Pranataldiagnose
Klinefelter-Syndrom

Grund fir einen
Schwangerschaftsabbruch?

Weitere Informationen finden Sie auch in unserer
Broschire ,Das Klinefelter-Syndrom” sowie in unserer
Kurzinformation fir Lehrer und Erzieher.

Wer wir sind

Wir (die Deutsche Klinefelter-Syndrom Vereinigung e. V.,
DKSV e. V) sind eine 1992 gegriindete, 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. Mit dieser
Kurzinformation wollen wir lhnen erste Antworten und
vor allem das Gefuhl geben: Sie sind nicht allein!

Besuchen Sie uns auch im Internet unter:

www.klinefelter.de
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Das Klinefelter-Syndrom
Wir informieren.

Das Klinefelter-Syndrom (KS) ist eine angeborene,
numerische Chromosomenabweichung bei Jungen/
Ménnern. Die Betroffenen haben ein zusétzliches X Chro-
mosom, so dass sich statt des reguléren Chromosomen-
satzes 46, XY der Satz 47, XXY ergibt. Etwa jeder 500.
Junge/Mann ist davon betroffen.

Viele Betroffene des Klinefelter-Syndroms fishren ein
vollig unauffélliges, selbstbestimmtes Leben in den
verschiedensten Berufen. Nur ein sehr geringer Teil
wird derzeit Uberhaupt als Tréiger dieses abweichenden
Chromosomensatzes diagnostiziert.

Ohne Zweifel gibt es auch Betroffene, die lebenslang
mit kérperlichen oder seelischen Einschréinkungen zu-
rechtkommen 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 dufert sich nicht
jede humangenetische Beratungsstelle fir Schwangere
in dieser Eindeutigkeit.

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

Wir méchten lhnen Mut machen, sich aktiv damit aus-
einander zu setzen, denn nur wenn Sie wissen, wie sich
das Klinefelter-Syndrom auf das Leben lhres Kindes aus-
wirkt, kédnnen Sie entscheiden, wie Sie am besten damit
umgehen.

Sie erreichen uns unter folgenden Kontaktdaten:

E-Mail: info@klinefelter.de
Telefon: +49 3737 454 98 37




Woran kann man das
Klinefelter-Syndrom erkennen?

Die Auspréigung méglicher Symptome kann individuell
sehr unterschiedlich sein. Oft sind diese uncharakteris-
tisch ausgeprégt, kommen teilweise nur vereinzelt zum
Vorschein - gelegentlich in Kombination miteinander.

Kérperliche Symptome beim erwachsenen Mann sind
unterentwickelte Hoden mit der Folge einer geringen
Testosteronproduktion sowie meist Zeugungsunfahig-
keit. Bei eingetretenem Testosteronmangel kénnen
Hochwuchs, lange Arme und Beine, geringer Muskel-
tonus, Haltungs-/ Rickenprobleme, Brustentwicklung,
verzdgerte bzw. abgeschwéchte Pubertdt, spéter Stimm-
bruch und geringe Kérperbehaarung auftreten.

Kognitive Symptome: Trotz allgemein im Normbereich
liegender Intelligenz kénnen bei ca. 70 % der Kinder
und Jugendlichen leichte, bei 3-5 % schwerere Lern-
schwierigkeiten auftreten.

Mégliche Auffalligkeiten:

Konzentrationsmangel, Antriebsarmut, Motivationspro-
bleme, verminderter Ehrgeiz, gedankliches Abdriften
(Tréiumen), langsames Arbeitstempo, Motorikstérungen,
Probleme beim Ubertragen von Informationen aus dem
Kurzzeit- in das Langzeitgedéchtnis, geringe Frustrati-
onstoleranz, erhdhte Sensibilitat, Stimmungsschwan-
kungen, Passivitat, Kontaktarmut, verzégerte Sprachent-
wicklung, Legasthenie, Dyskalkulie.

Positiv fallen folgende Merkmale auf: eine ausgeprégte
Beobachtungsgabe, gute visuelle Merkfahigkeit, ein
gutes Langzeitgedéichtnis, ein stark ausgeprégtes Sozial-
verhalten (Hilfsbereitschaft), tiefgrindiges Nachdenken
und treffendes Erfassen komplexer Zusammenhdnge.

Ursache: Verursacht wird das Klinefelter-Syndrom
durch ein zusétzliches X-Chromosom von Vater oder
Mutter infolge zufdlliger, ausbleibender Trennung der
Geschlechtschromosomen wahrend der embryonalen
Keimzellenentwicklung, entweder in allen oder nur in
einem bestimmten Teil der Kérperzellen (Mosaikformen).

Diagnosestellung: Bisher betragt die geschdtzte Anzahl
diagnostizierter Betroffener 10-15% - daraus ergibt sich

eine hohe Dunkelziffer. Durch die Préinataldiagnostik
kommt es zunehmend zu einer friheren Diagnose-
stellung.

Die spétere Diagnose gestaltet sich noch immer schwie-
rig. Die Symptome werden hdufig mit AD(H)S, Faulheit
oder Erziehungsproblemen verwechselt.

Prognose: Bei eingetretenem Testosteronmangel ermég-
licht eine gut eingestellte Testosteronersatztherapie eine
normale Lebensfihrung. Bei verspéteter oder ausbleiben-
der Behandlung besteht ein erhéhtes Risiko fir Osteo-
porose, Diabetes mellitus, Herz-/ Kreislauferkrankungen
oder Skoliose.

Behandlung: Der genetische Code ist nicht beeinfluss-
bar. Sofern ein Testosteronmangel eingetreten ist, lasst
sich dieser durch regelmaBige Testosterongabe regulie-
ren. Sofern im Kindes- bzw. Jugendalter Sprach-, Moto-
rik-, Lern- oder Anpassungsprobleme auftreten, ist eine
individuelle Unterstitzung (Therapie/Férderung) hilfreich.

Was wir tun

Wir leisten Aufklérungsarbeit in vielfdltiger Form, etwa
durch Publikationen, Mitwirkung an Vorlesungen fir Stu-
denten, Voriréigen oder durch Teilnahme an Kongressen.

Wir betreiben die Seite www.klinefelter.de, die ausfihrli-
che Informationen, aktuelle Berichte sowie die Méglich-
keit zur Kontaktaufnahme Gber Chat und Forum bietet.

Wir organisieren jdhrlich eine mehrtégige Mitglieder-
versammlung mit interessanten Vortréigen hochkaré-
tiger Referenten. Daneben ist auch immer viel Zeit for
personlichen Austausch in ungezwungener Atmosphére.

Wir geben zweimal im Jahr unsere Mitgliederzeitschrift
,der klinefelter” heraus. Sie enthalt wichtige Informa-
tionen rund um das Klinefelter-Syndrom und berichtet
Uber die Aktivitdten des Vereins.

Wir unterstitzen die Forschung und Entwicklung, um
die psychosozialen und medizinischen Bedingungen fur
die Betroffenen zu verbessern.

Wir haben mehrere regionale Ansprechpartner, die
eigenstandig Treffen und Fachvortrége organisieren.

Wir vermitteln direkte Kontakte zu anderen Betroffenen
oder Angehérigen.

Werden Sie Mitglied in unserem Verein und lernen Sie
andere Betroffene und Eltern persénlich kennen. Nichts
ist so wertvoll wie der Erfahrungsaustausch mit anderen
Betroffenen, Eltern oder Partnern.



