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Deletion 1q: von 1942 an

Eine Deletion 1q4 bedeutet, dass den Zellen de
genetischem Material von einem der 46 Chromosomen fehltT Chromosom 1 in diesem Fall.

Fér eine gesunde Entwicklung sollten Chr omosom
genetischem Material enthalten 7 nicht zu viel und nicht zu wenig. Wie andere
Chromosomenfehlbildungen bedeutet eine Deletion von Teilen des Chromosoms 1, dass dies das
Risi ko von Geburtsfehlern, Ent wicklungsverz®ge

Probleme variieren jedoch und sind sehr davon

Material fehit.

Hintergrundwissen bzgl. Chromosomen

Chromosomen sind Strukturen des Zell kerns der

Jedes Chromosom enth@&lt tausende von Genen, di:

aller genetischer I nformationen betrachten kan

entwickeln, wachsen und funktionieren soll. Chromosomen (und Gene) treten normalerweise in
Paaren auf, wobei eine H2lfte jewei

R ‘, ” geerbt wurde. Jede regelgerechte Zelle weist dabei 46 Chromosomen
Base pairs @Uf, die in 23 Paaren auftreten. Von diesen 46 Chromosomen

entscheiden zwei das Geschlecht. Frauen haben zwei X Chromosomen

und M2nner ein X und ein Y Chromosc
Chromosomen sind in 22 Paaren grupfg
durchnummeriert sind, von 1 bis 22

\ ist). Jedes Chromosom hat einen kurzen (frz. petit) (p) Arm und einen
— langen (q) Arm.

bp = 1 Basenpaar

kb = 1.000 Basenpaare

Mb = 1 Million Basenpaare

Chromosom 1 ist das gr°Cte Chror
der gesamten Zell-DNA. Basenpaare sind die chemischen
Bestandteile der DNA, welche die Sprossenenden der Leiter-

ahnlichen Struktur bil den.

Chromosomendeletionen

Eine Samenzelle des Vaters und eine Eizelle der Mutter enthalten nur jeweils eine Kopie eines

jeden Chromosoms. Wenn sie sich vereinen, bilden sie eine Zelle, die nun zwei Kopien eines jeden
Chromosoms enth?] t. Diese Zelle muss nun sehr
jedem Chromosom und dem genetischen Material),
die Entwicklung eines Menschen ben°tigt werden
oder formieren sich in abge2nderter -Pderhenfol g
Samenzell en oder w2 hr e n-dindRepsoduktionsvorgaings.iMensechenn Ko |
mit einer Deletion 194 haben ein komplett intaktes Chromosom 1, aber an der anderen Kopie fehlt

ein St¢g¢ck vom |l angen Arm. Obwohl man die genau:
betroffenen Gene nicht kennt, kann schon das Fehlen einiger Gene eine Auswirkung haben auf die

Entwicklung der betroffenen Person in den Bere
Deshalb wird angenommen, dass die meisten klini
Chromosom (anstelle von zwei) mit der vollst2n:
derLern-und Kl 2rungsphase bez¢gglich der spezifisch

diesem Bereich. Zudem sollte man stets bedenken, dass die anderen Gene des Kindes, seine
Umgebung und seine einzigartige Pers°nlichkeit
zuk¢nftigen Entwicklung, seinen Bedg¢grfnissen u

Die erste ver°ffentlichte Beschreibung einer P
wurden in der medizinischen Literatur ¢ber 50
Die Deletion tritt in gleicher H2ufigkeit bei
1g4 abschlieCend (terminal) genannt (das Ende

betroffen), auch als Deletion 1qgter bekannt, oder, falls die Deletion nicht einmal mit
2

Kann es wieder passieren?

Die M°glichkeit einer weiteren
Chromosomen der Eltern ab. Sollte der Bluttest beider Elternteile normale Chromosomen
ergeben ist es sehr unwahrscheinlich, dass es nochmals zu einer Deletion kommt. Jedoch
besteht theoretisch die winzige
Samenzellen eines Elternteils entstanden ist. Sollte dies der Fall sein, besteht die sehr
geringe Chance einer weiteren betroffenen Schwangerschaft, obgleich die Eltern scheinbar

Schwangerschaft

M° gl i coderei t, d

nor male Chromosomen haben. Andererseits vergr?®
betroffene Schwangerschaften in hohem MaCe, we
Chromosomenver2nderung oder Deletion, die 194

Gelegenheit wahrnehmen einen genetischen Berater aufzusuchen, um die besonderen Risiken
eines Wiederholungsfalls und ihre Optionen bzgl. vorgeburtlicher Gentests und
Pr2aimplantationsdiagnostik (PI D) zu
Befruchtung und einer Biopsie der Embryos, nur gesunde Embryos werden der Mutter

i mplantiert. Sollten die Eltern sich fg¢gr el
Optionen pr2nataler Diagnostik die
um die Chromosomen des Babys zu ¢berpr¢fen.
genau, auch wenn nicht alle diese Tests in allen Teilen der Welt zur Auswahl stehen.

Notizen
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Person in 500 hat eine, daraus ergeben sich avl

13 Millionen Traager einer balancierten déeransl c
novoist, Fakt ist als Elternteil gibt es nichts, was man getan hat, um eine Deletion
heraufzubeschw®ren, noch gibt es etwas, das ma
vermeiden.

Keine Umwelteinfl ¢(sse, Erndhrungsweisen oder L
fe¢r die Ver@anderungen dieser Chromosomen. Ni en
niemand hat einen Fehler gemacht.

De novoDeletionen 1g4 werden durch einen sporadischen Fehler verursacht, von dem man
annimmt, dass er auftritt, wenn sich die Samen - oder Eizellen der Eltern bilden.
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Eine Art und Wei se, auf die Deletionen und Ducg
der Bildung der Ei- oder Samenzellen. Links sind zwei passende Chromosomen, jedes

gespalten bis zum Zentromer und bereit sich zweizuteilen und Segmente auszutauschen. Die
schattierten Bande-Szgqiugenrz ehhmleisciCarDMAsoms un
korrekte Teilung in Paare. Aber eben ¢ber der
stattgefunden. Bei der Teilung der Chromosomen (rechts) haben sich aufgrund des Fehlers

zwei normale und zwei anormale Chromosomen geformt, eins mit einer Deletion und eins mit

einer Duplikation.
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dem Mikroskop gesehen werden kann, als Mikrodeletion 1qter bezeichnet (Mankinen 1976;
Hiraki 2008).

Ein Blick auf 1q

Mit dem bl oCen Auge kann man Chr omne<omd&uyzermni cht

sie gerade gezogen und unter dem i (pkﬂdsnp ver
meglich zu sehen, dass jedes Chrec Tl ein unv
horizontales Muster von hellen wun l en B2n
man die Chromosomen lhres Kindes in dieser Art und Weise betrachtet,

i st es meglich den/die Punkt/ e zu ] . an de
gebrochen ist und welches Materia L t, wenn
groC genug i st. Da jedoch die Men E fehl end
gering ist, k°nnen bei einer Rout . lyse di
Kindes normal erscheinen. Daher gibt es sicher Personen mit einer =

Deletion 194, die nicht als solche diagnostiziert wurden. Neue, [ |

empfindlichere Molekulartechniken wie beispielsweise Tests per = Langer
fluoreszierende /n situ Hybridisation (FISH) oder die Anordnung 5 N (q) Arm
vergleichende Genomhybridisation (Array-CGH) sind n°ti =

Del etionen oder Mikrodeletionen 1 . best?ati
Die ¢berwiegende Mehrheit aller L Ll nen 1q4
(abschlieCend). Es kommen aber au erstiti
bedeutet, e FAT ngets¢ cvko nd eGshrgomosom 1 . das Ei
ist aber vorhanden. =

I'm Chromosom 1 Diagramm (rechts) | i ¢ Band
nummeriert beginnend mit dem Knotenpunkt (Zentromer), an dem sich

die kurzen und langen Arme treffen. Eine niedrige Nummer wie q11 des

langen Arms liegt dicht am Zentromer. Regionen, die dichter am

Zentromer | iegen, werden proxi mal nt Ein
g43 ist n2her am Ende des Chromos ms Reg
am Ende des Chromosoms liegen, werden distal genannt.

Quellen

Die I nformationen dieser Brosch¢re wurden teil
Literatur gewonnen. Der erstgenannte Autor wund
angegeben, um | hnen die M°glichkeit zu geben,
Originalartikel im Internet in Pub Med ( www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed) zu informieren. Falls
gew¢gnscht kann Unique | hnen die meisten Artik
Brosch¢re sich auf zwei Untersuchungen aus 200
durchgef ¢hrt wurden. Zum Zeitpunkt der Erstell

Mitglieder mit einer reinen Deletion 194, d.h. diese haben nicht noch zu viel oder zu wenig
Materi al an anderen Chr omosomen Diese Mitgl
kleinen Baby bis hin zu 31 Jahren.

Viele andere Personen, die in der medi zinische
von Unigque weisen einen Verlust oder Zugewinn von genetischem Material eines anderen
Chromosomenarms zus?@tzlich zu ihrer Deletion 1

Chromsomenwechsel, der als Translokation bezeichnet wird. Da diese Personen nicht von den

Auswirkungen einer Areinend Deletion betroffen
ber¢cksichtigt. Uni gque verfg¢ggt ¢ber eine Liste
den Karyotypen jener Unique Mitglieder; diese



4 beinhaltet alle Bande des | ange
2, qq42.13, q42.2, q42.3, q43 und
des Chromosoms und sagt nichts au
er zum Zentromer hin.

Die Region 1q
qgd42. 11, qgd42.1
bis zum Ende
B2ndern dicht

Ergebnisse eines Chromosomentests

Il hr Genetiker oder genetischer Ber anPBunkt/vemdasd i h
Chromosom i hres Kindes gebrochen ist. Man wird
nennen, der eine Bezeichnung des Chromosomenaufbaus in Kurzschrift darstellt. Bei einer

Deletion 1g4 wird das Resultat in etwa wie folgt aussehen:

46 XX,del(1)(q43)

gesamte Anzahl der Chromosomen i hres Kin
XX die zwei Geschlechtschromsomen, XY = m2&n
del eine Deletion liegt vor oder Material fehlt
Q) die Deletion ist auf dem Chromosom 1
(g43) das Chromosom ist im Bereich des Bandes 143 gebrochen und von diesem

Punkt an bis zum Ende fehlt Material
46 XX,del(1)(q42.13g44)dn

gesamte Anzahl der Chromosomen ihres Kin
XX die zwei Geschlechtschromsomen, XY = m2&n
del eine Deletion liegt vor oder Material fehlt
Q) die Deletion ist auf dem Chromosom 1

(q42.13g44) das Chromosom hat zwei Bruchpunkte, einen in Band 1g42.13 und einen in
1g44, das Material zwischen diesen beiden Punkten fehlt

dn die Deletion erfolgte de novo(ist neu aufgetreten). Die Chromosomen der
El'tern wurden ¢berpre¢gft und weisen keine
Chromosomenwechsel wurde in 1g44 gefunden. Es ist sehr unwahrscheinlich,
dass die Deletion vererbt wurde, sondern man kann mit ziemlicher Sicherheit
davon ausgehen, dass sie zum ersten Mal in dieser Familie durch dieses Kind
aufgetaucht ist.

Zus?atzlich, oder anstelle eines Karyotyps erha
per FISH oder Array-CGH f ¢r i hr Ki nd. I'n diesem Fall sehe
46,XY.ish del(1)(q44)(D1S3738)

46 gesamte Anzahl der Chromosomen i hres Kin
XY die zwei Geschlechtschromsomen, XY = m2&n
.ish die Analyse erfolgte per FISH (fluoreszierende /n situ Hybridisation)
del eine Deletion liegt vor oder Material fehlt
Q) die Deletion ist auf dem Chromosom 1
(q44) das Chromosom ist im Bereich des Bandes 1944 gebrochen und von diesem

Punkt an bis zum Ende fehlt Material
(D1S3738)  der ausgesparte Teil des Chromosoms beinhaltet den Marker D1S3738

arr[hgl19] 1943944 (237,433,883 249,212,668 x1
arr die Analyse wurde mit Array CGH durchgef
hgl19 menschliches Genom Version 19. Das ist die ReferenzDNS-Sequenz, auf die sich
die Basenpaarnummern beziehen. Je mehr Details ¢, b edas menschliche Genom
herausgefunden werden, desto neuere Versionen des Genoms werden verfasst,
und dementsprechend m¢, s s dierBasenpaarnummern angepasst werden
1943944 Chromosom 1 hat 2 Bruchpunkte, einen in Band 1943 und einen in Band 1g44
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Anomalien des Corpus Callosum verwickelt sind, die Menschen mit Deletionen 194
beeintr2achtigen (Puthuran 2005; van Bon 2008;

12 PP Des Weiteren haben Forschungsgruppen den Versuch unternommen,
" andere Eigenschaften zu einer bestimmten Region von 1g4 in Bezug
zu stellen. Es wird angenommen, dass Anomalien der Hand
& wahrscheinlich auf einen Verlust einer proximaleren Region
zur ¢ckzuf¢sghren sind, da mehrere Per
Bruchstellen H&@nde und F¢{Ce haben,
214 wahrend jene mit interstitiellen De
212 H@nde haben. Diese Annahme wird ges
213 vorliegenden Material (Sanford Hanna 2001; Gentile 2003; Hill 2007).
22 H¢eftdysplasie scheint nur bei Pati e
231 aufzutreten.
232 Weitere Studien sind erforderlich um zu entscheiden, ob dies einen
233 Verweis auf ein Gen in einer proximaleren Region darstellt, das
241 notwendig f¢gr eine normale Entwickl
32}% AuCerdem ist es wichtig im Ged?2cht
25-125_2 interessant ist, die Gene zu identi
bestimmte Eigenschaften bei Deletionen 194 sind, und dies hilfreiche
2% Leitlinien f¢r zukenftige Studien d
314 unmittelbar zu sofortigen verbesserten Heilbehandlungen. Auch
g]g wenn das angenommen verantwortliche Gen fehlt, bedeutet es nicht
' i mmer, dass die damit assoziierten
S Andere genetische und umweltbedingte Faktoren spielen oft eine
322 Rolle, wenn es darum geht zu entscheiden, ob eine bestimmte
323 Auswirkung vorhanden oder abwesend ist.
2 N
4211
4212
4213 Handanomalien
402
423
a3 - AKT3
44 360 kb kritische Region fg¢gr ACC
Warum ist das geschehen?
Es bedarf eines Bluttests beider elterllcher C
1g4 aufgetreten ist. I n der Mehrheit de Falle
El'tern normale Chromosomen haben. Der FadEhausd
novo( dn) , was A nbenodoDdleticthen dg4 geschehen aufgrund einer
Veranderung, die passioedetr wkeinzne Isliechh dde re ESlatneernn

der Entwicklung und Vervielfaltigung der frg¢he
haben. Einige Deletionen 1g4 werden begleitet von einem Zugewinn von genetischem Material

eines anderen Chromosoms und sind oft das Resultat einer Reorganisation eines elterlichen
Chromosoms. Diese Reorganisation ist bekannt unter dem Namen balancierte Translokation

und bedeutet, dass Material zwischen Chromosomen ausgetauscht wurde. Da genetisch

gesehen kein wichtiges Material verloren oder hinzugewonnen wurde, hat der Elternteil

nor mal erweise keine klinischen St°rungen oder
Schwierigkeiten mit der Fruchtbarkeit oder dem Kinderkriegen auftreten. Balancierte

Translokationen, die ein oder mehrere Chromosomen involvieren sind nicht selten: eine
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http://genome.ucsc.edu/cgi-bin/hgTracks?hgsid=357364583&db=hg19&position=chr1%3A237433883-249212668

Ein 19 Jahre junger Mann | itt unter Eptwrchgkur
Frau verlieC die Schule mit 16 wund war als Hil
tatig. Sie vererbte ihren S°hnen eine Deletior

klein. Eine weitere Mutter, 41 Jahre, fand auch erst heraus, dass sie eine Deletion 1q42.1g42.3

hat, nachdem man diese Deletion bei i hrem Sohn
tr2agt oben eine Zahnprothese und hat Bifid Uvu
zweigeteilt) und sie spricht nasal Sie benc°ti

1998; Sanford Hanna 2001; Gentile 2003; Puthuran 2005; Hill 2007; van Bon 2008).

Weitergehende Forschung bei 1g4 Deletionen

Die Auswirkungen einer Deletion 1g4 sind wahrscheinlich das Resultat des Verlustes
verschiedener Gene, die in diesem Bereich zu f
Region bei den Betroffenen einer Deletion 1g4 variiert erheblich, von sehr kleinen Deletionen
von400KiloBasenpaaren bis hin zu viel gr°Ceren
Megabasenpaaren. Da Betroffene, sowohl jene mit submikroskopischen Deletionen (oder

Mi krodel etionen) als auch jene mit gr°Ceren te
(wenngleich auch oft weniger schwerwiegend) aufweisen, ist es wahrscheinlich, dass die
Auswirkungen von Deletionen 1gq4 haupts2chlich
Ende des Chromosoms gelegen sind, was kompatibel mit der Tatsache ist, dass das Ende

eines Chromosoms relativ reich an Genen ist.

Durch den ansteigenden Gebrauch von Molekulartechniken in den Forschungslabors wie z. B.
Array-CGH und FISH gelingt es genauer die Bruchstellen zu definieren. Dies wiederum
bef2higt die Forscher herauszufinden, wel che T
unterschiedlichen klinischen Auswirkungen. I r
Versuch unternommen die klinischen Eigenschaften von Personen mit Deletion 1g4 in Bezug

zu setzen mit dem Teil des Chromosoms, das ihnen fehlt, mit dem Ziel die kritische Zone von

Ver

1g zu besti mmen, die verantwortlich ist fg¢r di
einzugrenzen, die verantwortlich sind.
Ein Team von Wissenschaftlern in GroCbritannie

verloren gegangenen Region von 1g4 von Personen mit Mikrozephalie und ACC (Agenesie des
Corpus Callosum). Sie definierten eine 3.5 Mb
mehrere Gene beinhaltet, deren Fehlen zu Mikrozephalie und Anomalien des Corpus
Callosum f¢ghrt. Sie benannten das Gen AKT3, da
wahrscheinlichsten Kandidaten f¢r die Agenesi €
Protein, das er wi esreche®d@maaLreqr dCe iZrel Fl i egen, M

kontrolliert. Bei Versuchen mit M2usen wurde 0
Gr°Cenreduzierung des Gehirns und des Corpus C
wahrscheinlichsten Kandidaten f¢r ACC nahel egt

2007).
Allerdings liegen Berichte verschiedener Patienten vor, die eine Anomalie des Corpus

Call osum haben, denen aber nicht das Gen AKTS3
erschiene Studie ¢ber 13 Personen mit kleinen
extrem kleine Region von 360 kb als Akritische
definiert, diese Zone enth?al]t nur vier Gene al

sich nicht das Gen AKT3.
Ferner involviert eine weitere Studie drei verwandte Personen mit interstitiellen Deletionen

1g42 und fehlenden Gehirnbal ken, was nahel egt,
Call osum wichtiges Gen sich auf 1q42 befindet.
diese Annahme: ein Unique Kind mit interstitie
Erkl2rung f¢r diese sich widersprechenden Erge

verschiedenen Bereichen der Region 1g4 in Wechselwirkung stehen oder anderweitig in die

20

237,433,883249,212,668
Die Basenpaare zwischen 237,433,833 und 249,212,688 sind verloren gegangen.
Wenn man die erste |l ange Zahl wvon
(11.8 MB oder 11,800 kb). Das ist die Anzahl der Basenpaare, die verloren
gegangen sind, d.h. es ist eine Kopie dieser Basenpaare vorhanden und nicht
auf jedem Chromosom 1 eine Kopie, sprich insgesamt zwei.

Gemeinsamkeiten

Jede Person mit einer Deletion 1g4 ist einzigartig, daher sind auch die jeweiligen medizinischen
und Entwicklungsprobleme unterschiedlich. Hinzu kommt, dass niemand alle hier in dieser
Brosch¢re aufgelisteten Probl eme hat.

Hypotonie (niedriger Muskeltonus) bei Neugeborenen

Anf 2al | e, beginnen mei st in den ersten 3 Leben
Die Kinder werden Unterstg¢gtzung beim Lernen b
individuell

Probleme beim Essen
Kl einwgchsigkeit

Her zprobl eme, wobei die meisten aber als geri
(ohne 2rztlichen Eingriff) wieder verschwinde
Mi krozephalie (ein ungew®°hnlich kleiner Kopf)
restlichen K°rper proportional angepasst sein

Strukturelle Anomalien des Gehirns, meistens liegt eine Unterentwicklung des Balkens vor
(Nervengewebe, das die beiden Hirnh?2lften mit

Spielt die Bruchstelle eine Rolle?

I n gewi sser Weise | a. Es stimmt, dass Ki
fehlt, i d. R. harter betroffen sind. Es
so gering sind, dass man sie unter dem Mikroskop nicht sehen kann (d. h. eine

submi kroskopische Deletion oder Mikrodeletion),
wie Kinder mit groCen Deletionen, aber in
Gen-reiche Ende des Chromosoms, das allen Menschen mit einer Terminaldeletion fehlt,
verantwortlich ist f¢gr die vielen ANeseweherkleungen
Forschung bei 1g4 Deletionerd Sei te 20) (de Vries 2001; Gent i

Bruchstellen bei Unique Familien

Die Zahlen in Klammern zeigen die betroffene Familienanzahl der bei Unique gespeicherten
Daten (2008).Zudem gibt es Unique Mitglieder mit sowohl einer Deletion 194 als auch einer
Duplikation eines anderen Chromosoms. Bei diesen anderen Chromosomen handelt es sich um:
3,8,9,12,13, 14 und 16.

gi bt

Folgende Bruchstellen wurden bei Unique
Mitgliedern mit einer interstitiellen Deletion 194
e i n e Ieingetragen:

142944 (1)

1g42.1942.3 (2)

1042.1g44 (1)

1g42.11042.3 (1)

1g42.13qg42.3 (1)

1g42.13044 (1)

Folgende Bruchstellen wurden bei Unique
Mitgliedern mit
terminal verzeichnet:

19427 qgter (2)

1g42.121 gter (1)

1942.37 qgter (2)

19431 qgter (15)

19441 qgter (12)

der zw

Jedoch tr

nder , C

abger
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Gibt es Menschen mit einer Deletion 194, die gesund sind
«ayb5jz~nz5| 1T Uz " zobfzy~°~no~0O:
Geburtsfehler haben und sich normal entwickeln konnten?

Bei einigen Personen mit einer sehr kleinen Deletion 1g4 scheint diese nur einen milden Effekt zu
haben.Eine4Gj @ hri ge Mutter zweier Jungs war sich ni¢

Deletion in 1q42 hat, bis die Deletion bei bei
Gehirnbal ken und ist klein, aber ansonsten phy:
Gesicht weist keines der typischen Anzeichen auf. Sie war akademisch gesehen weniger

erfolgreich als ihre Eltern und Brg¢der, sie ve
Kinderbetreuung und sp2ter im Hospital (Puthur:
Ein7-j @hriges M2dchen mit einer interstitiellen L

aber mit 12 Monaten gehen und entwickelte einen normalen Sprachgebrauch. Sie hat einen
kleinen Kopf (Mikrozephalie), aber keine Gesundheitsprobleme. |hre Mutter hat die gleiche
Deletion, ist gesund und hatte keine Lernschwierigkeiten. (van Bon 2008).

Wie sind die Aussichten?
Zurzeit ist es schwierig,
F2lle mit dieser Chromosomenanomalie erst
wurden und bisher nur wenige Erwachsene (sowohl in der Literatur als auch bei Unique)
beschrieben wurden. Nichtsdestotrotz muss man fairerweise sagen, dass die meisten betroffenen
Kinder ein Leben |l ang Pflege sowie medizinisch:
begrenzt Unabh2ngigkeit erreichen werden. Viel:
mit einer sehr groCen Deletion 194, welche gen:

Langzeitaussichten f
ke¢rzl

Uni que basieren auf einer gr°Ceren Anzahl von
Chromosoms | iegen, in den B2ndern 1943 und 1q94.
(siehe ABruchstellen bei Unique Familiend, Sei-"
AEs ho°ort sich so an, als habe sie viele gesunc
aus und begegnet allen mit isSdaieiel Gl ¢ck, Freut

Heranwachsen mit einer Deletion 194

3 1/2 Jahre alt 10 Jahre alt

als Baby

Schlafen

Die Mehrheit der betroffenen Kinder geht gerne Schlafen und sie schlafen gut. Jedoch hat eine

kl eine Minderheit der Kinder Schl afprobl eme od
Schl afapnoe k°®nnen den Schlaf einiger Kinder b
einem Unique Kind notwendig (Unique).

e«xwz @85 «oyb5[ T «x}awyvjz~2
Bei bei den, m2nnlichen wie weiblichen Personen
I nformationen vor was die Pubert?at betrifft |

wird jedochein19-J 2 hri ger mit einer Deletion 1q44 besct
einsetzte und der das Sertoli-cell-only-Syndrom hat (es gibt keine lebenden Spermien im
Samen, was in Sterilit?&t resultiert, Germinalz

Ein Unique M2&dchen zeigte Anzeichen der Pubert
begannen sich zu entwickeln, aber im Alter von 25 Jahren hat die Menstruation noch nicht
begonnen. Ein weiteres Uniqgue M2dchen begann i
(Unigue).

Bis heute gibt es nur zwei Personen von denen bekannt ist, dass sie eine Deletion 194
weitervererbt haben. I'n der medi zinischen Lite

kleine interstitielle Deletionen im Bereich 1942 an ihre Kinder weiter gegeben haben (Sanford
Hanna 2001; Puthuran 2005).

Erwachsene mit einer Deletion 1g4

Bei Unique gibt es vier erwachsene Mitglieder
zwischen 18 und 31 Jahren. Eine junge Frau
bedarf der Pflege rund um die Uhr und besucht
ein RehaTageszentrum wo sie Ergo-, Sprach-
und Physiotherapie erh?]|
religi°®sen Gruppe an, di
Gemeinschaft f°rdert, wa
vielen Aktivitaten teil
und Eis! Eine andere junge Frau lebt mit
groCem Erfolg in einem
Familie besucht sie oft. Sie braucht einen

Rol |l stuhl zur Fortbeweg
Schwimmen und Reiten. Sie bedarf ebenfalls

der Pflege rund um die Uhr, aber sie ist stets r
froehlich und I 2chelt. Sif
aber benutzt einige Zeichen und Gesten zum 1
kommunizieren (Unigue).

Unter den Erwachsenen, von denen in der
medizinischen Literatur berichtet werden, ist
einel8j 2hrige junge Frau,
Lernschwierigkeiten hat und in der Entwicklung :

verz°gert ist. Sie konnte einig@lsienf ache Wor't
sagen und lernte Zeichensprache. Sie hatte

Mikrozephalie und ein Anfallsleiden, sie konnte mit einem Walker gehen. Eine weitere junge

Frau (24 Jahre) hatte Mikrozephalie, eine norm
Skoliose, die mit Physiotherapie behandelt wur
waren typisch f¢gr 1g4 Deletionen, im Erwachsen
vorhanden. Eineandere24J 2 hr i ge hatte starke Lernschwierig
hatte Mikrozephalie und Epilepsie.

Kak
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Verhalten
Kinder mit einer Deletion 1g4 sind normalerweise zufrieden, gesellig und liebevoll und sie
haben eine umg2ngliche Art, obwohl sie dazu te

zu Frustrationen wie andere Kinder mit Kommunikationsschwierigkeiten und eine kleine

Mi nderheit hat Wutausbr¢ che und Aggressionen,
Herausforderung darstellen kann. Ein Uniqgue M2
und schwierig zu kontrollieren. Viele Eltern mit Kindern, die ein herausforderndes Verhalten

haben, berichten, dass ihre Kinder gut auf die Standard- Erziehungsregeln reagieren, wie z. B.
lgnorieren von unerw¢gnschtem Verhalten und Bel
wenn sie damit aufh®°ren (van Bon 2008; Uni que)

Andere Verhaltensst®rungen aus der medi zinisct

alten Jungen mit einer interstitiellen Deletic
knirschen und st°hnen und wenig Interaktionen
j2hrigen, der aggressiv sein konnte und ein ve
Hanna 2001; von Bon 2008).

Zus?atzlich wird von Verhalten des autistischer
ver°ffentlichten medizinischen Literatur als &

Kindern. Beobachtete autistische Tendenzen beinhalten Vermeiden von Augenkontakt,

Desinteresse an anderen Leuten, kaum Anzeichen von Emotionen, seltenes Weinen und sich
st@andig wiederholende Bewegungen wie Wackeln n
Eine weitere Eigenschaft, die bei vielen Kindern dieser Gruppe beobachtet wurde, ist ihr

Wi derstand gegen Ver&@nderungen. Eltern stelle
Kind wei ¢ was wann geschieht, ihm hilft sich s
Murayama 1991; Unique).

A Sie ist ein artiigdenaBaby und | 2achelt oft

]

A Sie ist ein sehr fr°hliches und zufriedenes
artig 1 3 Jahre

A Sie ist sehr brav umn8 Helatsen. Sie |liebt N
A Sie hat einen groCartigen Charakter wund i st
Menschen gern und |ii&jme Musi k ¢ber alles

A Es macht viel SpaC miJiei hr zusammen zu sei
A Die Leute mPgen ihn gern weil er so | ieben
begrenztes Verst2ndnis von gesellschaftlichen
ohne an die Konsequenzen (gut oder schlecht!) zu denkeni man braucht sicherlich einen

Sinn f¢gr Humor um mi t ihm zusammen zu | eben!

sein, aber wegen der Kommunikationsbarrieren kann er frustriert sein und kann dann
auch aggressiv werden und den Menschen gegenyg
zunehmendem Alteriwi r k°nnen i hm 9ueghrer er kl 2r en

A Er ist gerne unter Leuten und Kindern, aber
Spielen. Er beobachtet lieber oder macht sein eigenes Ding. Er ist sehr locker, liebevoll
und sanfti 10 Jahre

A Sie ist dinjame;, Ces Kind

A Sie ist gew°hnlich fr°hlich. Sie ist |iebev
zZielstrebig 1 12 Jahre

A Sie ist normalerweisefif4J8hel i ch, aber sehr s
A Sie mag Musik und geht gern einkaufen und e
i st immer fr°hlich und | 23@chel tiZ28Jate es i st | ei
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Schwangerschaft

Viele Mitter hatten problemlose Schwangerschaf
die eine Deletion 1q4 haben, und entdeckten er
Al l erdings sind Schwangerschaftskomplikationen
erwarten, auch nicht ungew®hnlich. Von 17 Fami
berichteten, wiesen 10 Babys ein geringeres Geburtsgewicht auf, oder es wurde darauf
hingewiesen, dass sie an intrauteriner Wachstu
retardation) Il itten. Dies bedeutet, dass sie w
Gewicht unter den Normwerten der jeweiligen Schwangerschaftswoche lagen. Bedenken
diesbez¢glich f¢eghrten bei 2 Babys zu eingeleit
Schwangerschaftswoche. Einige Eltern wurden mi
Ultraschalluntersuchungen konfrontiert: ein Baby wies eine Nierenanomalie auf; ein anderes

hatte vergr°Certe Cerebralventrikel ( Regionen
einen Klumpfuss (Unique).

Unique ist nur eine Familie bekannt, die die Deletion 194 entdeckte, bevor das Baby geboren

wurde. In der medizinischen Literatur wird ebenfalls von einem Fall vorgeburtlicher Diagnose

einer Deletion 1g4 per Fruchtwasseruntersuchun
Ultraschalls eine verdickte Nackenfalte und andere Anomalien aufgefallen waren. Umgekehrt,

gab es drei Babys (alle haben eine submikroskopische Deletion 1g4), bei denen per Ultraschall
Anomal it&ten festgestellt wurden aber bei feta
werden konnte (Rotmensch 1991; de Vries 2001; Roberts 2004; Hill 2007; Unique).

| vx} ©2 «£5«oy5[ O223z" o

Die Babys tendieren zu Kleinw¢gchsigkeit und
Untergewicht bei der Geburt. Berichte in der

medi zinischen Literatur |
Babys mit einer gr°Ceren
Geburtsgewicht aufweisen, welches durchschnittlich
von 2,5 kg bei Babys mit einer Deletion 1942 bis zu 2,9
kg bei denen mit einer Deletion 1g43 reichte.

Al l erdings unterstg¢tzen U
Annahme nicht. Ungeachtet der Bruchstellen variieren
die bei Unique festgehaltenen Geburtsgewichte
deutlich, der Durchschnit g
die Hal fte der Unique Bab ' e
Ende des normalen Durchschi .. :
die andere H2lfte bei der Geburt @Wnteahgewich
(unter 2,6 kg) (Schinzel 2001; Unique).

Bandbreite des Geburtsgewichts bei Unique (fristgerecht oder kurz vorher):
1,559 kg bis 3,798 kg

F¢tterungsprobleme sind ein Hauptproblem bei d
anfangs klein und untergewichtig sind. Die weitverbreitete angeborene Hypotonie der Babys

mit einer Deletion 1g4 kann zu Saug- und Schluckproblemen, und/oder Problemen beim

Stillen f¢ghren., F¢gr Babys mit einem gespaltene
Schlucken ebenfalls schwierig. Sieben der zw°]|

eCe

ger




Babys zu stillen, aber nur eine war erfolgreich. Allerdings wurden einige Babys mit
abgesaugter Muttermilch per Flasche gefg¢ttert.

nasogastrale Sonde zugute (NGSonde, ein durch die Nase in di:
Schl auch) . Al's diese Babys groC genu<{Sondear en,
entfernt und sie wurden gestillt oder per FIl a

anfangs gutmiteinerNG-Sonde zu recht kamen, musste diese
(ein Schlauch der direkt in den Magen f ¢¢ghrt) €
gerecht zu werden (van Bon 2008; Unique).

Die Hypotonie kann ebenso die Nahrungswege bee
gastro®sophageal em Ref |l ux bei (d. h. geschluc
In der Unique Befragung hatten ¢ber 70% der Ba
kontrolliert werden, indem man | angsam f ¢ttert
wenn n°tig, das Kopfende des Bettes beim Schl a
verschriebene Magens2ureblocker k°nnen ebenf al
MaCnahmen nicht ausreichen, ist fg¢r einige Bat
besser, bei dem die SchlieCaktion zwischen Macg

Einige 2l tere Babys und Kleinkinder haben M¢he
der Nahrung w¢rgen oder Erstickungsanfalle bek
periertes Essen zu sich nehmen adersHand-Essenkaan t er s
sich daher verz°gern. Eltern fanden heraus, da
durch Raspel n, Zerkleinern, Hacken oder das Zu
die Kinder | angsame und w2hlerische Esser, den
und essen sehr gerne (Unique).

d3Mit 6 H kann sie weiterhin nur breiige Kost
werden sofort erkannt und ausgespuckt. Si e we

ASie ist langsam und w2hlerisch beim Essen. S
die Konsistenz, die Menge und den Zeitpunkt des Essens angehi 12 Jahre

H«Uz" " z25Z" ©Ox} z~0o«ag|
Kinder mit einer Deletion 1g4 haben manchmal Gesichtsmerkmale gemeinsam.
Eine typische Erscheinung ist bei Babys ein kleiner Kopf (Mikrozephalie) mit einer

vorstehenden Stirn und manchmal eine Erh°hung
Sch2adel platten sich verbunden haben. Sie k°nne
ungew®hnlich geformten Ohren haben, die niedri
und die Nase ist kurz wund breit. Il hre Augen k¢©°
auseinander stehen (Hypertelorismus) oder es gibt eine extra Hautfalte in den Augenwinkeln

(Epikanthus-Fal t e) . Sie haben oftmals eine bogenf°rm
schmalen fliehenden Unterkiefer (Mikrognathie)

Viele Kinder unterscheiden sich jedoch nur ger
ihren Geschwistern oder Eltern (Unique).

Eine groCe Anzahl dieser Gesichtsmerkmale tret
auf, unabh?ngig davon, ob eine kleine oder grc
bestimmte Merkmale, wie die niedrig angesetzten Ohren, Mikrognathie, Hypertelorismus und
Epikanthus- Falte selten bei den Kindern mit einer kleinen submikroskopischen Deletion auf

(van Bon 2008).

Die charakteristischen Gesichtsmerkmale k°nnen
runde Gesicht und der flache Nasenrg¢gcken schei
im Erwachsenenalter nicht mehr auf. Mikrozephalie ist oft das einzige dauerhafte

charakteristische Merkmal (Gentile 2003; van Bon 2008; Unique).

A Sie hat einen kleinen Kopf, eine breite Nas

ein h¢gbsches kil®ifekahrradchen
8

Atmung
Kinder mit einer Deletion 194 k°nnen unter Ate
Befragten hatten Apnoe (Unterbrechungen in der
Kinder traten diese Apnoeepisoden als Neugeborene oder in der Babyzeit auf (infantile Apnoe)
und verschwanden bis zum Kleinkindalter. Die A
den Unique Erfahrungen fangen die meisten Kinder wieder von alleine an zu atmen, ohne dass
es einer Intervention bedarf. Eine einfache Be

der Tiefschlafphase holen und die Apnoeepisode
bedurfte es des Absaugens der Atemwege oder der Gabe von Sauerstoff. Ein betroffenes Kind
ben°tigte in seinem ersten Lebensjahr einen Mo
Eine Minderheit von Kindern (ca. 20% der von Unique Befragten) litt an Asthma, und davon die
Mehrheit nur an einer milden Form, und oft verbesserte sich der Zustand mit zunehmendem

Alter (Unique).

Hernien
Manchmal treten bei Kindern mit einer Deletion 1g4 Hernien auf. Beides, Nabel - und
Leistenbr¢gche sind berichtet worden. Ein Nabel
Wel bung am Bauchnabel, die gr°Cer wird, wenn d
We | bung beinhaltet ein kleines St¢gck Bauchgewe
wird hervorgerufen durch eine unvollst2andige S
Nabel schnur w2@hrend der Schwangerschaft f¢hrt.
verschwinden von selbst im Alter von 3 bis 4 J
Bruch oder einen, der nicht von alleine weg ge
Eingriff helfen. Ein Leistenbruch ist eine W°I
sich in der Leistengegend. Ein Leistenbruch bedarf u. U. auch einer Operation (Unique).

0¢}r oz
Generell ausgedr ¢ckt schei Chrommsmendefekt deirs s Ki nde

Probl eme mit ihren Z2hnen
haben als ihre
Altersgenossen. Bei
etlichen Unique Kindern
kommen die ZzZ2
Einem Unique Kind

fehlten unten zwei
Z2hne (sowohl
Mi |l chz®hnen a
den bl eibende
Bei einem weiteren
Unique Kind teilen sich
die beiden unteren
Schneidez2hne
Mitte eine Zahnwurzel
(Unigue).

3 Jahre
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Geringf¢sggige Anomalien im Genitalbereich sind
besonders betroffen sind Jungs. Die am weitesten verbreiteten Probleme hierbei sind
Hodenhochstand (Kryptorchismus, der Hoden i st

Hypospadie (das Loch zum Urinieren am Ende des Penis befindet sich nicht genau in der Mitte
sondern weiter unten). Bei Hodenhochstand kann der Hoden operativ an die richtige Stelle
gebracht werden. Im Falle einer Hypospadie har
Betroffenheit ab. Seltener ist ein Mikropenis (ein kleiner Penis) (Hathout 1998; Puthuran 2005;

Rice 2006; Unique).

Auch M2dchen k°nnen geringf¢gige Anomalien im
Anomalie bei M2@dchen sind ungew®hnliche Schaml
groC sind (Hiraki 2008; Unique).

Gaumen
Bei einigen Kindern mit einer Deletion 1q4 wur
Gaumen, der sich nicht korrekt entwickelt hat) festgestellt. Aus dem Unique vorliegenden
Materi al geht hervor, dass Gaumenspalten vi

el
w2 hrend nur eines (v
Gl eichermaCen gibt es i

1942 oder 1943 auftreten,
Gaumenspalte aufwei st.

nur einen Bericht ¢ber ein Kind mit einer Dele
Gaumenspalte aufweist. Diese |imitierte Beweis
deren Bruchstelle n2her am Ende des Chr omosoms
Gaumenspalte unterliegen Wei tere Forschungen
betroffenen Kindern sind n°tig, um diese Behatl

(Hiraki 2008; Unique).

Etliche Kinder, alle mit Bruchstellen in 143 oder 1944, haben einen hohen Gaumen (Unique).
Beides, Spalte und hoher Gaumen, tragen zu den
Kinder bei. Eine Gaumenspalte oder ein hoher Gaumen machen auch das Sprechen

schwieriger.

Haut
Ekzeme sind eine allergische Reaktion, die verbreitet bei Kindern mit einer Deletion 1g4 zu
sein scheinen, bei einer Unique
Befragung waren ¢ber
Kinder davon betroffen. In milder
Form trocknet die Haut aus, ist
hei ¢ und juckend, w2
schli mmeren F2llen d
aufbricht, rau und blutig wird.
Eltern haben herausgefunden, dass
dies mit Feuchtigkeitscremes und
Emulsionen unter Kontrolle
gebracht werden kann, wobei in
ernsteren F2llen Kor
benutzt werden m¢sse
sind oft heftiger w?
Sommermonate und sie
verschwinden oft mit
zunehmendem Alter der Kinder
(Unique).

4 Monate
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Das Lernen

Lernschwierigkeiten und Lernbehinderungen sind normal bei Kindern mit einer Deletion 194,
wobei die meisten Kinder schwer und eine kleine Minderheit hochgradig betroffen ist. Wie
immer gibt es individuelle Variationen und einige wenige Kinder mit einer kleinen Deletion
haben nur moderate oder gar leichte Lernschwierigkeiten. Dennoch brauchen die meisten

Kinder betr2chtliche Unterstg¢tzung, fr¢e¢he Ford
sich am besten in einer speziellen Lernumgebun
der Unique Kinder spezielle F°rderzentren, w2h

Schule besucht, in der die Kinder im Unterricht oft 1:1 betreut oder in speziellen
Ferdergruppen unterrichtet werden.

Die Kinder sind ¢blicherweise fr
Qualit@aten, die ihnen sehr zugut
F@higkeiten zu maxi mieren; so ge
einfache Zeichen zu erlernen und ihren Namen sowie einige

einfache W°rter zu schreiben. Ei

Namen zu erkennen und eine kleine Minderheit lernt Lesen.

Die Hypotonie (niedriger Muskeltonus), die die meisten Kinder
beeintr2chtigt, kann Schreiben o
dass es f¢r manche Kinder einfac
benutzen als mit einem Bleistift
schreiben. Generell f2llt den Ki
mathematisches Denken schwer, aber einige haben ein gutes
Ged2chtnis. Manche Kinder werden

- beschrieben oder dass sie sich nur kurzzeitig konzentrieren
12H Jahre

kennen, dies macht das Lernen zu

Herausforderung. Viele Eltern haben beobachtet, dass Lernen durch
Spielen die erfolgreichste Lernmethode ist, da
Wi ederholungen. Kinder mit einer Deletion 1q4

teilen (Baker 2002; Daniel 2003; Unique).
A Sie kann sel bst?nidSiJgremal en und kritzeln

A Er ist in einer normalen Klasse in der Schu
die Lehrer. Bei den meisten Unternehmungen hinkt er seinen Altersgenossen hinterher,
sowohl im Klassenraum als auch auCerhalb, abe

sehr zufrieden mit seinen Fortschritten. Er liebt es zu lesen! T 9 Jahre

Al hr Gedachtnis scheint sehr gut bei den Ding
i hren eigenen Namen erkennen und einige kurze
durch Wiederholungen 1 11 Jahre

ASi e scheint Orte wieder zu erkéeswam und Mens

Sprache und Kommunikation

Die Entwicklung von Sprache scheint ein proble
Del etion 194 zu sein und die Sprache entwickel
nicht. Manche Kinder | ernen W°erter zu benutzen
allen meglich. Einige Unique Kinder haben die
kommunizieren die meisten mit inren Augen, durch Schieben oder Ziehen und Gestiken oder

sie lautieren. Bei vielen Kindern scheint das
expressive Sprachefvi el e Kinder verstehen viel mehr al s
zeigt sich in ihrer F2higkeit W°rter zu verste

wenn ihnen Aufgaben gestellt werden (Unique).
Es gibt viele Gr¢gnde f¢gr die Sprachverz©®gerung
9



