungen mit Klinefelter-Syndrom beginnt die Pubertét ganz von
allein und der Penis wéchst genauso wie bei den Altersgenossen. Lediglich die
Hoden bleiben klein. Nur in seltenen Féllen wird fir die Genitalentwicklung eine
hormonelle Unterstitzung schon im frihen Teenageralter benétigt. Wenn der Penis
objektiv zu klein ist und dies zu einem psychosozialen Leidensdruck fihrt, kann
sein Wachstum mit Dihydrotestosteron-Gel angeregt werden.

Die Schwierigkeiten mit dem Kinderzeugen sind ein weiteres Thema, das immer
sehr behutsam angesprochen werden muss. Denn einige Jugendliche fihlen sich
durch die zu erwartende Infertilitat in ihrer Mannlichkeit beeintrachtigt. Es gibt
iedoch durchaus ermutigende Ergebnisse, mit Hilfe der Kryokonservierung (Einfrie-
ren) von Samenzellen bzw. der Entnahme von Hodengewebe mittels eines kleinen
chirurgischen Eingriffes, spdter eigene Kinder zeugen zu kénnen. Dieses Vorge-
hen sollte unbedingt vor einer Testosteron-Behandlung erfolgen, weil danach die
Erfolgsaussichten sinken. Um die Samenflissigkeit untersuchen zu kénnen, missen
die Jugendlichen Erfahrung mit Selbstbefriedigung haben.

Wenn das Testosteron nicht ausreichend im Laufe der Pubertét ansteigt oder auch
im Laufe der Zeit wieder abféllt, muss eine entsprechende Substitution erfolgen.
Das kann in Form von Testosteron-Pflastern oder -Gel, das einmal téglich auf der
Haut einmassiert wird, wie auch durch intramuskulére Spritzen erfolgen. Jeder
Patient kann sich ein Préparat auswéhlen und im Verlauf unterschiedliche auspro-
bieren, bis er eines gefunden hat, mit dem er sich am wohlsten fuhlt.
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Der erste Besuch beim Kinder-Endokrinologen sollte vor allem fir den Jungen und

seine Eltern deutlich machen, dass ein Leben als Mann mit Klinefelter-Syndrom
véllig normal sein kann — mit einer unauffalligen kérperlichen Entwicklung und be-
friedigender Sexualitét. Einige bendtigen dazu friher oder spéter eine Testosteron-
Ergénzung und es gibt fir sie sogar eine Perspektive, durch besondere Behand-

lungsméglichkeiten eigene Kinder zu zeugen.

Dr. med. Achim Wisthof
Kinder- und Jugendendokrinologe Hamburg
achim.wuesthof@endokrinologikum.com




Wie sage ich es meinem Kind?

Viele Eltern stehen vor dem Problem, wie und wann sie ihrem Kind sagen sollen,
dass es das Klinefelter-Syndrom hat. Schon in frihester Kindheit, bei der Einschu-
lung, zu Beginn der Pubertat, am 18. Geburtstag?

Letzteres ist wohl keine gute Idee, doch leider kénnen wir kein Patentrezept bieten,
wann definitiv der richtige Zeitpunkt ist. Unserer Erfahrung nach Iasst sich in der
Familie umso unbeschwerter damit leben, je friher man mit dem Kind dariber
spricht und je natirlicher man damit umgeht.

Vielleicht hilft Ihnen folgender Brief eines erfahrenen Arztes, den er in seiner Praxis
verwendet, um dem betroffenen Jungen seine besondere Situation einfihlsam ver-
sténdlich zu machen. Unser Dank gilt Dr. med. Achim Wisthof, dass wir seinen
Text hier verwenden dirfen.

Lieber Max,

heute habe ich aus dem Labor die Ergebnisse der Untersuchungen von Deinem
Blut bekommen. Ich kann Dir jetzt erkléren, wieso Deine Hoden und Dein Penis
etwas kleiner sind als bei Deinen Freunden. Bei Dir liegt eine Besonderheit in den
Zellen des Kérpers vor, die Du etwa mit jedem 500. Mann teilst. Wir haben bei Dir
das so genannte Klinefelter Syndrom festgestellt. Das wird ,Kleinfelter” ausgespro-
chen und ist der Name eines nordamerikanischen Arztes, dem Ménner aufgefal-
len waren, deren Hoden nicht ausreichend wuchsen. Spéter haben dann andere
Forscher festgestellt, dass bei diesen Menschen ein zusétzliches X-Chromosom
vorhanden ist.

Was bedeutet das? Unser Kérper setzt sich ja aus Millionen von Zellen zusam-
men, wie ein Haus aus Ziegelsteinen. In jeder einzelnen Kérperzelle, vom weifien
Blutk&érperchen bis zur Muskelfaser, gibt es einen genauen Bauplan: die Chro-
mosomen. Dort liegen die Erbinformationen in den so genannten Genen, die
dariiber bestimmen, ob die Augen blau oder braun werden, die Nase spitz oder
hakig wird, jemand eine Glatze bekommt oder nicht. Jede Zelle hat 46 solcher
Chromosomen, wobei es zwei Geschlechtschromosomen gibt, die X und Y heiflen.
Wenn ein Baby entsteht, kommt die Halfte aller Chromosomen von der Mutter
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und die andere vom Vater. Ménner haben in ihren Samenzellen entweder X- oder
Y-Chromosomen; in der mitterlichen Eizelle ist stets ein X-Chromosom. Wenn ein
X-Chromosom des Vaters auf ein X-Chromosom der Mutter trifft, entsteht ein Méd-
chen; kommen X und Y zueinander, wird es ein Junge. In Ausnahmefdllen treffen
aber drei Geschlechtschromosomen aufeinander und es entsteht eine Chromoso-
mensatz von 47,XXY: ein Junge mit Klinefelter Syndrom.

Ein Mann mit einem zusétzlichen X-Chromosom ist keinesfalls ,weiblicher” als ei-
ner mit einem Chromosomensatz 46, XY; auch macht diese Chromosomenbeson-
derheit nicht krank und man kann damit durchaus 100 Jahre alt werden. Einige
Jungen mit dem Klinefelter Syndrom lernen das Sprechen etwas spéter und ihnen
féallt die Schule nicht ganz so leicht.

Aber vielen merkt man rein gar nichts an, auf3er dass sie héufig besonders grofi sind.

Womit jedoch praktisch alle jungen Ménner mit Klinefelter Syndrom ein Problem
bekommen, ist die Entwicklung der Hoden. Normalerweise fangen die Hoden

im Alter von 11, 12 oder 13 Jahren an zu wachsen: der Beginn der Pubertét. Sie
produzieren das ménnliche Sexualhormon Testosteron, das den Kérper umbaut:
Es sprieBen Haare im Genitalbereich, unter den Achseln und im Gesicht, der Penis
wdéchst und die Stimme wird tiefer. AuBBerdem bilden sich Samenzellen in den
Hoden, fir die Fortpflanzung.

Viele Jungs mit Klinefelter Syndrom produzieren zunéchst ausreichend Testosteron,
sodass sie sich in den kérperlichen Verénderungen kaum von Gleichaltrigen unter-
scheiden. Doch ihre Hoden bleiben klein und manchmal entwickelt sich auch der
Penis zu langsam. Bei einigen kommt es auch zu einer Schwellung der Brustdri-
sen. Aus diesen Grinden bist Du, lieber Max, ja auch zu mir gekommen.

Wir haben jetzt bei Dir den Klinefelter-Chromosomensatz von 47,XXY festgestellt
und auch, dass Dein Testosteron-Spiegel etwas niedrig ist. Deshalb wollte ich Dir
empfehlen, mit einer Behandlung mit Testosteron zu beginnen. Das gelangt in
Deinen Kérper entweder in Form von Spritzen, einem Gel zum Auftragen auf die
Haut, Pflastern oder Kapseln. Dadurch kénnen wir Deine Pubertétsentwicklung
normalisieren.



Was wir leider nicht behandeln kénnen, ist die Stérung in den Hoden. Deine Ho-
den sind vermutlich nicht in der Lage, Samenzellen zu produzieren. Ich kann mir
gut vorstellen, dass es fur Dich keine schéne Vorstellung ist, spéter keine eigenen
Kinder zeugen zu kénnen. Doch vielleicht ist ja bis dahin die medizinische For-
schung auch noch ein Stiick weiter und es klappt dann doch. Bei einigen wenigen
Jugendlichen kénnen auch schon heute Samenzellen gewonnen werden, die dann
in speziellen Tiefkihltruhen aufbewahrt werden, bis es zum Kinderwunsch kommt.

Die Testosteron-Behandlung wirde diese Samenzellen schédigen, sodass die
Untersuchung, ob Uberhaupt solche Zellen gebildet werden, vor einer Hormon-
Therapie erfolgen sollte. Mithilfe des Testosterons wird bei Dir die Pubertdt auf
jeden Fall véllig normal verlaufen. Dein Penis wird wachsen, Du kannst eine
Freundin haben und mit ihr Sex haben — sodass Du dich bis auf die kleinen Hoden
von keinem anderen jungen Mann unterscheiden wirst. Das ist das Ziel unserer
Behandlung und die funktioniert garantiert. Das kann ich Dir versprechen.

Wenn Du dazu Fragen haben solltest, werden wir das ganz ausfihrlich bei
unserem ndchsten Termin in der Praxis besprechen.

Bis dahin grifit Dich herzlich
Dein Dr. med. Achim Wisthof
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Partnerschaft und Sexualitét sind wichtige Themen nach der Pubertét. Ménner mit
Klinefelter-Syndrom kénnen Partnerschaften eingehen wie andere Ménner auch.

Haben Ménner mit Klinefelter-Syndrom eine ménnliche ldentitét?
Ja. Jugendliche und Méanner mit Klinefelter-Syndrom féhlen und verhalten sich wie
Ménner.

Sind Mé&@nner mit Klinefelter-Syndrom hdufiger homosexuell?

Nein. Homosexualitét ist nicht mit bestimmten Chromosomenkonstellationen ver-
knipft. Auch weisen Ménner mit Klinefelter-Syndrom keine verstarkte Neigung zur
Homosexualitét auf.

Sind Libido und sexuelle Potenz eingeschranki?

Nein. Wenn genigend Testosteron produziert oder verabreicht wird, sind Libido
(Geschlechtstrieb) und sexuelle Potenz normal, insbesondere, wenn bei einem
nicht ausreichenden Testosteronspiegel schon zu Beginn der Pubertét mit einer
Testosteron-Behandlung begonnen wurde.

Im Normalfall sind Ménner mit Klinefelter-Syndrom auf naturlichem Weg nahezu
immer zeugungsunfdhig. Hieriber sollten sie ihre Partnerin zu gegebener Zeit
informieren. Weitere Ausfihrungen zu diesem Thema enthélt das nachfolgende
Kapitel ,Partnerschaft, Familie und Kinderwunsch”.

Bei der Berufswahl gibt es keine Einschrénkungen; entscheidend sind die per-
sénlichen Fahigkeiten. Wie in der Ubrigen Bevélkerung auch, entscheiden sich die
meisten Ménner mit Klinefelter-Syndrom fir einen Facharbeiter-Beruf, in dem sie
oft auch dann gute Leistungen zeigen, wenn die Schulleistungen schlechter waren.
Aber auch Hochschul- und Universitdtsabschlisse werden von einigen Ménnern
mit Klinefelter-Syndrom erreicht.

In einer groff angelegten Studie in Dénemark wurde eine Gruppe Ménner mit
Klinefelter-Syndrom 20 Jahre lang bis zu einem Durchschnittsalter von 47 Jahren
beobachtet (Quelle: Nielsen & Pelsen, 1987). Es zeigte sich hier ganz deutlich,
dass die Manner, die unter entwicklungsférdernden und stabilen Verhdaltnissen auf-
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gewachsen und hormonell behandelt worden waren, in ihrem Berufsleben gut zu-
rechtkamen und der erreichte Berufsstand dem ihrer Altersgruppe entsprach.

Umgang mit KS in der Ausbildung als Berufsfischer

Hallo, ich bin ein 23 Jahre junger Mann und habe letztes Jahr meinen Gesellen
als Fischwirt in Bayern néhe Miinchen gemacht mit dem Schwerpunkt Fischzucht
und Haltung.

Auch bekannt als Aquakultur. Manch einer fragt sich, ob das Klinefelter-Syndrom
einen beeintrdchtigt hat. Das kann ich schon mal verneinen. In unserem Betrieb
hatte ich noch einen Mitlehrling mit dem ich mich gut messen konnte.

Durch die regelméBige Spritzung von Nebido und laufende Blutuntersuchungen
hatte ich keine Beschwerden oder Ausfélle, dass sich auf das KS zurickfihren lésst
feststellen kénnen. Ganz im Gegenteil, ich habe sehr schnell Muskeln aufgebaut,
viel schneller als mein Mitlehrling. Auch finde ich, dass wir Klinefelter uns gut in
Situationen versetzen kénnen. So habe ich schneller mein Wissen aufgenommen
als andere und es besser behalten. Zwar kann man das nicht verallgemeinern, da
doch jeder andere Ausprégungen hat, jedoch ist es fir die meisten Jugendlichen
besser sich einen handwerklichen Beruf auszusuchen, um sich auszupowern.

Ich habe des Ofteren auch meine Aggressionen gehabt, wenn ich die Spritze frisch
bekommen habe, oder bald die néchste wartete. Durch die viele Arbeit, konnte
ich so etwas aber gut verarbeiten und umsetzen.

An der Berufsschule erlebte ich auch keine Einschrénkungen, au3er der Langsam-
keit. Wenn es um das handwerkliche Verarbeiten von Rohstoffen ging, habe ich
mich sehr schwer getan und war deutlich langsamer als andere. Irgendwie konnte
ich da aufgenommenes Wissen nie umsetzen. Aber, das mag auch andere Grinde
haben.

Theorie und schriftliche Tests waren kein Problem, vielleicht auch deswegen, weil



ich vorher mein Abitur gemacht habe und schon einiges gewohnt war.

Bevor ich die Ausbildung angefangen habe, war ich unsicher, langsam und hatte
unkontrollierte Wutausbriiche. Jetzt bin ich ein sehr gelassener vielseitiger Mensch
geworden, reifer und verstédndnisvoller, der sich auch mehr zutraut.

Einiges mag vom Klinefelter sammen. Wenn man aber weifl mit der Krankheit
umzugehen und sich damit arrangiert, stehen einem allen Tiren offen.

Das Lustige ist auch, dass in meiner Familie keine Landwirtschaft in Sachen Fische-
rei verwurzelt ist und mich jeder verunsichert hat, ob das denn das Richtige sei.
Aber man soll das machen, was einen Spafl macht und einem selber etwas bringt
als anderen.

In diesem Sinne méchte ich jeden jungen Menschen ermutigen mehr zu probieren
und sich zu zutrauven.

Mit freundlichen Grif3en,
Sven-Ole Meiske
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Mein Leben mit dem Klinefelter-Syndrom

Mein Name ist Marco Schaller, ich bin 34 Jahre alt und méchte Euch erzéhlen wie
ich seit der Diagnose ,Klinefelter Syndrom” lebe. Es war 2004, damals war ich

23 Jahre alt, meine Symptome waren Midigkeit, Tragheit, Gereiztheit und leichte
Aggressionen die zu mir nicht gepasst haben. Daher bin ich zu meinem Hausarzt
gegangen dem ich das dann alles erzéhlt habe. Nach einigen Untersuchungen
hat er die Vermutung geduflert, dass ich einen Gendefekt habe. Genaueres wiirde
eine Vorstellung meiner Person in der endokrinologischen Ambulanz in Minchen
ergeben.

Bevor ich euch erzéhle wie es bei mir weiter ging, méchte ich kurz einen Abstecher
in meine Jugend machen. Ich bezieh mich hier jetzt auf das Klinefelter 47xxy. Wer
glaubt der Gendefekt ist verantwortlich fir schlechte Schulergebnisse, mangelhafte
Konzentration und dem Gefiihl nichts auf die Reihe zu bekommen ist falsch gewi-
ckelt, denn mir war der Gendefekt zu meiner Schulzeit noch nicht bekannt und ich
hab mich auch durchgeboxt. Zu allem Uberfluss habe ich mit 12 Jahren, Epilepsie
mit Anféllen in der Aufwachphase und tagsiber Absencen (kurzzeitige Bewusst-
seinsstérung) bekommen und habe dann aber mit 13 Jahren trotzdem den Sprung
auf die Realschule geschafft. Die Schulzeit war kein Spaziergang, aber ich habe
meine Mittlere Reife trotz vieler epileptischer Anfélle, starker Antiepileptika (Tab-
letten) mit diversen Nebenwirkungen gut abgeschlossen. Meine Anfélle haben mit
16 Jahren kurz nach dem Abschluss aufgehért. Die Arzte haben es damals damit
begrindet, dass es wohl eine Art Pubertétsepilepsie war. Daher konnte ich meine
Ausbildung zum Zahntechniker antreten und wurde nach einem guten Abschluss
von meinem Chef Gbernommen. Wie lhr seht, ist alles méglich. Ich méchte fast
behaupten es war gut, dass ich von meinem Gendefekt zur damaligen Zeit noch
nichts wusste, denn vermutlich hétte ich das ein oder andere Problem auf den
Gendefekt geschoben. Alle unter Euch, die schon frih die Diagnose Klinefelter
Syndrom erhalten haben, denkt an meine Worte: ,Wenn ihr euch was vornehmt,
dann schafft ihr das auch”! ;-)

So, ging es weiter...



Mein Hausarzt hat mich also dann nach Miinchen in die endokrinologische
Ambulanz Gberwiesen, worauthin weitere Tests gemacht wurden. Hier wurde

mir dann das Testogel verschrieben und gesagt, dass ich das téglich auf meine
Innenseiten der Oberschenkel schmieren muss, um meinen Testosteronhaushalt in
der Waage zu halten. Jedoch hat keiner der Arzte Aufklérung geleistet. Keiner hat
einem erzéhlt das man durch das Klinefelter mit gréBter Wahrscheinlichkeit, keine
eigenen Kinder zeugen kann. Erst durch eigene Recherche im Internet konnten wir
uns einen Uberblick tber 47 xxy verschaffen. Ich schreibe bewusst wir, da mein
Zwillingsbruder kurz vor mir ebenfalls die Diagnose ,Klinefelter Syndrom 47 xxy*
erhalten hat.

5 Jahre spéter

2009 haben wir Herrn Dr. Pickl in Minchen ausfindig gemacht, welcher uns dann
erstmals so richtig und umfassend Gber das Thema Klinefelter Syndrom - 47 xxy
aufgeklart hat. Er hat uns untersucht und uns erklért, dass man anhand einer Ho-
denbiopsie testen kénnte, ob man wirklich zeugungsunféhig ist oder ob vielleicht
doch brauchbares Material zur Konservierung fir eine spétere kinstliche Befruch-
tung dabei ist. Allerdings gab er zu bedenken, dass wir schon sehr lange kinstlich
Testosteron zufihren und je Iéinger man das macht desto niedriger ist die Chance
etwas zu finden. Um nichts unversucht zu lassen, haben wir uns trotz der geringen
Erfolgschancen fir die OP entschieden, die im Juli 2010 stattgefunden hat.

Um eine Hodenbiopsie durchfihren zu kénnen, muss man wie ihr wahrscheinlich
alle schon wisst ein Jahr auf die kinstliche Gabe von Testosteron verzichten. Es
war eine harte Zeit keine Frage, aber wir haben das Jahr durchgezogen. Leider
wurde mein Hormonhaushalt so durcheinander gebracht, dass ich im April 2010,
nach 12 Jahren ohne einen einzigen epileptischen Anfall, in der Arbeit einen
Rickfall erlitten habe.

3 Monate spdter

Am Tag der OP bekam ich dann wegen des Anfalls im April eine Spezialnarkose
fur Epileptiker. Die OP verlief fir unseren Operateur Herrn Dr. Pickl zunéchst zu-
friedenstellend. Ob nun jedoch brauchbares Material gefunden wurde, entschei-
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det sich nach der Aufbereitung des Materials.

Fir mich war die Zeit nach der OP nicht so schén, ich hatte direkt danach in der
Aufwachphase wieder einen epileptischen Anfall. Und spéter als wir entlassen wur-
den nochmal einen. Nach der Aufbereitung des entnommenen Materials wurde
uns von Herrn Dr. Pickl erklért, dass leider nichts Verwertbares gefunden wurde,
sprich wir haben nur Platzpatronen. Das war ein Schock, aber kein Weltuntergang! ;-)

Aufgrund der vermehrten Anfélle zu dieser Zeit, musste ich mich erneut beim
Neurologen vorstellen. Hier wurden diverse Tests und auch ein MRT durchgefihrt.
Beim MRT wurde im linken Schléfenlappen ein weiBllicher Schatten entdeckt. Die
Arzte waren sich damals nicht sicher was das war, feinfihlig wie Arzte ebenso sind,
wurde auch einfach mal das Wort ,Tumor” in den Raum geschmissen. Daraufhin
wurden die Bilder an die Uni Klinik Freiburg geschickt. Hier wurde entschieden,
dass es ein Tumor sein kénnte und dass in drei Monaten nochmal ein MRT an-
gesetzt werden muss. Sollte dieser Schatten nicht wachsen, dann kénnte es aber
auch nur eine Narbe sein. |hr kénnt Euch sicher vorstellen wie ich mich gefuhlt
habe, immerhin ist es ein deutlicher Unterschied ob es ein Tumor ist oder vielleicht
doch ,nur” eine Narbe. Ich muss gestehen in diesen drei Monaten ist die Welt
Uber mir zusammengebrochen.

Erst die Diagnose keine Kinder zeugen zu kénnen, dann evtl. noch einen Tumor im
Gehirn, gefihlsméfig absolut beschissen.

Das zweite MRT sorgte fir Entspannung - kein Tumor. Es ist nicht gewachsen, es
ist eine Narbe die wohl auch fir die vergangenen Anfélle verantwortlich ist. Also
gut, kein Tumor aber was nun, wie geht es weiter? Ich wurde weiterhin krankge-
schrieben und zu einem Gutachter Arzt geschickt der prifen sollte ob ich meinen
Beruf als Zahntechniker weiter ausiben darf. Als ich [hm gesagt habe was ich in
meinem Beruf alles machen muss, war meine Zukunft besiegelt.....Umschulung!!!
Zahntechnik als Epileptiker ist zu geféhrlich!

Darauthin wurde mir nach Bestétigung des Gutachter Arztes, leider von meinem
Chef gekindigt. Ich war dann insgesamt mit den ganzen Behérdengéngen und
Vorbereitungen auf die Umschulung ein Jahr zuhause um dann im Juli 2011



meine Umschulung zum Kaufmann im Gesundheitswesen zu beginnen. So und
diesmal méchte ich euch sagen wusste ich Bescheid, ich wusste dass ich das
Klinefelter Syndrom - 47xxy habe. Unabhéngig davon war ich zu diesem Zeitpunkt
schon fast 30 Jahre und musste zundchst erst mal wieder lernen zu lernen und
dennoch habe ich mich nicht dahinter versteckt. Ich habe mich voll und ganz auf
die Umschulung konzentriert um einen méglichst guten Abschluss zu machen.
Nachdem ich mich zwei Jahre ins Zeug gelegt habe, konnte ich die Umschulung
zum Kaufmann im Gesundheitswesen im Juni 2013 erfolgreich abschlieBBen. Ich
hatte das Glick gleich im Juli 2013 eine Anstellung in einer Krankenhausverwal-
tung zu bekommen, in welcher ich bis heute tétig bin.

Also, an alle die denken wir kénnen nichts schaffen weil wir das Klinefelter 47xxy
haben. Ich wiederlege diesen Gedanken, denn wenn ihr euch was in den Kopf ge-
setzt habt dann schafft ihr das auch. In meinem Fall wusste ich das ich es schaffen
muss denn mit 30 Jahren eine zweite Chance nicht wahrzunehmen war fir mich
keine Option.

Also Kopf hoch und habt Vertrauen in Euch, Euer Wissen und Euer Kénnen!!!

Viele Grifle,
Marco Schaller
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Die bisherigen Informationen in dieser Broschire haben hoffentlich deutlich ge-
zeigt, dass Manner mit Klinefelter-Syndrom selbstversténdlich genauso wie andere
Ménner Partnerschaften eingehen und heiraten kénnen. Ehen von ihnen sind
héchstwahrscheinlich weder besser noch schlechter als andere. Eine gute sexuelle
Beziehung setzt im Allgemeinen jedoch eine regelméfige Hormonersatztherapie

voraus.

Gefdhrdet kdnnen Beziehungen sein, in denen die Partnerin einen ausgeprégten
Wunsch nach leiblichen Kindern hat, denn wenn der Lebenspartner unfruchtbar
ist, kann eine Partnerschaft unter dieser Bedingung sehr schwierig, vielleicht sogar
unmoglich sein.

Bis vor kurzer Zeit war die Diagnose Klinefelter-Syndrom zwangsléufig mit einer
Zeugungsunfahigkeit verbunden. Ein bestehender Kinderwunsch war nur durch

Adoption oder Einsatz von Spendersamen zu erfillen.

Bei der gezielten Erforschung des Klinefelter-Syndroms in den letzten Jahren
fanden die Wissenschaftler bei sehr vielen Heranwachsenden Spermien. Zwar
tauchen diese haufig nicht im Ejakulat auf, aber mit einer Hodenbiopsie (opera-
tive Entnahme von Hodengewebe) lassen sie sich gewinnen und zur kinstlichen
Befruchtung nutzen.

Diese Entnahme muss frijhzeitig erfolgen, méglichst bevor eine Hormonersatzthe-
rapie Uberhaupt begonnen wurde, da die Hormonersatztherapie im Gegensatz zur
kérpereigenen Hormonproduktion die spermienbildenden Zellen schnell deakti-

viert.

Es ist daher zu empfehlen, dass die Eltern bei ihrem Sohn schon im Teenageralter
die Spermiengewinnung veranlassen. Die Spermien kénnen dann tiefgefroren viele
Jahre gelagert werden, bis im Erwachsenenalter in einer Partnerschaft der Kinder-
wunsch aktuell wird.

Im Erwachsenenalter ist die Chance fertile Spermien zu finden deutlich vermindert.
Soll dennoch eine Hodenbiopsie im Rahmen einer Kinderwunschbehandlung
durchgefihrt werden, muss die Hormonersatztherapie unterbrochen werden.
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Die moderne Reproduktionsmedizin hat heute so fein entwickelte Techniken, dass
es moglich ist, nach einer stimulierenden Hormonbehandlung, der Frau mehrere
reife Eizellen zu entnehmen und auBerhalb des weiblichen Kérpers gezielt zu be-
fruchten. Bei dieser Methode (ICSI) wird unter dem Mikroskop mit einer winzigen
Kapillare das Spermium direkt in die Eizelle injiziert. So reichen auch unbeweg-
liche Spermien oder sogar deren Vorstufen fir eine kinstliche Befruchtung aus.
Die befruchtete Eizelle wird einige Zeit in einem Nahrmedium ,bebritet” und erst
wenn mehrere erfolgreiche Zellteilungen stattgefunden haben, wird der winzige
Fotus zuriick in die Gebérmutter der Frau gesetzt.

Mein Weg

Ich bin 39 Jahre alt. Dass ich KS-Trédger bin, weif} ich seit ich 15 bin.

Ich bin ein Wunschkind. Nicht, dass meine Eltern keine Kinder zeugen konnten,
nur wiinschte sich mein Vater - im Gegensatz zu meiner Mutter - nach dem Tod
meiner Schwester (kurz nach ihrer Geburt) kein weiteres Kind (ich habe noch einen
lebenden Bruder). Und so war meine Mutter iberglicklich, als ich dann tatséch-
lich gesund ,herausgekommen” bin.

Meine Kindheit verlief eher unaufféllig, sagt meine Mutter — nachdem ich einige
Jklinefelter” gelesen habe und auch beim letzten Jahrestreffen in Regenstauf von
Erfahrungen anderer gehért habe, wiirde ich das im Nachhinein anders deuten.
Ich war ein ruhiges Kind, ich hatte ein paar Freunde, aber nicht sehr viele, kann
mich erinnern, dass ich oft alleine mit dem Rad in der Natur unterwegs war, mit
meiner Bande (die eigentlich nur im Kopf existiert hat). Ich besuchte Sing- und
Flétenschule und ging zu den Pfadfindern; hier fand ich etwas Anschluss. Auch bei
der Einschulung habe ich etwas lénger gebraucht als andere, die Zeugnisse waren
durchschnittlich. So habe ich dann auch ,nur” die Hauptschule besucht und war
auch in dieser Zeit eher ein AuBenseiter und mit solchen befreundet.

Als ich 13 war trennten sich meine Eltern und lieBen sich scheiden. Das war
nicht leicht fir mich und machte sich auch bei meinen Noten bemerkbar. Durch
schlechte Freunde und falsche Wertevorstellungen habe ich eine , kriminelle”



Phase durchlebt (Ladendiebstahl, Klauen auf Baustellen — und das Schlimmste:
Seile spannen Uber Radwege im Wald.) Diverse Strafarbeitsstunden, Arreste und
vor allem ein guter Jugendpsychologe brachten mich zum Gliick wieder auf den
richtigen Weg.

Im letzten Hauptschuljahr wurde ich von einem Lernstudio betreut, fand dadurch
Freude an Mathematik und anderen Féchern und schaffte den QA mit 2,5. Es
folgte eine Berufsfachschule fir Elektrotechnik, die BAS und eine Ausbildung zum
Elektromechaniker.

Mit 15 bildete sich eine Brustdrisenschwellung heraus, und mein Hausarzt
Uberwies mich an einen Spezialisten (Prof. Dr. Heidemann, Kinderklinik Augsburg,
inzwischen emeritiert) der 47 XXY feststellte. [Er hat damals schon LH und FSH
beriicksichtigt!] Er besprach den Befund und die Infertilitét nur mit meiner Mutter,
die leider verséumte, mir zweiteres rechizeitig mitzuteilen.

Mit etwa 16 Jahren begann ich Alkohol zu trinken und Zigaretten (gelegentlich
auch Gras) zu rauchen. Ich ,wurde” Punk, verlor aber mein Lernziel, den Ab-
schluss zu machen und eine weiterfihrende Schule zu besuchen, nicht aus den
Augen.

Mit 18 hatte ich die erste ernsthafte Beziehung, das ,erste Mal” bahnte sich an,
ich merkte nichts von meiner Unfruchtbarkeit. Bis dato war der Testosteronspiegel
noch im grinen Bereich. Im Laufe des Jahres sollte ich dann Testoviron Depot
250, alle drei Wochen gespritzt bekommen.

[Aktuelle creme ich mir Gbrigens téglich 3g Tostran® 2% Gel (aus dem Spender)
auf die Oberschenkel und komme damit sehr gut zurecht.]

Ich zog aus, war manchmal sehr einsam in meiner Wohnung, hatte deswegen auch
schon Selbstmordgedanken, die ich zum Gliick aber schnell aus meinem Kopf ver-
bannte ob der Anzahl von Freunden und Verwandten, die ich mir dann vor Augen
hielt. [Dass der Selbstmordgedanke in eine Zeit fiel, in der ich mit dem Testosteron-
Spritzen schluderte ist méglich, das kann ich aber nicht mehr nachvollziehen. ]
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Mit einer anderen Freundin kam ein Kinderwunsch auf. Unwissend lief3 ich mein
Sperma untersuchen und mir wurde sehr unsensibel mitgeteilt: ,Wie Sie ja schon
wissen, sind Sie unfruchtbar...” An mehr kann ich mich aus diesem Gespréch nicht
mehr erinnern. Seither habe ich zwar gemerkt, dass es schén wére mit Kindern zu
leben, musste aber im Laufe der Zeit mit dem Gedanken abschlieBen, eigene be-
kommen zu kénnen. Die Unfruchtbarkeit half mir/uns bei den folgenden diversen
Liebeleien und Beziehungen zu unkomplizierterem Sex (ohne Pille und Kondom),
machte mich manchmal aber auch unvorsichtig in Bezug auf die Ubertragung von
Krankheiten (es ist aber nie was passiert!)

Ich besuchte das Bayernkolleg, um das Abitur nachzuholen. Ich war beliebt, ein
guter Kumpel, Klassen- und Kollegratssprecher, aber zeitweise Gber léngere Zeit
ohne feste ,Beziehung”. Mit 22 habe ich das Zigarettenrauchen wieder aufgehért
— (dank dem Buch) ,Endlich Nichtraucher.”

Ich erhielt die Hochschulreife, begann Diplomgeographie zu studieren, ging zwei
Mal fir sieben bzw. finf Monate nach Stidamerika, hatte Freude am Studium, vie-
le Bekannte, ein paar Freunde, ein paar Freundinnen, meist nichts Iéngeres. Die
Prifungen bestand ich, wenn auch nicht mit Bravour, vor allem das Auswendigler-
nen war und ist mir eine Schwierigkeit. 2007 habe ich schlieflich nach einem Jahr
Bearbeitungszeit meine Diplomarbeit abgegeben und das Studium abgeschlossen.
Es folgte eine Zeit der Arbeitslosigkeit, bis ich unverhofft Gber eine Zeitarbeitsfirma
wieder bei einer Elektrofirma angestellt wurde. Die Elektriker-Arbeit gefiel mir wie-
der, ich wurde Gbernommen und elektrifizierte bis 2013 Hallenkrane zusammen
mit einem netten Team. Nach einer Insolvenz kam aber ein Geschéftsfihrer in die
Firma, der energetisch eine Vaterfigur fir mich einnehmen sollte. ,Notgedrungen
musste” ich mich immer wieder mit ihm anlegen — als nach Gerechtigkeit stre-
bender Kollege, dann als Betriebsratsmitglied oder wegen einem weiteren Grund,
den ich unten beschreibe. Seit meiner Kiindigung arbeite ich nun als vielseitiger
Elektriker, Entwickler und technischer Ansprechpartner bei einer kleinen innovati-
ven Firma.

Wéhrend des Studiums habe ich auBBerdem eine Yogalehrer-Ausbildung absolviert.
Hierdurch hat mein Leben eine spirituellere Ausrichtung bekommen und ich habe



eine gute Méglichkeit gefunden in Bewegung zu bleiben und meinen Kérper und
Geist zu trainieren und zu reinigen. Demzufolge habe ich den Alkohol aus mei-
nem Leben verbannt und das Kiffen aufgegeben, um das Leben bewusster wahrzu-
nehmen. Es geht mir sehr gut, ohnel

Inzwischen, im Jahr 2007, habe ich meine Frau kennengelernt. Ich habe ihr recht
schnell von meiner Krankheit und deren Folgen erzéhlt — was schlieflich dazu
fihrte, dass sie unsere Beziehung beendete. Sie wollte unbedingt Familie und
Kinder und konnte sich das mit mir nicht vorstellen.

Ich blieb hartnéckig, argumentierte mit den bekannten Méglichkeiten, verschwand
nicht aus ihrem Leben, bis sie nach drei Monaten uns noch eine Chance gab.
Damals begann ich mich intensiver mit dem Klinefelter Syndrom auseinanderzu-
setzen. Ich lernte die DKSV kennen, wurde telefonisch von Franz Schorpp umfas-
send informiert, lese seither mit groBem Interesse den klinefelter, habe Gber Frau
Dr. Wahl, eine Humangenetikerin aus Augsburg, herausgefunden, dass ich den
Mosaikbefund 47 XXY/46,XY (94:6) habe, lasse mich auf Empfehlung fortan von
Dr. Pflaum, Endokrinologe in Augsburg, betreuen, habe fir 6 Monate Nebido ab-
gesetzt, um anschlieBend austesten zu lassen, ob doch noch Spermien vorhanden
seien (leider ohne Erfolg.) Eine Hodenbiopsie konnte ich mir nicht vorstellen. Mitte
2010 haben wir geheiratet und uns fir eine Behandlung mit Spendersamen (der
Erlanger Samenbank) entschieden. Die ersten finf Inseminationen waren nicht
mit Erfolg gekrént. Aber die sechste - aus einer Spermagabe von einem anderen
Spender - brachte uns einen Sohn, der im Juni 2012 gesund geboren wurde. Bei
der Insemination betreut uns das IVF-Zentrum in Augsburg.

Ungewshnlich fir einen Mann in der Stahlindustrie — aber nicht ungewdhnlich fir
einen KS-Tréger (I) - nahm ich 3 Monate Elternzeit und wollte anschliefiend weitere
9 Monate in Teilzeit arbeiten. Das Recht war auf meiner Seite, aber nicht besag-
ter Chef — also klagte ich und gewann den Prozess. Ich arbeitete in Eltern-Teilzeit
knapp 30 Stunden und verlie3 dann aus eigener Entscheidung die Firma.

Seither bin ich in dem Prozess des Papa-Seins voll involviert. Ja, es ist MEIN Sohn
— da besteht iberhaupt kein Zweifell Mit ihm ist es wunderbar und schrecklich
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anstrengend, er ist das gréBte Gliick auf Erden und bringt mich manchmal ganz
nah an meine Grenzen. Und all das ist gut so. Ich méchte ein ,anwesender” Vater
sein und arbeite deswegen nur so viel wie nétig (Teilzeit klappt beim neuven Chef),
um so oft wie méglich fir meinen Sohn und meine Frau da zu sein.

Nebenbei bemerkt, wir kénnen nicht genug kriegen und ,sind” nach 3 weiteren
Versuchen erneut schwanger :-). Hurralll

RS

Eine glickliche Familie

Ich heie Katja Wrede bin 33 Jahre alt, verheiratet mit Claus-Christian Wrede (38
Jahre, KS-Tréger) und habe drei Kinder. Als wir im August 2000 heirateten, ahnten
wir nicht, was fir Umwege wir gehen missen, um eine kleine Familie zu werden.
Nach zweijahriger Kinderlosigkeit lieBen wir uns untersuchen.

Der Urologe meines Mannes konnte anhand eines Blutbildes nichts erkennen und
lieB ein Spermiogramm erstellen. Dieses war fir ihn anscheinend ungewéhnlich,
so dass er noch ein zweites anfertigen lie3. Auch dieses sagte aus, dass mein
Mann keine Spermien besédBe. Darauthin Gberwies er ihn zur Andrologie in die
Berliner Charité ohne einen konkreten Verdacht zu Gufiern. Dort erfuhren wir dann
nach weiteren Untersuchungen, dass er das Klinefelter-Syndrom habe. Der Arzt
klérte uns in einem Gespréch Gber die Ursachen und unsere weiteren Méglichkei-
ten auf. Der Schock saf tief, hatten wir uns doch sehr eigene Kinder gewiinscht...
In den néchsten Tagen informierten wir uns im Internet genauer Gber das Syndrom
und seine Behandlungsméglichkeiten.

Nach einigen Tagen luden wir unsere Eltern ein, um ihnen davon zu berichten und
auch, damit die Fragerei nach Enkeln authér... Unsere Eltern waren fassungslos,
entsetzt, bestirzt. Ich glaube hauptséchlich meine Schwiegermutter hatte sehr
damit zu kédmpfen und wir versicherten ihr, dass sie keine Schuld hétte.



Wie sollte es nun weitergehen? Eine Adoption kam fir uns vordergriindig nicht in
Frage und so entschlossen wir uns ziemlich schnell, einen Termin in der Kinder-
wunschsprechstunde der Berliner Charité zu machen. Der 30. April 2003 bleibt
uns wohl fir immer im Gedéchtnis. An diesem Tag fand das erste Gespréch mit
der OA Frau Dr. med. Pfiiller in der Charité statt und sollte der Beginn eines neuen
Abschnittes in unserem Leben werden. In diesem Gespréch ging es darum, ob wir
aus psychologischer Sicht geeignet sind, ein Kind durch Fremdsperma zu bekom-
men und wurden Uber die Einzelschritte des Verfahrens sowie (ber die Erfolgsaus-
sichten und Komplikationsméglichkeiten aufgeklért.

Besonders meinem Mann wurde vor Augen gefihrt, was fir Probleme spdter fir
ihn auftauchen kénnten. Wir waren zuversichtlich, alle kommenden Hirden zu
meistern und bekamen das Okay. Bevor die eigentliche Kinderwunschbehandlung
losgehen konnte, mussten wir zu einem Notar. Dort wurden alle vertraglichen
Regelungen zu den Unterhaltsverpflichtungen des Partners, zum Verhdlinis der
Eltern und des Kindes gegeniber dem Arzt, der Samenbank und dem Samen-
spender, sowie rechtliche Hinweise zur Vaterschaftsanerkennung und zum Recht
des Kindes auf Feststellung seiner genetischen Herkunft notariell beurkundet.

Mit diesen zwei Bescheinigungen gingen wir dann zu einer uns empfohlenen
Samenbank. Dort wurden unsere Daten wie Alter, Gréfe, Gewicht, Augen- und
Haarfarbe und Merkmale aus unseren Familien aufgenommen. Mit diesen Daten
suchte der Urologe spéter dann den geeigneten Spender aus. Wir hatten keinerlei
Mitspracherecht, anders als in den USA, wo es méglich ist, Spender anhand von
gewlnschten Eigenschaften auszusuchen. Wir unterschrieben den ,Kaufvertrag”
und nun konnte es losgehen. In der Berliner Charité wurde ich untersucht und
hormonell eingestellt. Aufgrund von Ultraschalluntersuchungen wurde mittels einer
Spritze der Eisprung ausgelést und am néchsten Tag die Insemination vorgenom-
men — dabei wird der Frau eine Kanile in die Gebdrmutter eingefihrt und der
Samen eingespritzt.

Nun hief3 es abwarten. Leider wurde ich nicht schwanger — was bei einer Erfolgs-
aussicht von 40 % nach drei Versuchen auch nicht von uns erwartet wurde. Doch
welch eine Freude, schon beim zweiten Mal klappte es und wir erwarteten unser



62 PARTNERSCHAFT, FAMILIE UND
el KINDERWUNSCH

erstes Kind. Die Schwangerschaft verlief nach anfénglichen Komplikationen rei-
bungslos und im Juli 2004 wurde dann unser Sohn Julian geboren. Da er mir sehr
dhnlich sah, kam keiner auf die Idee, dass Julian nicht der leibliche Sohn von uns
beiden sei. In der Anfangszeit hatte mein Mann schon ein wenig damit zu kémp-
fen, dass Julian nicht ,sein” Sohn ist. Wir hatten oft das innerliche Bediirfnis uns
anderen gegeniber erklédren zu missen, wann immer Julian bewundert wurde. Mit
der Zeit lief} es nach und inzwischen ist es nun das normalste der Welt, das Julian
durch Fremdsperma gezeugt wurde. Julian entwickelte sich gut und bald entschie-
den wir uns spdter einmal weitere Kinder zu wollen und reservierten uns deshalb
vom gleichen Spender Samen fir weitere Versuche, damit die Kinder den gleichen
biologischen Vater hétten.

Nach drei Jahren entschieden wir uns fir einen neuen Anlauf. Die Prozedur war
die Gleiche wie beim ersten Mal — aber diesmal klappte es gleich beim ersten
Versuch. Das Risiko einer Mehrlings-Schwangerschaft war uns bewusst und doch
waren wir erst einmal schockiert Gber die Nachricht Zwillinge zu bekommen. Nach
einer ruhigen Schwangerschaft kamen unsere Zwillinge, Amelie und Constantin,
im Juli 2008 per Kaiserschnitt zur Welt. Unsere Familie ist nun komplett. Wenn
unsere Kinder gréBer sein werden, werden wir ihnen von dem anderen ,,Papa”

erzéhlen.

Zum Abschluss sei noch kurz etwas zu den Finanzen zu sagen. Wir mussten alles
selber zahlen (jeweils ca. 3000 Euro), da die Krankenkasse eine solche Behand-
lung nicht als Heilmittel ansieht und deshalb nichts bezahlt.

Wir sind sehr glicklich und dankbar ber die Méglichkeit, eigene Kinder mittels
Fremdspermieninsemination bekommen zu haben und wollen anderen Paaren

Mut machen den gleichen Weg zu gehen.

Katia Wrede
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Gerade dltere Ménner mit Klinefelter-Syndrom fragen héaufig nach, ob im Verlauf
des Lebens mit besonderen Erkrankungen zu rechnen ist. Dies ist nicht zwangs-
l&ufig der Fall, denn Jungen und Ménner mit Klinefelter-Syndrom besitzen kein
auBergewdhnlich erhéhtes Risiko fir besondere Krankheiten, das Grund zur Sorge
bieten wirde. Schlieflich kann auch ein normaler Chromosomensatz kein risiko-
freies Leben garantieren oder eine spatere Behinderung véllig ausschlieBen. Viel
wahrscheinlicher ist es, im téglichen Straflenverkehr zu verungliicken und dann ein
Leben lang ein Handicap davonzutragen.

Es ist jedoch richtig, dass beim Klinefelter-Syndrom einige potentielle Begleiter-
scheinungen etwas haufiger auftreten kénnen, als im normalen Bevélkerungsquer-
schnitt zu erwarten ist. Fir eine ehrliche Darstellung des Klinefelter-Syndroms ist
es wichtig, diese zu kennen, um Méglichkeiten der Vorsorge und Hilfe zu nutzen.
Doch dirfen sie niemanden veranlassen, den Lebenswert eines Menschen mit
Klinefelter-Syndrom in Frage zu stellen.

Zu diesen Begleiterscheinungen gehort, dass sich ungeféhr bei der Halfte der be-
troffenen Jungen bzw. Ménner in der Spétpubertdt eine weibliche Brust entwickelt.
Dieses vermehrte Brustdrisengewebe (Gyndkomastie) kann durch eine frihzeitige
Hormonersatztherapie unter Umsténden vermieden, andernfalls auch chirurgisch
entfernt werden, wenn es emotional oder kosmetisch zu sehr stért. Die Operation
sollte jedoch nur von einem Chirurgen durchgefihrt werden, der mit plastischen
Operationen dieser Art vertraut ist, damit die Narben klein und unaufféllig ausfal-
len. Andernfalls kénnte das Ergebnis dieses Eingriffs psychisch genauso belastend
sein wie das vermehrte Brustgewebe vor der Operation.

Daneben gibt es Hinweise, dass sich Krampfadern und Geschwiire an den Beinen
bei dlteren Ménnern mit Klinefelter-Syndrom héaufiger ausbilden als bei anderen.
Verschiedene Mafinahmen (gerade auch zur Vorbeugung), wie eine gesunde
Ernghrung, Sport (vor allem Schwimmen), kalte Duschgénge und das Tragen von
Stitzstrimpfen kénnen hier helfen.

Da im Kérper vieler betroffener Ménner nicht genug Testosteron gebildet wird,
kann sich die Knochenmasse verringern (Osteopenie, Osteoporose). Um dies
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zu verhindern, muss der Testosteronspiegel im Blut regelmdBig bestimmt und ein
Mangel ausgeglichen werden. Zusétzlich empfehlen sich auch hier eine vollwerti-
ge, kalziumreiche Erndhrung sowie sportliche Akfivitéten.

Bei der Aufklarung der Ménner mit Klinefelter-Syndrom soll ebenso wenig ver-
schwiegen werden, dass im Vergleich zu anderen Médnnern ein erhdhtes Risiko
fur einige Tumorformen (Keimzelltumor, Brustkrebs) besteht, damit dies bei den
Vorsorgeuntersuchungen beriicksichtigt werden kann. Gerade hier ist unbedingt
deutlich zu machen, dass ,erhéhtes Risiko” nicht heifit, zwangslaufig erkranken zu
missen. Zwar besitzt ein Mann mit Klinefelter-Syndrom ein 20fach erhéhtes Risiko
for Brustkrebs, doch liegt es immer noch deutlich unter dem Brustkrebsrisiko fir
Frauen. Tatséchlich kommen die genannten Tumore bei Médnnern mit Klinefelter-
Syndrom nur sehr selten vor, und auflerdem ist gerade fir Krebs bekannt, dass
seine Auslésung sehr viele (und nicht nur genetische) Ursachen haben kann.

Tritt ein Mangel an ménnlichen Hormonen erst im spéteren Erwachsenenalter
auf, kann eine Rickbildung der Muskulatur zu einer deutlichen Verminderung der
kérperlichen Leistungsféhigkeit fihren. Dies verursacht dann oft Midigkeit, da
kérperliche Tétigkeiten als anstrengend empfunden werden. Die Einschréinkung
der Leistungsfahigkeit wird gelegentlich durch eine verminderte Blutbildung mit
Mangel an roten Blutkérperchen verstéarkt.

Am Knochen tritt bei Testosteronmangel eine Verminderung des Kalksalzgehaltes
ein, was im Verlauf der Jahre Rickenschmerzen und eine erhéhte Bruchneigung
der Knochen verursacht. Dies wird dann als Osteopenie (Verminderung der Knoch-
enmasse) und bei bereits eingetretenen Knochenbrichen als Osteoporose bezeichnet.

Bei Testosteronmangel lésst auBerdem auch das sexuelle Verlangen oft nach.
Gleichzeitig besteht manchmal eine Erekfionsschwéiche, d.h. der Penis wird nicht
ausreichend steif fir den Geschlechtsverkehr.

Nicht zuletzt deshalb sollten neben dem Testosteronwert regelmafig die Werte von
FH, FSH und Ostradiol bestimmt werden. Weitere Ausfihrungen hierzu finden Sie
im Kapitel ,Hormontherapie”.



Eine unzureichende Produktion von Testosteron ist keine Nebenséchlichkeit,
die vom Patienten einfach ignoriert werden darf!

Die langfristige Schadigung des Knochens infolge des Testosteronmangels bereitet
kérperliche Beschwerden und birgt das Risiko einer erhdhten Neigung zu Kno-
chenbrichen. Auch wenn zum Zeitpunkt der Entdeckung des Testosteronmangels
der Knochen noch gesund ist, muss zur Vorbeugung eines ansonsten zwangsléufig
entstehenden Knochenschwundes eine Behandlung erfolgen.

Der Verlust an Libido und Potenz wie auch das Zurickgehen des Bartwuchses be-
eintréichtigen das Selbstvertrauen der betroffenen Ménner und verursachen einen
seelischen Leidensdruck, der durch die Abnahme von Muskelkraft und kérperli-
cher Leistungsfahigkeit noch verstarkt wird. Wegen dieser Auswirkungen muss ein
Mangel an Testosteron unbedingt behandelt werden, damit das kérperliche und
auch das psychische Wohlbefinden wiederhergestellt und aufrechterhalten werden.
Damit eine kontinuierliche Behandlung des Hormonmangels gewdhrleistet ist,
sollte jeder Mann mit Klinefelter-Syndrom Gber die geschilderten Zusammenhénge
umfassend informiert sein.

Verspdtetes Liebesgliick

Ich bin die Ehefrau eines KS-Betroffenen und melde mich heute mit diesem Thema
zu Wort. Ich muss dazu kurz in die Zeit um 1985 gehen. Als ich meinen Mann
kennenlernte, waren wir beide 40 Jahre alt. Mit der Diagnose KS, gestellt durch
das Hygieneinstitut Kiel, begann eine fast 10jahrige Irrfahrt von Arzt zu Arzt. Unser
damaliger Urologe betreute 30 KS-Betroffene aus Schleswig-Holstein. Die Adresse
des Urologen erhielt ich durch meine Tétigkeit als MTA in der Uni-Kinderklinik, wo
es eine KS-Sprechstunde gab.

Die Betreuung war von kurzer Dauer, da er in den Ruhestand ging. Das Aus-
probieren mit Spritze und Gel ging weiter. Ich stérte mich am Desinteresse der
behandelnden Arzte und deren Betreuung und lieB nicht locker, forderte Blut- und
Hormonwerte, aber die Resultate waren nie zufriedenstellend. Die Therapie fir
meinen Mann war schwierig.
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Die grofie Wende kam fir uns mit dem Jahrestreffen der DKSV e.V. in Soest.

Hier wurde uns ein Kontakt zu Herrn Jens Jacobeit, Endokrinologikum Hamburg
vermittelt und dieser machte uns endlich Mut: ,Herr S., Sie sind doch noch ein
junger Mann, mit der Nebidospritze werden |hre Frau und Sie noch viele Jahre ein
erfilltes Sexualleben haben.”

Mein Mann bekommt jetzt alle neun Wochen seine Spritze. Die entsprechenden
Blutparameter werden ihm vor der Injektion abgenommen und nach 14 Tagen
werden die Werte und Verdnderungen telefonisch besprochen.

Sein Interesse an seiner Lebensentwicklung als Betroffener ist stark gewachsen.
Und wir sind beide auf alles neugierig, was uns dem KS néher bringt. So haben
wir in Hamburg und Berlin 2011 an Intensivkursen teilgenommen. Mein Mann
fihlt sich jetzt viel besser, weil er mehr tber sich in Erfahrung bringen konnte.
Doch er muss immer noch einiges verarbeiten.

Mit der Spritze erlebt mein Mann seine zweite Pubertét. Der Sex macht uns Spafi.

Und so kénnen wir auch mit 68 Jahren noch ein verspdtetes Liebesgliick erleben.
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Es gibt sowohl Ménner mit Klinefelter-Syndrom, die bis zum 35. Lebensjahr noch
Uber eine ausreichende Testosteronproduktion des Kérpers verfigen, sowie Ju-
gendliche oder junge Erwachsene, die bereits kurz nach der Pubertét Gber keine
ausreichende kérpereigene Produktion von Testosteron verfigen. Aus diesem
Grund ist es sehr wichtig, dass alle Jungen mit Klinefelter-Syndrom ab der Pubertat
im Hinblick auf die Testosteron-Produktion j@hrlich untersucht werden, auch wenn
keine Beschwerden bestehen. Nur so kann noch vor dem Aufireten von Beschwer-
den ein Testosteronmangel erkannt werden. Diese medizinische Untersuchung
schlieBt die Beurteilung von kérperlichen Anzeichen eines Testosteronmangels
genauso ein (siehe Tabelle unten), wie Blutuntersuchungen mit der Bestimmung
der Testosteron-Konzentration und anderer Hormone im Blut.

in der Pubertat nach der Pubertdt

Knochen UberméBiges Langenwachstum Verlust an Knochenmasse
(Hochwuchs) (Osteopenie, Osteoporose)

Kehlkopf Ausbleiben des Stimmbruchs keine Anderung

Behaarung kein Bartwuchs, wenig Achsel- und | nachlassender Bartwuchs, Vermind. d.
Schamhaare, keine Kérperhaare Achsel-, Scham- & Kérperbehaarung

Muskulatur unterentwickelt Ruckbildung, Kraft l&sst nach

Blutbildung zu wenig rote Blutkérperchen zu wenig rote Blutkérperchen

Haut blass, oft trocken blass, oft trocken

Penis Wachstum verzégert keine Anderung

Hodensack oft klein, wenig pigmentiert keine Anderung

Libido, Potenz | geringe Libido, kaum Erektionen Libido & Potenz lassen nach

Tabelle: Zeichen eines Mangels an Testosteron bei Jungen und Ménnern

Die Konzentration des Testosterons im Blut kann in drei verschiedenen Einheiten
gemessen werden:

nmol/l = Nanomol pro Liter
ng/ml = Nanogramm pro Milliliter

ng/dl = Nanogramm pro Deziliter

1 nmol/l = 0,2882 ng/ml = 28,82 ng/dI



Als Normbereich gelten folgende Werte in den jeweiligen Einheiten:
nmol/I ng/ml ng/dl
12 -35 3,46 - 10,09 346 - 1009

Bei der Beurteilung der Hormonwerte im Blut eines Mannes mit Klinefelter-Syn-
drom sollte auch das Hormon LH (Luteinisierendes Hormon) beriicksichtigt wer-
den, dessen Produktion im Kérper von Testosteron normalerweise unterdriickt wird.
Ist der Wert von LH viel zu hoch, so zeigt auch dies eine unzureichende Testos-
teronwirkung an. Ist der Wert von Testosteron erniedrigt und der von LH deutlich
erhéht und bestehen auBerdem noch verschiedene Anzeichen eines Testosteron-
mangels (siehe Tabelle oben), liegt sehr wahrscheinlich ein behandlungsbedirfti-
ges Defizit an Testosteron im Kérper vor.

Bei Jungen in der Pubertét spielen die klinischen Zeichen eines Testosteronman-
gels eine besonders wichtige Rolle. Auch ist hier der Leidensdruck zu bericksich-
tigen, der von einem fehlenden vollstéindigen Eintritt der Pubertét ausgeht und for
den Jungen in diesem sensiblen Alter besonders empfindsam ist. Daher sollte bei
Jungen mit Klinefelter-Syndrom der Einsatz von Testosteronpréparaten im Allge-
meinen eher etwas grofiziigiger gehandhabt werden als bei anderen ménnlichen
Patienten.

All diese Hinweise missen fir jeden einzelnen der betroffenen Jungen und Mén-
ner individuell vom Arzt beurteilt werden. Auf keinen Fall dirfen sie vollkommen
vorbehaltlos Gbernommen werden.

Wie lange wird die Hormonersatztherapie durchgefihrt?

Da die Ursache des Klinefelter-Syndroms eine Chromosomenstérung in den
Kérperzellen ist, die nicht korrigiert werden kann, tritt eine Erholung der Hoden-
funktion nicht ein. Daher muss bei einem vorliegenden Testosteronmangel eine
lebenslange Behandlung erfolgen.

Welche Hormonprdparate stehen zur Verfigung?

Testosteron kann recht einfach hergestellt werden. Das synthetische Testosteron ist
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véllig identisch mit dem natirlicherweise im Hoden produzierten. Der Kérper kann
daher nicht zwischen natirlichem und kinstlichem Testosteron unterscheiden. Da-
durch ist die volle Wirksamkeit des Praparats gewdhrleistet. Dariber hinaus bietet
die kinstliche Herstellung von Testosteron den Vorteil, dass es véllig rein und frei
von Verunreinigungen oder Krankheitserregern ist.

Testosteron steht als Medikament in Form von Spritzen und Gelen zur Verfigung.
Es stehen zwei verschiedene Arten von Spritzen zur Verfiigung: Testosteron-Depot-
Spritzen, die im Abstand von ca. 2 bis 3 Wochen, sowie Langzeit-Depot-Spritzen,
welche im Abstand von ca. 2 bis 3 Monaten verabreicht werden. Die Gele werden
téglich aufgetragen, z.B. auf die Oberarme oder Oberschenkel.

Tabletten werden heute nicht mehr angewendet, da Testosteron im Verdauungs-
trakt zum GroBteil zerstért wird und nicht besonders gut vertraglich ist. Welche
Form fir den Betroffenen die richtige ist, entscheidet ein guter Arzt in enger Zu-
sammenarbeit mit seinem Patienten, da nicht jeder alle Formen gleich gut ver-
tragt oder eine zufriedenstellende Wirkung erreicht.

Ganz wichtig ist die sorgféltige Einstellung der erforderlichen Dosis. Testosteron
hat eine sehr breite Streuung bei den Normalwerten im Blut, d.h. bei zwei richtig
eingestellten Betroffenen kénnen die Dosierungen durchaus um den Faktor 3
auseinanderliegen.

Gerade die Ersteinstellung sollte daher nur ein erfahrener Therapeut durchfthren.
Im Idealfall ist das ein(e) Androloge/in oder (Kinder- und Jugend-)Endokrinologe/
in, der/die viele Patienten mit dem Klinefelter-Syndrom behandelt.

Ziel jeder Behandlung ist es, einen ausgewogenen Hormonhaushalt zu gewdhr-
leisten, um dem Betroffenen langfristig ein méglichst beschwerdefreies Leben zu
ermdglichen. Neben der Behandlung mit Testosteron ké&nnen im Einzelfall auch
zusdtzliche Medikamente nétig sein.



73

Welche Untersuchungen sind vor einer Behandlung mit
Testosteron erforderlich?

Liegt ein behandlungsbedirftiger Testosteronmangel vor, sollte vor dem Therapie-
beginn eine allgemeine arztliche Untersuchung erfolgen. Bei jedem Mann muss
eine Untersuchung der Vorsteherdrise (Prostata), méglichst mit Ultraschall, auf
ieden Fall aber eine Bestimmung des Prostata-spezifischen Antigens (PSA) durch-
gefihrt werden. Die Bestimmung des PSA hat heute eine entscheidende Bedeu-
tung bei der Friherkennung des Prostatakarzinoms und sollte daher bei allen
Ménnern mit Klinefelter-Syndrom vor und wéhrend der Testosterontherapie regel-
mé&Big durchgefihrt werden. Auf diese Untersuchungen kann nur bei Jugendlichen
verzichtet werden, da in diesem Alter Veréinderungen der Vorsteherdrise (Prostata)
duBerst selten sind. Blutuntersuchungen mit Bestimmung der Fettwerte, Leberwerte
und des Blutbildes sollen Aufschluss geben, ob Hinweise fir Fettstoffwechselsts-
rungen, Lebererkrankungen oder Stérungen der Blutbildung vorliegen. AuBBerdem
ist eine Uberprifung des Knochenstoffwechsels notwendig. Durch Réntgenunter-
suchungen (Knochendichtemessung) kann der Kalksalzgehalt ermittelt und so das
Ausmaf} einer eventuell vorhandenen Entkalkung festgestellt werden.

Welche Nebenwirkungen kénnen auftreten?

Nebenwirkungen einer Behandlung mit Testosteron sind selten. Eine Allergie
gegen das synthetische Hormon ist nicht bekannt.

Selten bildet sich zu Beginn einer Behandlung eine Akne auf den Schultern, auf
der Brust oder im Gesicht des Patienten. Hierbei handelt es sich um ein individu-
ell starkes Ansprechen der Talgdrisen auf Testosteron, da das ménnliche Ge-
schlechtshormon natirlicherweise die Talgdriisen der Haut stimuliert. Betroffene
Méanner wiirden wahrscheinlich auch eine Akne entwickeln, wenn die Hodenfunk-
tion intakt wére und sie nicht mit Testosteron behandelt werden missten. Meis-
tens bildet sich die Akne wéhrend der Fortfihrung der Testosteron-Behandlung
von selbst zuriick, wie sich ja auch in der Pubertét von Jungen eine Akne mit der
Zeit oft wieder verliert. Manchmal wird die Akne jedoch stérend. Dann sollte eine
Behandlung durch einen Hautarzt erfolgen und die Dosis des Testosterons sollte
etwas gesenkt und dann gleichméBiger gehalten werden.

Testosteron stimuliert das Wachstum der Vorsteherdrise (Prostata). Dies ist eine
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andere der natirlichen Wirkungen des ménnlichen Geschlechtshormons, wie

sie auch bei gesunden, besonders dlteren Ménnern zu beobachten ist. Ist die
Vorsteherdrise (Prostata) schon vor Therapiebeginn vergréfert, sollte nach einer
eingehenden Untersuchung sorgféltig Gberlegt werden, ob eine weitere Vergréfie-
rung der Prostata durch die Behandlung gesundheitlich verantwortet werden kann.
Wahrend einer Behandlung mit Testosteron sollte ab dem 45. Lebensjahr eine
iéhrliche Untersuchung der Prostata als Routinekontrolle erfolgen.

Testosteron hat aber auch eine negative Eigenschaft. Es beeinflusst den Fettstoff-
wechsel im menschlichen Kérper nachteilig. So senkt das Testosteron im Blut den
Anteil des HDL-Cholesterins (Abkirzung fir den englischen Begriff High Density
Lipoprotein), welches das Risiko einer Verkalkung der BlutgeféBe mindert. Somit
steigert Testosteron indirekt das Risiko der Geféfiverkalkung. Hierbei ist allerdings
zu beriicksichtigen, dass durch eine Testosterontherapie nur ein fehlendes Hor-
mon im Kérper ersetzt wird, und hierdurch das Risiko fir GeféBverkalkungen nur
auf ein Niveau gehoben wird, wie es einem gesunden Mann entspricht. Dariber
hinaus spielen andere Faktoren, wie beispielsweise das gesundheitsgefédhrdende
Rauchen, hierbei eine wesentlich gréBere Rolle.

Aus den Nebenwirkungen ldsst sich ableiten, welche Ménner keine Testosteron-
therapie erhalten dirfen: Testosteron darf unter keinen Umsténden eingenommen
werden, wenn ein bdsartiger Tumor der Vorsteherdriise (Prostata) besteht oder ent-
fernt worden ist. Daher muss vor Therapiebeginn immer eine Untersuchung der
Prostata erfolgen.

Liegt schon bei Behandlungsbeginn eine Akne vor, sollten die Hormongaben
allenfalls sehr vorsichtig und zunéchst nur in recht niedriger Dosierung verabreicht
werden. Tritt wéhrend der Hormontherapie keine weitere Verschlechterung der
Akne ein, kénnen die Hormongaben unter érztlicher Kontrolle langsam gesteigert
werden.

Wer darf nicht mit Testosteron behandelt werden?

Auch Stérungen der Leberfunktion gebieten Zurickhaltung bei einer Hormon-
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behandlung, da das Testosteron in der Leber abgebaut wird. Fir eine gesunde,
vollfunktionstiichtige Leber ist diese Aufgabe kein besonderes Problem. Wenn
aber eine Lebererkrankung vorliegt, kann der Abbau von Testosteron fir sie eine
zusétzliche Belastung bedeuten. Besteht eine Funktionsstérung, muss gemeinsam
mit einem erfahrenen Arzt beraten werden, ob eine Behandlung mit Testosteron in
diesem Fall maglich ist.

Auch ausgeprégte Stérungen des Fettstoffwechsels kénnen durch eine Testosteron-
therapie verschlechtert werden. Hier muss vor der Verabreichung versucht werden,
die Fett-Werte im Blut zu verbessern. Auflerdem sollten Ubergewichtige Ménner
eine Normalisierung des Kérpergewichts anstreben.

Testosteron steigert die Bildung der roten Blutkérperchen. Daher dirfen Ménner,
die schon vor der Therapie zu viele rote Blutkérperchen im Blutbild aufweisen,
ebenfalls nicht mit Testosteron behandelt werden. In diesem Fall muss zunéchst die
genaue Ursache der vermehrten Blutbildung untersucht werden.

Welche regelmafligen Kontrollen sollten bei Jungen und Ménnern
mit Klinefelter-Syndrom stattfinden?

Die notwendigen Kontrollen bei Jungen und Mannern mit Klinefelter-Syndrom
richten sich nach ihren individuellen Bedirfnissen und der Schnelligkeit der Verén-
derungen. Haufigere Kontrollen sind zur Zeit der frihen Neugeborenen-Phase und
der Pubertat notwendig, da hier schnelle Veranderungen wéhrend der Entwicklung
durchlaufen werden. Grofiziigiger gewdhlt werden darf der Abstand zwischen den
einzelnen Kontrollen in der Kindheit und im Erwachsenenalter, da wéhrend dieser
Lebensphasen Verdnderungen nur langsam eintreten.

Bei bekanntem Klinefelter-Syndrom empfiehlt sich im ersten Lebensjahr neben den
planméBigen Untersuchungen die Hinzuziehung eines Endokrinologen oder eines
Kinderarztes, der die Lage der Hoden und die Penislénge des Jungen Gberprift.
Dadurch kénnen Abweichungen frih erkannt und behandelt werden. In der Kind-
heit, wenn die Hodenfunktion ruht, sind allenfalls noch jéhrliche Untersuchungen
erforderlich.
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In der Pubertét richtet sich das Vorgehen nach dem Verlauf. Ist er altersgerecht
und normal, reichen halbjahrliche bis jahrliche Besuche beim Arzt. Bei verzégerter
Pubertét und wenn mit Testosteron behandelt werden muss, sollten die Kontrollen
viertel- bis halbjéhrlich erfolgen.

Beim erwachsenen Mann reicht eine Kontrolle pro Jahr aus, aufler es erfolgt gera-
de die Einstellung der Testosteron-Therapie.

Die Kontrolluntersuchungen beim Klinefelter-Syndrom beinhalten meist die Unter-
suchung der Hormone Testosteron, LH und FSH, die Untersuchung der Brust auf
eine vorliegende Brustdrisenvergréfierung (Gynékomastie) und der Genitalien.
Eine Uberprifung der Knochendichte vor dem 15. Lebensjahr erscheint nicht
sinnvoll, da es keine Vergleichswerte fir dieses Alter gibt. Auch spéter sollte die
Knochendichte nicht éfter als alle 2 bis 3 Jahre gemessen werden. Mit der Uber-
prifung der Knochendichte kann der Therapieerfolg der Testosteronbehandlung
kontrolliert werden.

Die regelméBige Kontrolle sogenannter Tumormarker ist wie bei fast allen anderen
Krankheiten oder Stérungen mit Tumoren erfahrungsgemdéf nicht sinnvoll, da die
Zielrichtigkeit und Empfindlichkeit dieser Tests zu gering sind. Eltern oder Betrof-
fene wiegen sich oft in falscher Sicherheit, oder, und das ist héufiger der Fall, es
wird durch falsche viel zu hohe Werte bei den Patienten ein Tumor vermutet, wo
keiner ist. Dies fuhrt zu langwierigen und mitunter sogar geféhrlichen Untersu-
chungen, die eigentlich Gberflissig sind. Wichtig ist hier nur, daran zu denken,
dass bei Ménnern mit Klinefelter-Syndrom einige sehr seltene Tumore (Germione)

vorkommen kénnen.

Bei Ménnern mit nachgewiesenem Hormonmangel und Therapiebeginn mit
Testosteron sind anfénglich héufiger Kontrollen erforderlich als im weiteren Verlauf
der Behandlung. Dadurch soll gewdhrleistet werden, dass die Hormondosis richtig
gewdhlt ist und unerwiinschte Begleiterscheinungen frihzeitig erkannt werden. Die
Absténde der einzelnen Kontrollen missen bei jedem Betroffenen individuell ab-
gestimmt werden, daher kénnen die Angaben hier lediglich eine erste, allgemeine
Orientierungshilfe sein.



Eine erste Kontrolle der Testosteron-Werte kann bei der Hormontherapie mit
Testosteron-Spritzen vor der Gabe der 2. Spritze, also meist nach 3 bis 4 Wochen
bzw. bei der ,Drei-Monats-Spritze” vor Gabe der 2. Spritze, also meist nach ca. 6
Wochen erfolgen. Dann kénnen auch die Vertréglichkeit der Therapie und eventu-
elle Probleme mit dem Arzt besprochen werden. Bei problemlosem Verlauf werden
weitere Untersuchungen einschlieBlich der Uberprifung der Leber- und Fettwerte
sowie des Blutbildes 3 und 6 Monate nach Therapiebeginn durchgefihrt. Diese
Untersuchungen erfolgen danach in halbjghrlichem Abstand. Einmal jéhrlich ist
eine Untersuchung der Vorsteherdrise (Prostata) erforderlich, um eine eventuelle
Volumenzunahme infolge der Hormontherapie frihzeitig festzustellen.

Daneben sind natirlich auch das Wohlbefinden, die kérperliche Leistungsféhig-
keit, Rasurhéufigkeit, Libido und Potenz wichtige Kriterien der Wirkung der Testos-
terontherapie. Daher sollte der behandelnde Arzt auch hierzu informiert werden.
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Was versteht man unter Frohférderung?

Frohférderstellen sind offene Anlaufstellen fir Familien, die sich Sorgen um die
Entwicklung ihrer Kinder machen. Sie betreuen Kinder im Alter von der Geburt bis
zu 6 Jahren, die in ihrer Entwicklung verzégert, behindert oder von Behinderung

bedroht sind.

Die Therapeuten, Padagogen und Psychologen arbeiten spielerisch mit den Kin-
dern und versuchen sie individuell auf die néchste Entwicklungsstufe vorzubereiten.
Dabei erfolgt eine ganzheitliche Betreuung aller Bereiche der kindlichen Entwick-
lung, wie z.B. die Wahrnehmung, die Motorik, die Feinmotorik, das Spiel- und
Sozialverhalten und die Sprache.

AuBerdem begleiten, beraten und unterstitzen Frihférderstellen die Familien der
Kinder und deren Umfeld (wie z.B. Erzieherinnen und Erzieher im Kindergarten).

In der Regel erfolgt die Betreuung einmal in der Woche bei den Familien zu Hause
oder im Kindergarten. In den Férderstunden werden das vorhandene Spielmaterial,
die Geschwisterkinder und die Eltern mit einbezogen.

Um die Frihférderung nutzen zu kénnen, sind eine Antragstellung sowie in der Re-
gel ein Gutachten notwendig. Allerdings entstehen den Eltern hierfir keine Kosten,
denn diese werden von den Krankenkassen und Sozialémtern getragen.

Weitere Informationen finden Sie im Internet unter:

www.fruehfoerderstellen.de



Ein Logopdde berichtet aus seiner Praxis

Tim (KS-Trager), kommt seit er drei Jahre alt ist, regelmé&Big einmal in der Woche
in meine logopddische Praxis zur Sprachtherapie.

Anfangs habe ich Tim, als einen schichternen Jungen kennen gelernt, dessen
Sprechverhalten stimmungsabhdngig war. Wenn er sich wohl fihlte, sprach er
gern und viel, nur konnte ich ihn kaum verstehen. Er lief} Silben und Laute aus
und ersetzte alle Strémungslaute (FS,Sch) durch Plosivlaute (BTK), so hief} z.B.”
Schwester” bei ihm ,Wetter”, ,hoch” gleich ,hop”. Sein Wortschatz war sehr
begrenzt, Satzbau und Erzéhlkonstruktion wenig entwickelt. Zudem sprach er sehr
nuschelig, auch bedingt durch die fehlenden oberen Frontzghne, die ihm gezogen
worden waren, da diese einen Zahnschmelzdefekt hatten.

Da auch andere Kinder im Kindergarten ihn kaum verstehen konnten und Tim in
Gruppen sehr zuriickhaltend war, hatte er auBer seiner drei Jahre édlteren Schwes-
ter keine Spielkameraden.

Meine vordringlichste Aufgabe war also, erst einmal die Versténdlichkeit seiner
Aussprache zu verbessern. Ich begann, die Strémungslaute ,F“, ,S” und ,Sch”
spielerisch einzufthren und zu etablieren. Wir hatten bald einen guten ,Draht”
zueinander und je mehr Vertrauen Tim fasste, umso kreativer wurde er im freien

Spiel.

Tim hatte Schwierigkeiten, sich langer auf ein Thema zu konzentrieren, léinge-

res Sitzen am Tisch hielt er nicht aus. Ich habe Tim Gberwiegend gut gelaunt in
den Therapiestunden erlebt, es gab allerdings Tage, an denen man nicht mit

ihm arbeiten konnte, da er von seinen kréftigen Launen bestimmt wurde, die er
unmissversténdlich zum Ausdruck brachte. AuBerdem darf es in der Therapie nicht
zu sehr nach ,Arbeit riechen”, dann machte er nicht mehr mit, und neuerdings
sagt er dann selbstbewusst: ,Das ist langweilig.” So besteht die kreative Heraus-
forderung fur mich als Therapeuten darin, die Therapieschwerpunkte in Spiele zu

integrieren.
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Seinen grofen Bewegungsdrang konnte er bei mir immer ausleben. Von der Frih-
forderung wusste ich, dass Tim Kérperkontakt nicht gerne zulieB.

Im Laufe der Therapie entwickelte sich ein Spiel: Tim versteckte sich unter einer
Decke oder ich musste ihn einwickeln und dann den Backer spielen, er war der
Brotteig , den ich immer wieder durchkneten, auf die Schulter laden und zum
Markt bringen musste. Dabei musste ich ihm jeweils erzéhlen, was ich als Néchs-
tes mit ihm, dem Brot, machen werde. Dieses Spiel entwickelte sich zu einem
Ritual, das er zwei Jahre lang immer wieder einforderte. So holte er sich sein
Bedirfnis nach Kérperkontakt auf selbstbestimmte Weise. Grobmotorisch war Tim
von Anfang an sehr fit, die Probleme lagen eher in der Feinmotorik, wie z.B. das
Ballfangen, den Malstift richtig halten, das Ausschneiden mit der Schere.

Mit der Zeit wurde Tims Aussprache immer deutlicher, er benutzte inzwischen

alle Laute korrekt, dadurch verstanden ihn die Kindergartenkinder besser und es
entwickelten sich Spielkontakte und Freundschaften. Das war der entscheidende
Wendepunkt in Tims Entwicklung; die Kontakte forderten ihn heraus, sich sprach-
lich differenzierter mitzuteilen und gaben ihm einen grofien Schub nach vorne,
sowohl sprachlich als auch in Bezug auf sein Selbstbewusstsein. Bald wurde seine
Sprache deutlich komplexer. Tim verwendet heute auch Nebensatzkonstruktionen
mit ,wenn” und ,weil”.

Weitere Schwerpunkte der Therapie waren und sind bis heute die Wortschatzerwei-
terung der expressiven Sprache, d.h. Wérter aktiv zu formulieren und nicht nur zu
verstehen. Die Partizipbildung, die er Gbergeneralisiert wie z.B. ,ich bin hingefallt”
, »ich hab einen Vogel geseht”, ,Papa ist weggefahrt” etc. , die Beugung unregel-
méBiger Verben, die richtige Verwendung des Genus (der, die, das) , die korrekte
Pluralbildung und das Wiedergeben von komplexeren Inhalten und Zusammen-
hdngen, wie z.B. das Nacherzéhlen von Bildergeschichten.

Im Sommer wird Tim eingeschult. Er bekommt einen Integrationsplatz in einer
reguléren Grundschule. In dieser Klasse werden 20 Kinder, davon 4 Integrations-
kinder, von 3 Péddagogen betreut.



Er wird weiterhin begleitende logopédische Therapie bekommen.

Wir sind alle sehr gespannt, wie Tim sich in der Schule entwickeln wird.

Peter Link
Atem-, Stimm- und Sprachlehrer, Hamburg
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Schulbegleitung fir Schiler mit Klinefelter Syndrom -
Erfahrungsbericht zur Beantragung der Unterstitzung in der Schule

Unser Kind bekam in der 5. Klasse die Diagnose Klinefelter-Syndrom, nachdem er
seit Schulbeginn deutliche Lernschwierigkeiten hatte. Lesen konnte er erst mit fast
neun Jahren, dafir aber dann sehr viel und schnell. Auswendiglernen war sehr
schwer, das kleine Einmaleins behielt er trotz stéindigem Uben erst mit 11 Jahren
halbwegs im Kopf. Selten schaffte er mehr als die Hélfte der Aufgaben in der vor-
gegebenen Zeit, was bei Tests jedes Mal zum Misserfolg wurde.

Nach der Diagnose bekam er auf Antrag der Eltern und der Befirwortung durch
die Schule einen nicht qualifizierten Schulbegleiter (meist FSJ-ler), der aber mit zu-
nehmendem Alter des Kindes an seine Grenzen kam. Auch der jGhrliche Wechsel
der Hilfeperson war ungiinstig.

Anfang des 7. Schuljahres wurde durch uns Eltern die Umstellung der Auszahlung
der bewilligten Schulbegleitungskosten als Persénliches Budget beantragt. Lang-
fristig versprach ich mir davon, eine qualifizierte Fachkraft anstellen zu kénnen,
die dann lédnger als ein Schuljahr bleibt. 2 Monate nach der Antragstellung wurde
eine Zielvereinbarung unterschrieben und das Persénliche Budget bewilligt.

Der bereits engagierte Schulbegleiter wechselte mit Bewilligung des persénlichen
Budgets den Arbeitgeber - wir Eltern stellten ihn direkt bei uns an. Dafir mussten
wir beim Finanzamt eine Betriebsnummer fir eine ,eigene Firma” besorgen, was
mit einem kurzen Telefonat erledigt war. Die 14 Euro pro Einsatzstunde fir den
bisherigen Anbieter wurden in ein Monatsgehalt umgerechnet. Der ,nichtqualifi-
zierte Schulbegleiter” erhielt ein nun Bruttogehalt von 1100 Euro fir durchschnitt-
lich 30 Unterrichtsstunden pro Schulwoche. Zur Erleichterung fir uns Eltern gaben
wir die Lohnabrechnung an ein Lohnbiro, die Kosten dafir wurden im Kosten-
plan fir das Budget bereits kalkuliert. Auch die Kosten der Stellenanzeige fir die
Personalsuche fir das 8. Schuljahr wurden als Budgetkosten von Kostentréiger
akzeptiert.

Im weiteren Schuljahr wurde uns immer deutlicher, dass die altersmaflige Néhe



zwischen unserem inzwischen 13 Jahre alten Sohn und dem Schulbegleiter (19
Jahre) mehr Nachteile als Vorteile mit sich brachte. Mit zunehmendem Alter unse-
res Sohnes wurde mehr pédagogische Vorbildung und vor allem Lebenserfahrung
notwendig, um ihn gut begleiten zu kénnen. Deshalb wurde fir das 8. Schuljahr
der Antrag fir eine qualifizierte Schulbegleitung gestellt.

Die Schule und auch unser Sohn selbst verzichteten auf die Begleitung in Sport
und einem weiteren Fach, bei dem sie keinen Bedarf mehr sahen. Wir Eltern wa-
ren gut vorbereitet und hatten vorab eine Finanzaufstellung erarbeitet, die auf der
Grundlage des Stundensatzes beruhte, die sonst den ortsansdssigen Anbietern ge-
zahlt werden. Fir 22 Euro pro Einsatzstunde konnte eine Férderpédagogin ohne
Referendariat wie eine Sozialpédagogin mit TVED 9 Erfahrungsstufe 2 eingestellt
werden. Bei der Berechnung der Wochenarbeitszeit missen allerdings Klassenfahr-
ten und Praktika abgezogen werden, wenn in den Zeiten keine Begleitung nétig
ist. Um flexibel auf ausfallende Schulstunden wéhrend des Schuljahres reagieren
zu kénnen, sollte im Arbeitsvertrag 2-3 Wochenstunden weniger vereinbart werden
und eine Uberstundenregelung getroffen werden.

Die Anstellung der qualifizierten Schulbegleitung bei uns Eltern hat sich aus
unserer Sicht bewdhrt, da seit diesem Zeitpunkt die Anleitung besser geregelt und
Kommunikationswege vereinfacht werden konnten. Die Schulbegleiterin schrieb
einen Wochenbericht fir uns Eltern und hielt den Kontakt zwischen Fachlehrern
und Sonderpédagogin innerhalb der Schule und zu uns Eltern. Nur bei Krank-
heitsausféllen der Schulbegleitung ist die Organisation schwieriger, als wenn man
die Schulbegleitung Uber einen Anbieter regelt. Da KS-Kinder die Schulbegleitung
selten rund um die Uhr benétigen, war das aber machbar. Fir unseren Sohn
bestand aber auch eine Chance darin, dass die Schulbegleiterin manchmal nicht
zur Verfiigung stand. So konnte er zeigen, inwieweit er schon in der Lage war,
kurzzeitig allein zu arbeiten. Wenn in diesen Zeiten Ricksténde entstanden, konnte
die Schulbegleiterin anschlieBend gezielt mit ihm nacharbeiten.

Wichtig ist die gute Kooperation zwischen Eltern, Lehrer/innen und Schulbeglei-
tung. Dem/r Schulbegleiter/in muss seine/ihre Rolle klar sein. Er/Sie muss sich auf
die Hilfe fir den Schiler konzentrieren und darf das Unterrichtsgeschehen nicht



84  SCHULBEGLEITUNG

beeinflussen. Sollte der Schulbegleiter im Unterrichtsverlauf freie Zeiten haben,
weil der Schiler kurze Phasen des selbststdndigen Arbeitens schafft, kann er mit
den Lehrerinnen vereinbaren, auch anderen Schilern zu helfen. So entsteht kein
Neid oder das Gefihl der Ubervorteilung des Schiilers mit KS und die Mitschiler/
innen und die Lehrer/innen kénnen von der Anwesenheit der Schulbegleitung pro-
fitieren. Der Schiler mit KS wird dadurch auch angeregt, kleine Zeitphasen selbst-
sténdig zu arbeiten. So kann die Hilfe mit zunehmendem Alter oder bei erfolgrei-
cher Hormonbehandlung im Jugendalter ausgeschlichen werden. Die Stundenzahl
der Schulbegleitung kann schrittweise reduziert werden, beginnend mit Féchern,
in denen weniger schriftliches Arbeiten anféllt. Dieses Vorgehen bedarf aber einer
vorherigen Abkldrung mit dem Kostentrédger und einer guten Zusammenarbeit
aller Beteiligten.

Insgesamt sehen wir Eltern die Entwicklung sehr positiv, da die schulischen Leis-
tungen bis zur 9. Klasse stabil im Mittelfeld der Klasse lagen. Mit Einsetzen der
Pubertét und in der ersten Zeit der Testobehandlung (ab 15 Jahre) gab es dann
aber wieder grofie Leistungsschwankungen. Aber den Realschulabschluss hat er
inzwischen geschafft. Vor der Hilfe durch die Schulbegleitung war selbst ein erfolg-
reicher Hauptschulabschluss fraglich.

Da unser Sohn auch bei den Abschlussprifungen Schulbegleitung hatte und
Zeitverldngerung bekam, war es ihm méglich, die Realschulprifungen gut zu
meistern. Sowohl in der anschlieBenden Berufsfachschule als auch in seiner be-
ruflichen Ausbildung will unser Sohn auf die Begleitung verzichten. Sollte er dann
nicht gut mitkommen, kann er wie alle Auszubildenden mit Theorieproblemen das
Nachhilfeangebot der Arbeitsagenturen in Anspruch nehmen. Da er inzwischen
einen Schwerbehindertenausweis beantragt hatte und diesen auch bewilligt bekam
(GdB 60), kénnte er bei Bedarf auch einen Antrag auf ,Assistierte Ausbildung”
stellen, die bis 2018 als Férderprogramm ,Begleitung bei Ausbildung” bietet.

Der Einsatz von Schulbegleitung bei Schillern mit Klinefelter-Syndrom ist noch
selten. Wir kennen neben unserem Sohn nur einen weiteren KS-Jugendlichen. Fir
beide hat sich die Schulbegleitung aber sehr bewdhrt. Fir die Schiler konnte trotz
deutlicher Lernprobleme ein gemeinsamer Schulbesuch in einer Regelschule mit



Realschulabschluss gesichert werden. Keiner der beiden Klinefelter-Betroffenen
musste eine Klasse wiederholen. Die Vermittlung in eine Ausbildung bzw. ein wei-
terfihrender Schulabschluss war dadurch in der normalen Zeit erreichbar.

Viele erwachsene Mdnner mit KS berichten, dass sie in ihrer Schulzeit als faul oder
lernschwach galten. In den letzten beiden Jahrzehnten standen Kinder mit KS im
Grundschulalter nicht selten vor der Alternative eines Sonderschulbesuchs. Da Kin-
der mit KS aber meist durchschnittlich intelligent sind, haben sie das Problem, sich
zum Lernen entsprechend zu motivieren. Es gibt also keinen Grund, ihr Potential in
Sonderschulen/Férderschulen verkimmern zu lassen. Wenn ein Kind aufgrund ei-
nes Klinefelter-Syndrom Lernprobleme hat, ist es viel sinnvoller, ihm zu helfen, sich
selbst zu motivieren, statt ihn mit wesentlich weniger Anforderungen zu konfron-
tieren und in den Kreislauf der Unterforderung zu bringen. Durch das System der
Nachteilsausgleiche kénnen KS-bedingten Lernprobleme bei der Leistungsbewer-
tung entsprechend bericksichtigt werden. So wird ein im Berufsleben verwertbarer
Schulabschluss oftmals erst erméglicht.

Stand Frihjahr 2015

Anna
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Auch wenn Jugendliche noch immer das Wort ,behindert” als allgemeine Abwer-
tungsfloskel benutzen, hier ein paar sachliche Informationen zum Thema Behinde-
rung - Beantragung eines Ausweises - Nachteilsausgleiche.

Wann liegt eine Behinderung vor?

In der UN-Behindertenrechtskonvention ist es so erklért: ,in der Erkenntnis, dass
das Verstédndnis von Behinderung sich sténdig weiterentwickelt und dass Behin-
derung aus der Wechselwirkung zwischen Menschen mit Beeintréchtigungen und
einstellungs- und umweltbedingten Barrieren entsteht, die sie an der vollen und
wirksamen Teilhabe auf der Grundlage der Gleichberechtigung mit anderen an
der Gesellschaft hindern.” Kein Mensch wird also als behindert geboren, sondern

erst die Bedingungen in der Gesellschaft (z. B. die Barrieren) hindern ihn an der
Teilhabe.

Im Sozialgesetzbuch (§ 2 SGB IX) ist es noch anders beschrieben: ,Menschen
sind behindert, wenn ihre kérperliche Funktion, geistige Féhigkeit oder seelische
Gesundheit mit hoher Wahrscheinlichkeit lénger als sechs Monate von dem fir
das Lebensalter typischen Zustand abweichen und daher ihre Teilhabe am Leben
in der Gesellschaft beeintréchtigt ist. Sie sind von Behinderung bedroht, wenn die
Beeintréachtigung zu erwarten ist.” Von Schwerbehinderung spricht man ab einem
GdB von 50 und kann einen Schwerbehindertenausweis bekommen.

Wie wird eine Behinderung festgestellt? - Die Antragstellung

Ohne Antrag des betroffenen Menschen (oder seiner Eltern/gesetzlichen Ver-
treter) stellt niemand eine Behinderung fest. Fur die Feststellung auf Antrag sind
die Versorgungsd@mter zusténdig. Antrége gibt es auch im Internet oder bei den
Birgerbiros der Kommunen. Man kann den Antrag allein ausfillen und zum
Versorgungsamt schicken, oder sich im Versorgungsamt oder bei Beratungsstellen
zum Thema Behinderung (z. B. Zentrum fir selbstbestimmtes Leben) Unterstitzung
bei der Antragstellung holen.

Wichtig ist, dass fir die gleiche Diagnose nicht automatisch der gleiche Grad
der Behinderung festgestellt werden muss, da sich die individuell verschiedenen



Einschréinkungen unterschiedlich auf das Alltagsleben auswirken. Manche Diag-
nosen fihren erst im Erwachsenenalter zu Beeintréchtigungen im Alltag. Manche
Diagnosen stellen im Erwachsenenalter kaum eine Beeintréchtigung dar. Wieder
andere (z. B. Krebs) gelten nach einigen Jahren als geheilt und haben keine Aus-
wirkungen im Alltag mehr.

Tipp: Beim Antrag ist es deshalb wichtig, nicht nur die Diagnose reinzuschreiben,
sondern die konkreten Auswirkungen der Beeintréchtigungen im Alltag fir den
Antragsteller. Z. B. kénnte dort stehen: ,aufgrund der fehlenden/geschwéichten
Muskulatur kénnen folgende Arbeiten/Tdtigkeiten nicht bzw. nur stark reduziert/

"

verlangsamt ausgefihrt werden: ...

Der Grad der Behinderung (GdB) wird nach Zehnergraden festgestellt (20 bis
100). Bei der Feststellung werden alle vorhandenen Beeintréchtigungen be-
ricksichtigt. Wer mit der Feststellung nicht einverstanden ist, kann Widerspruch
einlegen. Grundlage fir die Beurteilung von Beeintréchtigungen sind die ,versor-
gungsmedizinischen Grundsétze” der Versorgungsmedizin-Verordnung. Hier sind
for bestimmte Beeintréchtigungen entsprechende Werte benannt, die bei mehreren
Beeintrdchtigungen aber nicht addiert werden. Wenn sich die gesundheitliche
Situation verschlechtert hat, kann eine erneute Feststellung beantragt werden.
Tipp: Die als wichtigste angegebene Alltagsbeeintréchtigung wird auch als Haupt-
einschrénkung bewertet. Wagen Sie deshalb gut ab, ob die offensichtlichen
wirklich die gréfiten Beeintréchtigungen in lhrem Alltag sind.

Welche Arzte muss ich im Antrag angeben?

Da das Versorgungsamt beim Erstantrag eine medizinische Einschétzung einholen
wird, macht es Sinn, die Arzt*in des Vertrauens anzugeben, die bereit ist, gemein-
sam mit lhnen die medizinischen Unterlagen vom Versorgungsamt auszufillen.
Wenn lhre Antragsangaben mit denen der angefragten Arzt*in bereinstimmen,
wird das Versorgungsamt eine realistische Einschétzung vornehmen kénnen.
Tipp: Da die Versorgungsémter mitunter lange auf die Zuarbeit der
Mediziner*innen warten, kénnen Sie das Verfahren beschleunigen, indem Sie
einen Termin bei lhrer angegebenen Arzt*in machen. Fragen Sie nach, ob das
Versorgungsamt bereits eine Anfrage geschickt hat und bieten Sie der Arzt*in Ihre
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Antragskopie an. Das erleichtert der Arzt*in das Beantworten der Fragen. Vielleicht
konnte die Arzt*in bisher nur einen Teil |hrer Alltagsbeeintréchtigungen wahrge-
nehmen und wirde im Formular deshalb einiges nicht beschreiben kénnen.

Nachteilsausgleich -

Welche Vorteile kann eine amtlich festgestellte Behinderung bedeuten?
Mit einer amtlichen Feststellung einer Behinderung sind je nach Grad der
Behinderung bestimmte Nachteilsausgleiche verbunden. So bekommt eine
Arbeitnehmer*in bei Bedarf Arbeitsférderung (Arbeitsassistenz), 5 Tage mehr Ur-
laub, Steuervorteile und verbesserten Kiindigungsschutz. Letzteres bedeutet aller-
dings nur, dass im Falle einer geplanten Kiindigung das Versorgungsamt beteiligt
werden muss. Das befragt vor der Kindigung dann die Arbeitnehmer*in, ob alle
Méglichkeiten genutzt wurden, eine Kindigung zu vermeiden. Die Arbeitgeber*in
kann Geld fir eine behindertengerechte Arbeitsplatzausstattung bekommen oder
Lohnzuschuss als ,Minderleistungsausgleich”. Wenn alle Beteiligten sich einig sind,
dass der Arbeitsplatz nicht der richtige ist (z. B. Dachdecker mit Epilepsie), kann
trotzdem eine Kiindigung erfolgen.

Bei 6ffentlichen Arbeitgebern steht in Ausschreibungen oft der Satz: ,Schwerbe-
hinderte werden bei gleicher Eignung bevorzugt eingestellt.” Das bedeutet, dass
der Schwerbehindertenvertreter in das Bewerbungsverfahren einbezogen wird,
sobald sich ein Bewerber als behindert ausweist. Auch gréfiere private Firmen sind
mitunter an behinderten Arbeitnehmer*innen sehr interessiert, u. a. weil sie wissen,
dass die notwendige Arbeitsplatzausstattung bezahlt wird und sie dann weniger
Ausgleichsabgabe an die Versorgungsémter zahlen missen.

Bestimmte Unterstitzungsformen (Schul-, Studien- oder Arbeitsassistenz, andere
Nachteilsausgleiche in der Schule/Ausbildung/Studium und Beruf) gibt es schnel-
ler, wenn der Grad der Behinderung schon einmal amtlich festgestellt wurde.
Verbilligten Einlass in Kultur- und Sportveranstaltungen gibt es immer seltener.
Wenn aufgrund der Behinderung eine Begleitperson/Assistenz notwendig ist,
bekommt die aber meist kostenlos Einlass. FahrpreisermaBigung gibt es nur bei
bestimmten Merkzeichen, die z. B. nur bei deutlichen Gehbehinderungen oder
Blindheit gegeben werden.



Hat eine festgestellte Behinderung Nachteile?

Die amtliche Feststellung einer Behinderung an sich hat keine Nachteile, denn die
eigentliche Alltagsbeeintréchtigung wird damit weder besser noch schlechter. Es
gibt keine Pflicht, den Schwerbehindertenausweis mit sich zu tragen oder irgend-
wem zu zeigen, nicht mal einem Arbeitgeber.

Jede Besitzer*in eines Schwerbehindertenausweises kann sich Gberlegen, ob er/sie
die entsprechenden Nachteilsausgleiche in Anspruch nehmen méchte oder nicht.
Der Steuervorteil geht z. B. mit der Lohnsteuererkldrung, ohne dass der Arbeitge-
ber etwas von der festgestellten Behinderung erféhrt. Dann reicht oft eine Kopie
des Ausweises, aus der im Ubrigen die Diagnose nicht hervorgeht. Die eigentliche

Diagnose steht nur im Feststellungsbescheid, den man auch niemandem zeigen muss.

Tipp: Bei einer Bewerbung auf einen Arbeitsplatz missen nur die Dinge ange-
geben werden, die fir die Austbung der Tétigkeit relevant sind. Das kénnen Sie
aber auch im Bewerbungsgespréch noch erwdhnen, wenn Sie zum Beispiel fir das
Abheften in schweren Ordnern beim Versorgungsamt Arbeitsassistenz beantragt
haben und diese ein paar Stunden in der Woche anwesend sein wird. So zeigen
Sie dem Arbeitgeber gleich zu Beginn, dass Sie selbst Verantwortung Gbernehmen
und sich um Ausgleich eventueller Nachteile der Beeintrachtigung auch selbst
kimmern.

Um die Behinderung amtlich festzustellen, unterschreibt die Antragsteller*in oftmals
eine Schweigepflichtsentbindung, damit z. B. Amt und Arzt*in miteinander kom-
munizieren dirfen. Hier entscheidet die Antragsteller*in, wem sie diese erteilt. Eine
unbegrenzte Entbindung wiirde bedeuten, dass das Amt auch noch nach Jahren
die Unterlagen herausgeben darf.

Tipp: Unterschreiben Sie nur, wenn genau drin steht, wem und wofiir die Entbin-
dung von der Schweigepflicht erlaubt wird. Pauschale Schweigepflichtsentbindun-
gen sind weder n&tig noch datenschutzrechtlich erlaubt.

© zusammengestellt von Kerstin Blochberger
Master Soziale Arbeit und Peer-Counselorin (ISL)
Hannover, Oktober 2015



Dr. med. Matthias Auer* und Dr. med. Johannes Fuf3**

Kontakte:

*Max-Planck-Institut fir Psychiatry
Abteilung fir Endokrinologie
Kraepelinstr. 10

80804 Minchen

Email: mauer@mpipsykl.mpg.de

** Zentralinstitut for Seelische Gesundheit
Abteilung fir Psychiatrie

J5

68159 Mannheim

Email: johannes.fuss@zi-mannheim.de

Beim Klinefelter (KS)-Syndrom wird das Hauptaugenmerk der érztlichen Versor-
gung meist auf gut fassbare klinische Aspekte, wie z.B. den Testosteronmangel,
die Knochengesundheit oder die Zeugungsféhigkeit gelegt. DarGber hinaus, gibt
es jedoch auch Hinweise darauf, dass das Klinefelter-Syndrom Auswirkungen auf
die Persénlichkeit und Psyche der Betroffenen hat. Erste Forschungen auf diesem
Gebiet liegen bereits in den Anféingen der Erforschung des Klinefelter-Syndroms,
bereits damals wurden bei KS-Ménnern besondere Persénlichkeitsmerkmale fest-
gestellt.

Psychische Erkrankungen bei KS

Ein in der heutigen Zeit generell grofies Problem in der Allgemeinbevélkerung,
stellt die hohe Anzahl psychischer Erkrankungen dar, von denen insbesondere
Erkrankungen, die die Stimmung betreffen, wie Depression aber auch bestimmte
Angsterkrankungen, einen hohen Prozentsatz einnehmen. Man geht davon aus,
dass in der Allgemeinbevélkerung bis zu 30% der Menschen im Laufe lhres Lebens
einmal an einer behandlungsbedirftigen Depression erkranken.

Angsterkrankungen treten daneben mit einer Héufigkeit von bis zu 18 % nicht
minder oft auf.



Was das Klinefelter-Syndrom betrifft, konnte eine Studie bei fast 70% der KS-
Ménner eine klinisch relevante und damit behandlungsbedirftige depressive
Symptomatik nachweisen, was somit deutlich Gber den Werten von vergleichbaren
Ménnern aus der Allgemeinbevélkerung liegt. Als besonderer Risikofaktor stellten
sich dabei sowohl eine empfundene Stigmatisierung durch Mitmenschen und der
Stellenwert einer Familiengrindung mit Kinderwunsch in der Zukunftsplanung
heraus, der bei KS-Ménnern bekanntermafien oft gar nicht oder wenn, dann nur
mit erheblichem medizinischen Aufwand realisiert werden kann. Zudem scheinen
auch die Art, wie man mit Problemen umgeht einen signifikanten Einfluss auf die
Entstehung einer depressiven Erkrankung zu haben. Dabei scheinen insbesondere
all diejenigen einem erhéhten Risiko ausgesetzt zu sein, die dazu neigen, Prob-
leme nicht urséchlich zu beseitigen, sondern versuchen die damit verbundenen
negativen Gefihle durch Kompensationshandlungen los zu werden. Weitere
mdgliche Ursachen, die vielleicht auch direkt mit dem zuséitzlichen X-Chromosom
oder dem haufig bestehenden Testosteronmangel zusammenhdédngen kénnten, sind
noch Gegenstand der wissenschaftlichen Diskussion.

Testosteron und Psyche

In der Allgemeinbevélkerung gibt es Hinweise darauf, dass Ménner mit einem
erniedrigten Testosteronwert ein erhéhtes Risiko besitzen, im spateren Leben

eine Depression zu entwickeln. Dabei ist jedoch nicht abschlieBend geklart, ob
z.B. das Testosteron direkte Effekte auf das Gehirn hat und damit die Stimmung
beeinflusst, oder ob vielmehr Faktoren, die mit einem erniedrigten Testosteronwert
einhergehen, die Symptomatik beginstigen. So deuten Studien darauf hin, dass
weniger der Testosteronwert an sich einen Risikofaktor darstellt, als vielmehr z.B.
eine verminderte Libido (= sexuelle Lust) oder Potenzstérungen, die im Rahmen
des Testosteronmangels, aber auch aus anderen Grinden auftreten kénnen.
Sobald das Klinefelter-Syndrom diagnostiziert wird, wird heutzutage meist zeitnah
eine enfsprechende Testosteron-Ersatztherapie eingeleitet. Eine Studie, die direkt
untersucht hat, welche Effekte dieser Testosteronersatz auf die Psyche von KS-
Ménnern hat, ist bisher noch nicht durchgefihrt worden. Es gibt lediglich Hinweise
darauf, dass trotz einer ausreichenden Testosteronversorgung, KS-Ménner Gber
eine verminderte Lebensqualitét im Vergleich zu gleichaltrigen M&nnern aus der
Allgemeinbevélkerung berichten. Lebensqualitét beinhaltet dabei verschiedene



Dimensionen, wie die allgemeine Leistungsfahigkeit, die kérperliche Gesundheit
oder allgemeine Zufriedenheit.

Personlichkeitsmerkmale bei KS

Neben Aspekten der Stimmung, finden sich bei manchen KS-Ménnern auch weite-
re Besonderheiten, die Sie in lhrer Persdnlichkeit von anderen Menschen unter-
scheiden kann. So gibt es Hinweise darauf, dass manchmal vorhandene Defizite in
der Sprachverarbeitung mit einer besseren visuellen Verarbeitungsféhigkeit einher-
gehen, was offenbar durch eine unterschiedliche Ausprédgung der entsprechenden
Gehirnareale mitbedingt ist. Dies schldgt sich wiederum auch in einer erhdhten
zielgerichteten Aufmerksamkeit und einem besonderen Interesse an Details nieder.
Ein weiterer Faktor der ebenfalls die Zufriedenheit und Stimmung beeinflussen
kann, ist die soziale Interaktion mit Mitmenschen. In diesem Bereich, scheint es,
dass KS-Manner manchmal Schwierigkeiten haben, Emotionen bei sich selbst

und auch bei lhrem Gegeniber richtig zu erfassen und zu interpretieren. So mag
insbesondere die Wahrehmung von unfreundlichen oder drgerlichen Gesichts-
ausdriicken oder Tonlagen in der Stimme von anderen weniger gut zugeordnet
werden. Dies wiederum kann manchmal zu Problemen in der gesellschaftlichen
Interaktion fhren, da das fehlende Erkennen und damit auch Eingehen auf die
Stimmungslage des Mitmenschen zu Missverstdndnissen und Irritationen fihren
kann.

Offenbar spielt hier ein Bereich des Gehirns eine Rolle, der sogenannte Mandel-
kern (auch Amygdala genannt), der fir viele Bereiche der Emotionsverarbeitung
wichtig ist. Untersuchungen an KS-Probanden konnten zeigen, dass die Vorla-

ge von Bildern von Menschen, die von der Allgemeinbevélkerung als weniger
vertrauenswirdig oder feindselig wahrgenommen werden, bei KS-Ménnern zu
einer verminderten Erregbarkeit dieser speziellen Gehirnregion fihrt, was die oben
genannten Besonderheiten erkléren konnte.

Im Kindesalter fallen KS-Jungen manchmal durch eine Verhaltensweise auf, die im
Allgemeinen als autistisches Verhalten bezeichnet wird, jedoch vom Krankheitsbild
des Autismus abgegrenzt werden muss. Es handelt sich hierbei in erster Linie um

ein Verhalten, dass durch Zuriickgezogenheit, geringeres Interesse an der Interak-



tion mit Gleichaltrigen und einer besonderen Leidenschaft fir Details gekennzeich-
net ist.

Dariber hinaus, kann es méglicherweise auch einen Unterschied machen, von
welchem Elternteil das zusatzliche X-Chromosom stammt. So scheint eine soziale
Zurickgezogenheit eher dann aufzutreten, wenn dass 2. X Chromosom von der
Mutter und nicht vom Vater stammt.

Zusammenfassung

Zusammenfassend |&sst sich sagen, dass es Hinweise darauf gibt, dass KS-Ménner
mit einer besonderen Persénlichkeitsstruktur ausgestattet sind, die manche Din-

ge des téglichen Lebens erschweren kénnen. Betont werden sollte jedoch auch,
dass sich viele dieser Besonderheiten im Rahmen der allgemeinen Bandbreite der
Normalbevélkerung befinden und wenig Uber das jeweilige Individuum aussagen.
Nichtsdestotrotz deuten die wenigen Studien, die zu diesem Thema existieren
darauf hin, dass trotz einer adéquaten Testosterontherapie depressive Erkrankun-
gen gehduft vorkommen. Diese sind méglicherweise auf begleitende Aspekte des
Klinefelter-Syndroms zurickzufihren, wie das Gefihl von der Gesellschaft weniger
akzeptiert zu sein oder durch Probleme, die sich durch die verminderte Zeugungs-
féhigkeit und deren Einfluss auf eine Familiengrindung und den partnerschaftli-
chen Zusammenhalt ergeben. Spezielle Untersuchungen oder Empfehlungen zu
besonderen Therapiemdglichkeiten gibt es bisher nicht. Es empfiehlt sich daher
bei bestehendem psychischem Leidensdruck in erster Linie einen psychiatrischen
oder psychologischen Psychotherapeuten aufzusuchen, der Efahrungen mit sexu-
almedizinischen Fragestellungen hat oder im Umgang mit den speziellen Aspekten
des Klinefelter-Syndroms vertraut ist.
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Wir (die Deutsche Klinefelter-Syndrom Vereinigung e.V., DKSV e.V.) sind eine 1992
gegrindete, ehrenamtlich aktive Selbsthilfe-Organisation auf Bundesebene.

Unser Ziel ist es, Menschen mit Klinefelter-Syndrom und deren Angehérige zu
unterstitzen.Wenn die Diagnose ,47, XXY - Klinefelter-Syndrom” gestellt wurde,
treten meist viele Fragen auf.

Wir leisten Aufklérungsarbeit in vielféltiger Form, etwa durch Publikationen, Mitwir-
kung an Vorlesungen fir Studenten, Vortrégen oder durch Teilnahme an Kongres-
sen.

Wir betreiben die Seite www.klinefelter.de, die ausfihrliche Informationen, aktuelle
Berichte sowie die Méglichkeit zur Kontaktaufnahme ber Chat und Forum bietet.

Wir organisieren jghrlich eine mehrtdgige Mitgliederversammlung mit interes-
santen Vortrégen hochkardtiger Referenten. Daneben ist auch immer viel Zeit for
persénlichen Austausch in ungezwungener Atmosphdre.

Wir geben zweimal im Jahr unsere Mitgliederzeitschrift ,der klinefelter” heraus.
Sie enthdlt wichtige Informationen rund um das Klinefelter-Syndrom und berichtet
Uber die Aktivitaten des Vereins.

Wir unterstitzen die Forschung und Entwicklung, um die psychosozialen und medi-
zinischen Bedingungen fir die Betroffenen zu verbessern.

Wir haben mehrere regionale Ansprechpartner, die eigenstéindig Treffen und Fach-
vortréige organisieren.

Wir vermitteln direkte Kontakte zu anderen Betroffenen oder Angehérigen.
Werden Sie Mitglied in unserem Verein und lernen Sie andere Betroffene und

Eltern persdnlich kennen. Nichts ist so wertvoll wie der Efahrungsaustausch mit
anderen Betroffenen, Eltern oder Partnern.



Eine rechtzeitige Diagnosestellung erméglicht ein normales Leben

Im Jahr meiner Geburt 1978 wusste man in der ehemaligen DDR noch nichts
Uber das Klinefelter-Syndrom und vorgeburtliche Untersuchungen steckten
ebenfalls in den Kinderschuhen. So wuchs ich in einem kleinen Dorf unweit der
heutigen Stadt Chemnitz in Sachsen auf. Zu den Zeiten des Umbruchs und der
Wiedervereinigung der beiden deutschen Staaten absolvierte ich die Realschule
und anschlieffend eine Ausbildung zum Grof3- und AuBenhandelskaufmann in der
elterlichen Firma.

In meinem 18. Lebensjahr wurde im Rahmen der Wehrtauglichkeitsprifung seitens
des Stabsarztes eine ,UnregelméfBigkeit” (wie er es nannte) festgestellt und ich
wurde an verschiedene Arzte und Krankenhéuser zu Untersuchungen geschickt.
Am Ende der Untersuchungen bekam ich den Befund ,47 XXY - Klinefelter-
Syndrom” mitgeteilt. Nach einer Uberweisung zu einem Urologen begann die
Behandlung mit Testosteron-Depot Spritzen.

Aufgrund der Diagnose und der damit verbundenen Ausmusterung hatte ich
plétzlich ein Jahr Zeit ,geschenkt” bekommen, da ich weder Zivildienst noch
Wehrdienst leisten musste und nutzte dies fir eine berufliche Neuentscheidung:
ich absolvierte das Abitur innerhalb eines Jahres in einer Art , Leistungsklasse” und
meldete mich dann zum Studium fur Informatik an der Fachhochschule Mittweida
an. Das Lernen fiel mir nicht schwer - im Gegenteil ich langweilte mich in den
ersten beiden Semestern derartig, dass ich das Studium innerhalb des 3. Semes-
ters aufgab.

Nun mit 22 Jahren absolvierte ich einige Zertifikate an einer Fernschule, an
welcher man ohne Vor-Ort-Zeiten von zu Hause aus lernen konnte (was mir bis
heute als Lernform sehr gut geféllt) und arbeitete nebenbei zum Geldverdienen

als Sekretariatskraft (ich habe schon immer sehr gern Texte an Schreibmaschine
und Computer erstellt). Im Juli 2001 begann ich meine selbststéindige Tatigkeit als
IT-Berater und entwickelte im Laufe der letzten 13 Jahre meine Spezialkenntnisse
im Bereich von grofien Rechenzentren mit weltweiter Zusammenarbeit (zumeist

im Bankenumfeld). Ich bin bis heute als IT-Architekt und technischer Projektleiter
europaweit fir verschiedene grofie Unternehmen tétig.



Ende Oktober 2006 wurde ich DKSV e.V. - Mitglied, nachdem ich bei Internetre-
cherchen auf den Verein aufmerksam geworden war. Zur Mitgliederversammlung
im April 2013 wurde ich zum 3. Vorsitzenden gewéhlt und Gbernahm nach der
Amtsniederlegung des bisherigen 1. Vorsitzenden, dieses Amt im Juni 2013.

Die Deutsche Klinefelter-Syndrom Vereinigung e.V. - DKSV e.V. ist eine 1992
gegrindete, ehrenamtlich aktive Selbsthilfe-Organisation auf Bundesebene mit ca.
600 Mitgliedern. Sie hat sich zum Ziel gesetzt, Menschen mit Klinefelter-Syndrom,
mit Klinefelter-Syndrom Sonderform (48xxxy und 49xxxxy) sowie deren Angehérige
zu unterstitzen. Wenn die Diagnose ,Klinefelter-Syndrom” gestellt wurde, treten
meist viele Fragen auf. Mit der Internetprésenz auf http://www.klinefelter.de wer-
den erste Antworten gegeben. Dort gibt es auch die Méglichkeit zum Austausch in
einem moderierten Forum und Chat.

Selbsthilfegruppen und -vereine kénnen sicherlich viel dazu beitragen, dass
Betroffene und Angehérige Menschen zum Austausch finden und sich gegenseitig
Uber ihre Efahrungen berichten kénnen. Viel wichtiger finde ich persénlich aber
den Arzt als Ansprechpartner. Gerade bei einer Erstdiagnose kann es entschei-
dend sein, wie ein Patient mit seiner Diagnose umgeht, je nachdem, wie der

Arzt ihn Uber diese Diagnose aufgeklart hat. Hier musste ich leider selbst schon
feststellen, dass es einige Arzte gibt, welche mit dem Thema sehr unsensibel und
leichtfertig umgehen. Ich wiinsche mir etwas mehr Feinfihligkeit im Umgang mit
dem Patienten, denn gerade die Diagnose ,Klinefelter-Syndrom”, mit welcher das
Thema Zeugungsunféhigkeit eng verbunden ist, kann einen jungen Mann, wenn
er dies erféhrt, erst einmal in seiner Lebensplanung beeinflussen, wenn ihm nicht
die richtige Hilfestellung zu Teil wird.

Ich selbst habe kurz nach meiner Diagnose im Alter von 18 Jahren vom behan-
delnden Urologen den Hinweis erhalten: ,Sie kénnen sich sicher sein, falls Thre
Freundin lhnen mitteilt, dass Sie Vater werden, dass das Kind nicht von lhnen sein
kann.” Auch wenn derartige Hinweise wahrscheinlich der Wahrheit entsprechen,
so sollte meiner Ansicht nach ein vertrauensvolles Gesprdach zwischen Arzt und
Patient andere Inhalte aufweisen.



Seither bin ich oft auf Messen und Arztekongressen unterwegs und versuche die
Mediziner auch gerade fir derartige Situationen zu sensibilisieren. Hier ist es
einerseits wichtig, in Gespréchen vor Ort die Sichtweise von Betroffenen und Eltern
zu vermitteln aber andererseits auch Informationsmaterialien zu verteilen. Unsere
Rolldisplays, Flyer, kleine Blocks mit XXY-Logo, sowie Kugelschreiber und Feuerzeu-
ge fallen oft sehr positiv auf und transportieren unsere Aussage: ,XXY ungel&ste”
zu den Menschen, um darauf neugierig zu machen, was dahinter steckt.

Ich freue mich sehr, wenn nicht nur Patienten und Angehérige unseren Rat suchen,
sondern auch Arzte, Wissenschaftler und andere medizinische Mitarbeiter mit uns
in Kontakt treten und Materialien anfordern, um vor Ort ihren Patienten Hinweise
und Hilfen mitgeben zu kénnen. So kann man bei uns die neue umfangreiche
Broschire ,Das Klinefelter-Syndrom” sowie weitere kostenlose Kurzinformationen
fur Eltern, fur Betroffene, fur Lehrer & Erzieher und zum Thema Prénataldiagnose
JKlinefelter-Syndrom” anfordern.

Lars Glockner
(Pressetext ,Urologie” der DKSV e.V. - Stand Dezember 2015)



Folgende Kurzinformationen kénnen bei uns kostenlos bestellt oder von unserer

Webseite heruntergeladen werden.
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Mehr Informationen im Internet:
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