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Duplikationen auf dem kurzen Arm des Chromosoms 9 (9p) 
Eine 9p-Duplikation ist eine seltene Chromosomenanomalie, bei der zusätzliches 
Chromosomenmaterial vom kurzen Arm des Chromosoms 9 (9p) in den Körperzellen vorhanden 
ist. Dieses zusätzliche Material kann den gesamten kurzen Arm des Chromosoms umfassen, Teile 
des kurzen Arms oder darüber hinaus auch genetisches Material vom langen Arm des 
Chromosoms (9q). 
 

Wenn bestimmte Entwicklungsmerkmale auffallen, die ein wiedererkennbares, bleibendes Muster 
haben und Folge einer festen Ursache sind, spricht man von einem Syndrom. Die Merkmale einer 
9p-Duplikation fallen hierunter, so dass diese Anomalie manchmal als Dup(-likation) 9p-
Syndrom, als Trisomie 9p oder als Trisomie 9p-Syndrom beschrieben wird. 
 

Was ist ein Chromosom? 
Unsere gesamte genetische Information ist in jeder Körperzelle enthalten. Das genetische 
Material, dass diese Information trägt, heißt DNA, ist eng zusammen geknäult und bildet 
stäbchenförmige Strukturen, die Chromosomen. Die DNA-Kette besteht aus lauter kleinen 
Fragmenten, den Genen, die verschlüsselte Informationen für die Bildung verschiedener Proteine 
enthalten, die die meisten unserer Körperfunktionen steuern. Gene bilden so unseren 
genetischen Fingerabdruck und es wird geschätzt, dass auf unseren 46 Chromosomen nicht 
weniger als 25.000 Gene vorhanden sind. 
 

Diese 46 Chromosomen liegen in Form von 23 Paaren vor. Jeder Mensch bekommt je ein 
Exemplar aus der Eizelle der Mutter und dem Spermium des Vaters. Die ersten 22 
Chromosomenpaare sind ungefähr der Länge nach durchnummeriert, wobei das Chromosom 1 
das kürzeste ist. Das Chromosom 9 ist also eines der mittelgroßen Chromosomen. Das letzte 
Chromosomenpaar ist das Geschlechtschromosom. Mädchen und Frauen haben normalerweise 
zwei X-Chromosomen (XX), Jungen und Männer haben ein X- und ein Y-Chromosom (XY). 
Jedes Chromosom hat einen kurzen (p) und einen langen (q) Arm, die von einer sehr wichtigen 
Region, dem Zentromer, getrennt werden. Auf der unten stehenden Abbildung ist dies der 
Bereich mit dem Rautenmuster und der nach links zeigenden,waagerechten Linie. Der kurze (p-)
Arm ist darüber und der lange (q-) Arm ist darunter abgebildet. 
 

 
Das Trisomie 9p-Syndrom ist sehr gut untersucht und die Erfahrungen zeigen, dass 
die betroffenen Menschen gleiche, leicht wiedererkennbare physische Charakteristika 
aufweisen.  
 

Die menschliche Entwicklung verläuft mit der Präzision eines Uhrwerks. Die richtige 
Menge an genetischem Material ist für eine normale Entwicklung notwendig. Wenn 
zusätzliches genetisches Material vorhanden ist, ist es sehr wahrscheinlich, dass dies 
zu Problemen in der natürlichen Entwicklung oder dem Wachstum führt. Bei einer 
Duplikation 9p hängen die zu erwartenden Störungen davon ab, welcher Teil des 
Chromosoms 9 dupliziert ist.  
 

Es gibt Berichte von Kindern mit verschiedenen Duplikationen zwischen 9p11.2 und 
9p22.1, die sich normal entwickelt haben. Einige haben gewisse Merkmale im Gesicht 
oder an den Händen, die im Zusammenhang mit der Trisomie 9p stehen, während 
bei anderen Kindern diese Merkmale zu schwach ausgeprägt waren, um bemerkt zu 
werden. Bei Duplikationen im Bereich 9p11.2 bis 9p13.1 wird davon ausgegangen, 
dass es sich um natürliche Chromosomenvarianten ohne gesundheitliche Folgen 
handelt, aber es scheint einen ‚kritischen’ Bereich zu geben, der dupliziert sein muss, 
damit die Merkmale dieser Anomalie auftreten. Dieser Bereich liegt in dem kurzen 
Abschnitt zwischen den Banden 9p21.3 und 9p22.3. Ihr Humangenetiker oder 
Kinderarzt sollte in der Lage sein, ihnen zu sagen, ob und wie viel von diesem Bereich 
bei ihrem Kind dupliziert ist. (Di Giacomo 2004; Bonaglia 2002; de Pater 2002; 
Stumm 2002; Calabrese 1994). 

 

Chromosome 9 
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 Vermuteter ‚kritischer’ Bereich für Trisomie 9p 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Hauptmerkmale 
Diese Merkmale sind typisch für eine Trisomie 9p 

�   Hoher Wiedererkennungswert bei Gesicht und Kopf. 
 

�   Kurze Finger und Zehen mit kleinen oder verformten Nägeln (besonders 
auffällig bei Babys und Kleinkindern). Der kleine Finger kann nur eine Falte 
haben oder einen sehr kurzen Mittelteil und nach innen gekrümmt sein. 
Daumen, große Zehen und die Zeigefinger können einen deutlich verkürzten 
letzten Teil haben. 
 

�   Die inneren Organe sind normal entwickelt und in der Regel sind die 
Betroffenen als Kinder und Erwachsene gesund. Dies gilt vor allem, wenn die 
Duplikation sich nur auf den kurzen Arm des Chromosoms 9 beschränkt. 
 

�   Ein gewisser Grad an Lernschwierigkeiten oder – störungen. Der Grad 
der Auffälligkeiten ist sehr variabel und kann von leicht bis schwerwiegend 
gehen. 
 

�   Verspätetes Erreichen der Meilensteine der motorischen Entwicklung im 
Babyalter. 
 

�   Wachstumsverzögerung. Die Knochen wachsen nicht so schnell, so dass 
das Größenwachstum oft erst im späten Teenageralter oder in den frühen 
Zwanzigern beendet ist. 
 

�   Wirbelsäulenverkrümmung. Dies wird oft im späten Teenageralter 
deutlich und kann zu einem Buckel (Kyphose), einer seitlichen Verdrehung 
(Skoliose) oder einer Kombination aus beidem (Kyphoskoliose) führen und 
ein schwerwiegendes Problem werden. 
 

�   Die Zähne kommen spät durch und sind schief. 
      (de Pater 2002; Schinzel 2001; Fujimoto 1998) 

 

Quellen und 
Referenzen 
 

Die 
Informationen in 
dieser 
Broschüre sind 
veröffentlichten 
medizinischen 
Forschungs-
berichten 
entnommen. 
Der zuerst 
genannte Autor 
und das 
Erscheinungs-
datum 
ermöglichen es 
Ihnen, die 
Zusammen-
fassungen oder 
die kompletten 
Berichte im 
Internet unter 
PubMed 
(www.ncbi.nlm. 
nih.gov/pubmed) 
zu suchen. Auf 
Wunsch können 
Sie die 
entsprechenden 
Texte auch über 
Unique beziehen. 
Statistische und 
andere 
Informationen 
wurden 
außerdem aus 
den Berichten 
von 94 
Mitgliedern mit 
einer 9p-
Duplikation und 
einer 
weitergehenden 
Befragung von 
27 Unique-
Mitgliedern aus 
dem Jahr 2004 
gezogen. 

 

Basierend auf Bonaglia et al Am J Med Genet 112: 158 
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Andere Merkmale 
Die folgenden Merkmale wurden bei einigen Menschen mit Trisomie 9p festgestellt.  
Auffälligkeiten bzgl. Herz oder Knochen treten normalerweise nur auf, wenn ein Teil des langen 
Arms des Chromosoms 9 ebenfalls von der Duplikation betroffen ist. Wenn von 9q ein größerer 
Teil betroffen ist, der über die Bande 9q22 oder 9q32 (s. Diagramm auf S.2) hinausgeht, kommen 
eine Lippen- oder Gaumenspalte, ein sehr kleiner Unterkiefer (Mikrognathie), Fußverformungen 
(Klumpfuß) und verschiedene Hüftfehlstellungen häufiger vor (de Pater 2002; Fujimoto 1998; 
Wilson 1985; Fryns 1979). 
�   Steife oder noch häufiger lockere und leicht überdehnbare Gelenke. 
 

�   Große Stirnfontanelle (weiche Stelle im Schädel) bei Babys. Die Fontanellen wachsen 
langsamer zu. 
 

�   Klumpfuß oder anders verdrehte Füße. 
 

�   Zahlreiche Infektionen im Baby- und Kleinkindalter. 
 

�   Kurzsichtigkeit und Strabismus (Schielen). 
 

�   Krampfanfälle. 
 

�   Bei Jungen kleine Genitalien, manchmal sind die Hoden nicht in den Hodensack gewandert 
�   Hoher, enger Gaumen. Untypisch ist eine Lippen- oder Gaumenspalte. 
 

�   Herzfehler. 
 

Eine sehr große Bandbreite anderer Auffälligkeiten wurde bei den verschiedenen betroffenen 
Personen in der medizinischen Literatur beschrieben. 
 

Wie häufig kommt eine Duplikation 9p vor? 
Im Vergleich zu anderen seltenen Chromosomenstörungen, tritt eine Duplikation 9p eher 
häufiger auf. In medizinischen Berichten werden mehr als 150 Menschen beschrieben und die 
allgemeine Meinung ist, dass dies die vierthäufigste Trisomie nach den Trisomien ganzer 
Chromosomen von 21, 18 und 13 ist. Trisomie 9p kommt etwa doppelt so häufig bei Mädchen 
wie bei Jungen vor (Hannam 1999; 
Unique). 
 

Wie geht es weiter? 
Die meisten Kinder mit einer reinen 
Trisomie 9p sind gesund und ihre 
Lebenserwartung ist ungewöhnlich gut 
für eine Chromsomenanomalie, da die 
Lebenserwartung nicht eingeschränkt 
wird, wenn nur 
Chromosomenmaterial vom kurzen p-
Arm dupliziert ist. In medizinischen 
Texten werden viele ältere Menschen 
beschrieben, auch ein 
dreiundfünfzigjähriger Mann. Wenn 
ein Teil des langen Arms des 
Chromosoms betroffen ist, sind 
Herzfehler häufiger, welche die 
Lebenserwartung beeinflussen (Jones 
1997; Zadeh 1981). Als dieses 
Faltblatt erstellt wurde, hatte Unique 
19 erwachsene Mitglieder mit 
Trisomie 9p. 

Schwestern mit Trisomie 9p in den Dreißigern  
bzw. Vierzigern 
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Informationen zur Schwangerschaft 
Die Daten von Unique zeigen, dass Schwangerschaft 
und Geburt normalerweise unauffällig sind. Einige Babys 
wurden vor dem Termin geboren, aber nicht mehr als 
im normalen Bevölkerungsdurchschnitt. Nach Uniques 
Erfahrungen werden in Fehlbildungsultraschall in der 
Schwangerschaftsmitte nur selten Auffälligkeiten 
festgestellt. Da die großen Organe wie das Herz 
normalerweise gesund sind, ist dies auch zu erwarten. 
 

Die Unique-Berichte ergeben ein durchschnittliches 
Geburtsgewicht von 2715g, was niedriger ist als das 
normale Geburtsgewicht eines voll ausgetragenen 
Kindes. Obwohl die meisten dieser Babys kleiner als 
der Durchschnitt sind, fallen sie immer noch in den 
Normbereich. Eine geringe Anzahl Babys wächst im 
Bauch sehr langsam und ist zur Geburt sehr klein 
(Unique). 
 
Das Aussehen  
Ärzte können bestimmte Merkmale an Gesicht, Händen 
und Füßen erkennen, die eine Chromosomenanalyse 
ratsam erscheinen lassen. Einige dieser Merkmale 
können sichtbar sein, andere sind eher unauffällig. Das 
Gesicht eines Kindes ist sicherlich nicht so auffällig, dass 
es aus einer Gruppe von Kindern heraussticht. 
 

Typische Merkmale sind: ein kleiner, unproportional 
breiter Kopf, eine starke Stirnpartie mit einem 
niedrigen Haaransatz, tiefliegende, weit auseinander 
stehende Augen, die nach unten geschlitzt sind, niedrig 
sitzende abstehende Ohren, eine dicke Nase mit einer 
klobigen Spitze, wenig Platz zwischen Nase und 
Oberlippe, ein Mund mit herabhängenden 
Mundwinkeln, der teilweise asymmetrisch ist, eine 
dicke Unterlippe, ein kurzer, breiter Nacken, manchmal 
mit zusätzlichen Hautfalten. 
 

Die auffälligen Ohren sind eines der Merkmale, die 
manche Eltern durch einen kosmetischen Eingriff 
korrigieren lassen: bei drei Unique-Kindern wurden sie 
operativ angelegt, damit sie nicht mehr so sehr 
auffallen. 
 

Manchen Wissenschaftlern fiel auf, dass die Kinder 
teilweise einen bekümmerten Gesichtsausdruck hatten. 
Andere haben eine Tendenz zu starker 
Körperbehaarung festgestellt. Typischerweise sind die 
Unterarme und Unterschenkel der Kinder schlank und 
Hände und Füße der Kinder sind klein, Zehen und 
Finger sind besonders kurz. Dies war das Merkmal, das 
die meisten neuen Unique-Familien nannten 
(Hacihanefioglu 2002; Fryns 1998; Unique). 
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Das Wachstum 
Nach dem leichten Rückstand im Wachstum vor der Geburt, setzt sich dieses Muster langsamen 
Wachstums fort und die meisten Kinder sind klein für ihr Alter. Bei einigen Kindern wurde 
untersucht, ob sie einen Mangel an Wachstumshormonen haben und mindestens zwei Unique-
Mitglieder wurden einer entsprechenden Hormonbehandlung unterzogen. Teilweise wurde in der 
medizinischen Literatur ebenfalls ein Mangel an Wachstumshormonen beschrieben.  
 

Das altersgerechte Knochenwachstum scheint ebenfalls verzögert zu sein, daher wachsen die 
Kinder weiter bis in die zwanziger Jahre, was dazu führt, dass sie teilweise doch noch eine relativ 
normale Größe erreichen. Einige Erwachsenen sind normal groß (Schinzel 2001; Teraoka 2001; 
Unique). 
 
Essen und Trinken 
Einige Babys und Kinder mit 9p-Duplikationen essen leicht und gut, aber dies ist nicht die Regel 
und viele Eltern profitieren von professioneller Unterstützung bei der Nahrungsaufnahme. Bei 
gestillten Babys reicht die getrunkene Milch oft nicht für die notwendige Energieaufnahme und 
das Wachstum aus. Schluckstörungen und Schwierigkeiten, das Saugen und Schlucken zu 
koordinieren machen auch das Füttern mit der Flasche sehr zeitaufwändig. Einige Babys müssen 
zeitweise sogar mit Hilfe einer nasalen Magensonde ernährt werden. Auf lange Sicht ist es 
manchmal sinnvoll, wenn eine Magensonde gelegt wird, damit die Eltern sich nicht auch noch 
Sorgen darum machen müssen, ob ihr Kind genug isst und trinkt. Manche Babys und Kinder 
leiden außerdem an einem gastroösophagealem Reflux, wobei der Mageninhalt die Speiseröhre 
hochsteigt. Verschreibungspflichtige Medikamente helfen, die Säure zu neutralisieren und das 
Unwohlsein zu lindern, und der Nahrung zugesetzte Verdickungsmittel können dass Hochsteigen 
des Mageninhalts reduzieren. Vorsichtige Lagerung während des Fütterns und des Schlafens kann 
ebenfalls hilfreich sein, aber bei einigen Babys kann eine Fundoplikation notwendig sein. Das ist 
die Bezeichnung für eine Operation, bei der der obere Teil des Magens um das Ende der 
Speiseröhre gewickelt wird und angenäht wird. Gleichzeitig wird die Öffnung im Zwerchfell, 
durch die die Speiseröhre führt, verengt. 
 

Fütterungsprobleme gehen bei manchen Babys zurück, sobald sie mit dem Löffel gefüttert werden 
und sie püriertes oder kleingedrücktes Essen erhalten. Trotzdem haben diese Kinder häufig 
Probleme mit dem Kauen  und nehmen nur widerwillig stückiges Essen zu sich. Fingerfood kann 
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die Bandbreite an Geschmacksrichtungen und Konsistenzen erhöhen, die das Kind ausprobieren 
will, aber Kauschwierigkeiten können bestehen bleiben und einige ältere Kinder werden dauerhaft 
teilweise durch die Magensonde ernährt. Die Unique-Berichte zeigen, dass die Nahrungsaufnahme 
eines der langandauerndsten Problemfelder bei Familien mit einem Kind mit einer Duplikation 9p 
ist. Alle Familien mit Problemen in diesem Bereich sollten die Möglichkeit zu fachkundiger 
Unterstützung durch einen Logopäden oder eine spezialisierte Klinik haben. 
 

„ Mila ist ein schlechter Esser. Wir waren erfolglos beim Stillen und sie wurde die ersten drei 
Monate durch eine nasale Magensonde ernährt. Sie ist wählerisch und dickköpfig beim Essen und 

mag keine Stücke, aber sie isst knusprige Sachen. “  Mila (2½) 

„ Als Neugeborenes war Juliette zu schwach, um Milch zu trinken und war kaum wach. Sie hat 
so wenig Gewicht zugenommen, dass ich nach 2 bis 3 Wochen aufgehört habe sie zu stillen. 
Sobald ich begonnen habe, sie mit dem Löffel zu füttern oder Suppe aus der Flasche zu geben, 

wurde es einfacher, aber sie hat immer noch nur wenig Appetit. “  Juliette (7) 
 

Das Lernverhalten 
„ Sie musste durch Wiederholung lernen. Das Verstehen kam später. “ 
Sie als Familie müssen damit rechnen, dass ihr Kind beim Lernen Unterstützung benötigt. Die 
Ausnahmen zu dieser Regel sind Kinder mit Duplikationen zwischen 9p11 und 9p21 und andere, 
bei denen eine Mosaikform vorliegt (s. S. 18). Laut medizinischer Literatur ist das endgültige 
Niveau der Lernschwierigkeiten größer, auch wenn einige Kinder in den ersten Schuljahren nur 
leichte bis mittlere Schwierigkeiten haben. Man geht zudem davon aus, dass Kinder mit einer 
größeren Duplikation auch größere 
Lernprobleme haben. 
 

Die Unique-Erfahrungen und einige 
Forschungsberichten zeigen aber ein viel 
facettenreicheres Bild. Die Kinder haben sehr 
unterschiedliche Lernschwierigkeiten, die von 
überhaupt keinen Problemen bis zu 
tiefgehender Unfähigkeit zu lernen gehen. Bei 
Unique haben Geschwister mit genau der 
gleichen Duplikation sich im Bezug auf die 
Lernfähigkeit völlig unterschiedlich entwickelt 
(Schinzel 2001; Young 1982; Unique). 
 

Die Berichte der Familien haben gezeigt, dass 
einige Kinder ein gutes Gedächtnis haben, 
besonders für Orte und räumliche 
Informationen. Dadurch können sie gut Wege 
finden, organisieren, abgeheftete Unterlagen 
wiederfinden oder gut puzzeln. 
Normalerweise können sie gut mit 
Computern umgehen und zeigen klare 
individuelle Charakterzüge wie 
Zielstrebigkeit, einen festen Willen und die 
Fähigkeit, andere zu kopieren, was ihnen 
geholfen hat, ihr eigenes Potential weiter zu 
entwickeln. Jüngere Kinder dürften Spielzeug 
mit Energie und Neugier untersuchen. 

„ Jack untersucht Spielzeug sehr genau. “ 
Jack (3) 
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„ Juliettes Gedächtnis ist hervorragend. Sie liebt alle Gedächtnisspiele, ist sehr gut darin und 

kann Reisen sehr gut aus dem Gedächtnis nachvollziehen.“ Juliette (5) 

„ Sams Gedächtnis ist sehr gut bei Dingen, die ihn interessieren, zum Beispiel an welchem Tag 

die Müllabfuhr kommt! “ Sam (12) 

„ Sehr zielstrebig, sehr neugierig, logisch. “ Alison (18) 
 

Was das formale, akademische Lernen angeht, lernen die meisten Kinder lesen. Einige lesen 
Zeitungen und Zeitschriften, andere einzelne Wörter oder Zeichen, für andere wiederum ist dies 
gar nicht möglich. Viele Kinder scheinen mit etwa fünf Jahren lesen zu lernen, andere lernen es 
bis in die oberen Klassen nicht. 
 

„ Im Kindergarten hat eine Erzieherin beobachtet, wie Julie ein einfaches Kinderbuch liest. ‚Es 

sieht so aus, als ob sie in der Lage sein wird, lesen zu lernen’, sagte sie. “ Julie (4). Ihre 
Lernschwierigkeiten sind mäßig. 

„ Sophie liest nicht, aber sie 
zeigt auf Bilder in einem 

Bilderbuch.  “ Sophie (fast 5) 

„ James kann sein 
Schullesebuch lesen und er 
versucht, Zeitschriften und 
den Fernsehteil in der Zeitung 

zu lesen. “ James (8) 

„ Alison liest einfache 
Wörter und Geschichten, 
etwa auf dem Niveau einer 

Fünfjährigen. “ Alison (18) 
 
 
 

 
Das Schreiben beginnt ebenfalls etwa im Alter von fünf Jahren. Die Kinder waren oft in der Lage, 
abzuschreiben, fanden es aber schwieriger, spontan etwas zu schreiben. 
 

„ J schreibt seit er vier ist. Er kann seinen Namen spontan schreiben. “ J (7) 

„ Carrie kann ihren Namen und kurze Sätze schreiben. Sie kann Sätze aus Büchern oder 

Zeitschriften abschreiben. “ Carrie (9) 

„ Mark begann mit 13 oder 14 zu schreiben. Er kann seinen Namen und seine Adresse 

abschreiben. “ Mark ist erwachsen und liest nicht. 

„ Wendy begann mit fünf zu schreiben und kann nun Sätze und kurze Dankeskarten schreiben.“ 
Wendy ist erwachsen. 
 

Nach den Unique-Erfahrungen brauchen alle Kinder Unterstützung beim Lernen, diese kann aber 
in einer Regelschule geleistet werden. Die meisten Kinder begannen in einem Regelkindergarten 
oder einer Regelschule, wechselten aber im Laufe der Jahre auf eine Förderschule oder in eine 
spezielle Klasse. Gelegentlich ging der Wechsel auch in die andere Richtung, wenn unerwartete 
Fähigkeiten zutage traten oder die Unterstützung besser wurde. 
 

Genauere Angaben zu den unterschiedlich starken Lernschwierigkeiten der Unique-Mitglieder mit 
einer Duplikation 9p sind auf Anfrage erhältlich. 
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Sprachentwicklung und Kommunikation 
Laut medizinischer Literatur sollen das Sprechen und die Sprachentwicklung stark verzögert sein, 
wobei das Verstehen einhergeht mit der allgemeinen Entwicklung, die Ausdrucksfähigkeit aber 
dahinter zurückfällt. Die Kinder werden meistens nur einzelne Wörter benutzen und diese durch 
Gesten und Zeichen untermalen, bei anderen weist die Sprache spezifische akustische Merkmale 
auf (Owens 1981). 
 

Die Unique-Erfahrungen zeigen auch, dass 9p-Duplikationen mit einer spezifischen Verzögerung in 
Sprache und Ausdrucksfähigkeit einhergehen, dass aber einige Kinder sich weiterentwickeln und 
ein Gespräch mit ganzen Sätzen führen können. Dies ist aber nicht allen Kindern möglich, einige 
Kinder können gar nicht sprechen, während andere einzelne Wörter oder 2 bis 3-Wortsätze 
benutzen. 
 

Die ersten Worte wurden meist erst spät gesprochen: zwischen dem ersten und fünften 
Geburtstag und Kinder mit einer 9p-Duplikation benutzen oft nur einzelne Wörter, wenn andere 
Kinder bereits in ganzen Sätzen sprechen. Das Sprachverständnis entwickelt sich etwas besser als 
die aktive Sprache und klare, wortgenaue Anweisungen und Aussagen, die durch entsprechende 
Gesten unterstützt werden, werden im Allgemeinen gut verstanden. Nichtsprechende Kinder 
kommunizieren meistens mit Vokallauten und Gesten und viele lernen sich mit Bildkarten oder 
Gebärdensprache zu verständigen. 
 

Nach den Unique-Erfahrungen haben Kinder oft Schwierigkeiten, bestimmte Laute zu artikulieren, 
wie etwa f, d, s und p und Konsonanten am Wortanfang. Diese Erfahrung wird teilweise auch von 
medizinischen Studien gestützt, ebenso wie die tiefe Stimmlage und der raue Stimmklang. All dies 
kann die Stimme der Kinder schwer verständlich machen und alle Kinder haben davon profitiert, 
wenn sie eine intensive, hochqualifizierte Sprachtherapie bekamen. 
 

Die folgenden Beschreibungen geben ein Bild der Sprache bei Erwachsenen: 

„ Julie spricht in kurzen, gestelzten Sätzen und spricht auch, wenn man gar nicht zuhören will. 
Sie hört oder versteht Fragen nicht immer richtig 

und gibt dann unpassende Antworten. “ 

„ Alison konnte drei Wörter sagen, als sie in die 
Schule kam, hat sie aber dann verlernt. Sie versteht 
sehr viel und drückt Dinge auf ihre eigene Art und 
Weise aus, meistens über Vokallaute, Augenkontakt 

und Körpersprache. “ 

„ Ilanas Sprache ist sehr unstrukturiert. Sie 
versteht drei Sprachen und hat mit sieben Jahren 
angefangen zu sprechen. Trotzdem verschluckt sie 
oft die Anfangskonsonanten von Wörtern und ihre 
Ausdrücke und ihr Sprachverständnis gehen weit 
auseinander. Sprachtherapie klappt bei ihr nicht, 

weil sie nicht mitarbeitet. “ 

„ Pippa drückt sich mit Vokallauten aus und 

versteht nur wenig. “ 

„ Ali benutzt nun lange und komplexe Sätze mit 
ungewöhnlichen Satzkonstruktionen wie „Wo du 
gegangen?“ Sie sagt oft, dass sie sich nicht an 
Wörter erinnern kann und man muss ihr Dinge 

wortwörtlich sagen. “ 
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Sitzen, Bewegen und Gehen 
Die medizinische Literatur gibt an, dass die Kinder zwischen ihrem ersten und dritten Geburtstag 
lernen, allein zu sitzen und zwischen zwei und fünf Jahren gehen können (Schinzel 2001). 

 

Die Unique-Erfahrungen zeigen, dass die meisten Babys die Meilensteine 
ihrer motorischen Entwicklung spät erreichen, aber die Verspätung nicht 
allgemeingültig ist und die Bandbreite der Fähigkeiten weit ist. Unique-
Babys drehten sich zwischen 3 und 18 Monaten und lernten zwischen 7 
Monaten und fünf Jahren allein zu sitzen. Viele Babys krabbelten nicht, 
aber diejenigen, die es taten, begannen damit zwischen 10 Monaten und 
3 Jahren. Im Allgemeinen begannen die Kinder zwischen 18 Monaten und 
fünf Jahren zu laufen, obwohl einige noch später dranwaren und ihre 
ersten Schritte erst mit 7 oder acht Jahren machten. Nach diesem späten 
Start entwickelte sich die Mobilität der Kinder wie bei Gleichaltrigen, 
was aber nicht für alle Kinder galt. Die Koordination bleibt manchmal 
schwierig und obwohl manche Kinder lernen zu rennen, bleiben sie oft 
wacklig auf den Beinen und ermüden schnell. Einige Kinder entwickeln 
sich weiter und lernen zu springen, schwimmen, reiten, tanzen oder 
Fußball zu spielen, aber dies ist nicht allen möglich. Obwohl die meisten 
erwachsenen Unique-Mitglieder ohne Hilfe laufen können, gehen manche 
nur im Rollstuhl nach draußen.  
 

Viele Charakteristika dieser Chromosomenanomalie haben ihre Ursache 
in dieser verspäteten Entwicklung. Mindestens die Hälfte der Babys war 
nach der Geburt außergewöhnlich schlaff (hypoton) und ein schwacher 
Muskeltonus kann sich durch die ganze Kindheit ziehen. Dies stimmt mit 
den Ergebnissen medizinischer Studien überein, in der von 60% der 
Kinder mit niedrigem Muskeltonus gesprochen wird. Fünf von sechs 
Unique-Babys wurden mit einem Klumpfuß oder einem anderweitig 
ungewöhnlich gebogenen Fuß geboren, der behandelt oder sogar 
operiert werden musste. Zwei Drittel hatten bei der Geburt lockere 
Gelenke und eine Fehlstellung von einer oder beiden Hüften traten 
häufig auf. Die Stabilisierung mit einer Schiene reichte oft nicht aus, um 
die richtige Entwicklung der Hüftgelenke sicherzustellen. Einige Unique-
Kinder haben im Babyalter mehrere Monate im Gipskorsett verbracht. 
Die Kniegelenke waren oft locker und die Kinder brauchten Klammern 
oder Schienen, um die Knie für das Laufen zu stabilisieren. 
 

Kinder und Erwachsene mit einer Duplikation 9p konnten: 
… an der Hand laufen, im Zimmer umhergehen und an den Möbeln  
     festhalten (2½) 
… sehr schnell krabbeln, auf Möbel klettern, Spaß im Swimming-Pool  
     haben (3) 
… kurze Entfernungen bis zu 100 m gehen (4) 
…Treppen rauf- und runtergehen, rennen (5) 
… ordentlich auf einem Stuhl sitzen, gut laufen, aber schnell ermüden, 
     tanzen, rennen, schwimmen mit Schwimmflügeln, versuchen zu  
     springen (6) 
… problemlos laufen (13) 
… gefüllte Teetassen zu verschiedenen Plätzen in einem begrenzten  
     Raum tragen (15) 
… ohne Hilfe reiten, Trampolin springen und schwimmen (19) 
… Rollstuhltanz (20) 
… mit Gleichaltrigen Fußball spielen (22) 
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Medizinische Probleme 
Aus medizinischer Sicht sind die Kinder meistens gesund. Viele der Hauptprobleme sind 
orthopädischer Natur. 
 

�   Die Füße 
Nach den Erfahrungen von Unique wurden fünf von sechs Babys mit einer Fußfehlbildung 
geboren, die behandelt werden musste. Zusätzlich sind die Füße oft klein. Die Bandbreite und 
der Schweregrad von Fußfehlbildungen ist sehr weit. Zu den leichten Fehlbildungen gehörten 
z.B. nach innen gebogene Füße, die durch Massage, Physiotherapie und manchmal Schienen 
begradigt werden konnten. Schwerwiegendere Probleme waren z.B. ein angeborener Klumpfuß, 
der wiederholt operativ behandelt werden musste. Typische Fußprobleme, die bei den Unique-
Mitgliedern zahlreicher auftraten, waren verschiedene Arten von Klumpfüßen, Spitzklumpfüßen 
(die Sohle ist hierbei nach oben gebogen), gebogene oder übereinanderliegende Zehen, wobei 
der auffälligste der große Zeh ist. Die Zehennägel sind oft auffällig klein oder verformt bei der 
Geburt. Wenn die Nägel anfangen zu wachsen, besteht eine leichte Tendenz zu  
eingewachsenen Nägeln. 
 

�  Die Gelenke 
Typischerweise sind einige der großen Gelenke im Körper sehr steif, andere wie die 
Kniegelenke sind oft sehr locker und kugeln leicht aus. Die Unique-Zahlen zeigen, dass zwei von 
drei Babys mit sehr lockeren Gelenken geboren werden, die leicht auskugeln. Eine viel geringere 
Zahl der Kinder hatte ungewöhnlich steife Gelenke. Die am häufigsten betroffenen Gelenke sind 
die Knie und die Hüftgelenke, aber einige Familien berichten auch von überdehnbaren 
Ellenbogengelenken. Ein großer Anteil der Kinder hat eine Hüftgelenksdysplasie entwickelt, die 
durch monatelange Ruhigstellung mit einer Schiene oder einem Korsett behandelt wurden. In 
einigen Fällen waren wiederholte Operationen notwendig, um den Kindern einen gleichmäßigen 
Gang zu ermöglichen. Einige Kinder brauchten Knieschienen, bevor sie anfingen zu laufen und 
viele brauchten Unterstützung, um den Fuß oder den Knöchel zu stabilisieren (Knöchel-Fuß-
Orthesen). (Petty 1993; Unique) 
 

�  Wirbelsäulenverkrümmungen 
Sowohl Skoliosen (seitliche Verkrümmung) als auch die typischere Kyphose (eine auswärtige 
Krümmung, die einen Rundrücken ergibt) werden oft von Teenagern und Erwachsenen 
berichtet. Von acht Erwachsenen bei Unique hatten sieben eine Wirbelsäulenverkrümmung, was 
zu einem „permanenten Buckel“ führte, wie eine Mutter es nennt. Frühzeitige Physiotherapie 
und Übungen können ausreichend sein, um die Wirbelsäule zu begradigen, aber viele Jugendliche 
müssen wenigstens nachts ein Korsett tragen. (Schinzel 2001; Unique) 
 

�  Atemwegsinfekte 
Kinder mit seltenen Chromosomenanomalien haben oft eine erhöhte Zahl an Atemwegsinfekten 
in der frühen Kindheit. Anhand der Unique-Zahlen scheint es so, als ob Kinder mit 9p-
Duplikationen hiervon besonders betroffen sind, außerdem besteht der Eindruck, dass diese 
Kinder besonders empfänglich für Asthma und Allergien sind. Unter den Unique-Mitgliedern 
waren Atemwegsinfekte der häufigste Grund für Krankenhausaufenthalte. Auch wenn die 
Atemwegsinfekte in der Kindheit sehr häufig sind, lassen sie mit zunehmendem Alter nach. 
 

�  Die Genitalien 
Jungen können mit einem sehr kleinen Penis oder nicht heruntergewanderten Hoden oder 
beidem geboren werden. Ein zusätzliches Merkmal bei einigen Jungen war eine Hypospadie, bei 
der die Öffnung am Ende des Penis sich auf der Unterseite des Penis befindet. Dies kann 
normalerweise operativ korrigiert werden. Etwa die Hälfte der männlichen Babys, von denen 
Unique Informationen bekommen hat, war hiervon betroffen (Unique). 
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�  Krampfanfälle 
Es besteht ein Zusammenhang zwischen 9p-Duplikationen, Epilepsie und strukturellen 
Auffälligkeiten im Gehirn. Einige Kinder haben ein Anfallsleiden und die Unique-Daten zeigen, 
dass etwa die Hälfte der Kinder betroffen ist. In Magnetresonanzaufnahmen (MRT o.ä.) kann es 
sein, dass das Gehirn verschiedene untypische Formationen zeigt. Eine ist z.B. unter der 
Bezeichnung ‚Bandheterotopie’ bekannt, wobei eine Ansammlung grauer Zellen an einer Stelle 
vorliegen, wo sie normalerweise nicht sein sollten. Eine mögliche spezifische Reaktion auf 
allgemeinübliche antiepileptische Medikamente, die z.B. Phenytoin, Carbamazepin und Valproat 
enthalten, wird für manche aber nicht alle Patienten angenommen (Frederico 1999; Scalise 
1998; Stern 1996). 
 

Die Unique-Daten ergeben kein einheitliches Bild für typische Krampfanfälle. Krampfanfälle 
können in der frühen Kindheit auftreten, dann aufhören und im Erwachsenenalter 
wiederkommen. Nach den Unique-Erfahrungen ist es in den meisten Fällen nicht schwer, diese 
Anfälle unter Kontrolle zu bringen. 
 

�  Das Herz 
Berichte zeigen, dass 5 bis 26% der Babys mit einer Duplikation 9p einen Herzfehler haben, 
typischerweise, wenn mehr als ein kleiner Teil des langen Arms des Chromosoms 9 (9q) 
ebenfalls dupliziert ist. Typische Probleme sind ein ASD oder VSD (Löcher zwischen der 
rechten und linken Herzkammer) oder dass die Herzklappen zwischen den Vorhof- und 
Hauptkammern oder die Aortenklappe, welche den Blutfluss vom Herzen zum Körper 
reguliert, nicht richtig funktionieren. 
 

Die Unique-Erfahrungen zeigen, dass mindestens eines von fünf Babys mit einem Herzfehler 
geboren wurde, dieser aber meistens so geringfügig war, dass er mit der Zeit von selbst ohne 
eine Operation heilte. Der am häufigsten diagnostizierte Herzfehler war ein ASD 
(Atriumseptumdefekt) oder ein VSD (Ventrikelseptumdefekt) – kleine Löcher in der 
Herzscheidewand zwischen den Herzkammern. Nicht richtig schließende Ventile und ein 
persistierender Ductus arteriosus (Offenbleiben des Blutgefäßes zwischen der Aorta und der 
Pulmonalarterie, welches das Blut zu den Lungen führt und sich normalerweise nach der 
Geburt schließt) traten ebenfalls auf (Nakagawa 1999; Unique). 
 

�  Gaumen und Oberlippe 
Der Gaumen ist meistens hoch und eng. Sieben von 18 Familien, die Informationen über den 
Zustand des Gaumens ihres Kindes gaben, berichteten von einem auffälligen Gaumen oder 
Oberlippe: entweder ein sehr hoch gebogener Gaumen oder eine Spalte in Oberlippe, Gaumen 
oder beidem. Eine schmale Gaumenspalte hat sich bei einem Baby noch vor der Geburt wieder 
verschlossen. Ein hoch gebogener Gaumen kann manchmal unbemerkt durchgehen, kann aber 
das Füttern und die Sprachentwicklung beeinträchtigen, eine Gaumen- und/oder Lippenspalte 
muss operativ korrigiert werden, um den Mund zum Essen und Sprechen richtig nutzen zu 
können und auch aus ästhetischen Gesichtspunkten (Hacihanefioglu 2002; Unique). 
 

�  Das Gehirn 
In letzter Zeit wurde bei einer wachsenden Zahl von Kindern mit einer Duplikation 9p ein 
MRT durchgeführt, was zu der Annahme geführt hat, dass gewisse Anomalien des Gehirns 
typisch für dieses Syndrom sein könnten. Die Unique-Erfahrungen deuten darauf hin, dass 
typischerweise die mit Flüssigkeit gefüllten Ventrikel im Gehirn vergrößert sein können, aber 
dies muss noch weiter untersucht werden. Eines von zehn Kindern in den Unique-Daten hatte 
vergrößerte Ventrikel auf einem früheren MRT-Bild, aber nur bei zwei von 70 Kindern ist 
bekannt, dass sie einen Shunt haben. Keines der betroffenen Kinder hatte eine reine 
Duplikation 9p. Es wird angenommen, dass ein partielles Dandy-Walker-Syndrom zum Teil 
verantwortlich ist für dieses Syndrom und dass ein MRT eine der routinemäßigen 
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Untersuchungen bei allen Kindern mit einer Trisomie 9p sein sollte. Dandy-Walker ist eine Zyste 
im Gleichgewichtszentrum des Hirns (Cerebellum), die möglicherweise den Abfluss von 
Gehirnflüssigkeit aus dem Gehirn beeinflusst, was zu einer Ansammlung dieser Flüssigkeit im 
Gehirn führen kann. Ein teilweiser Balkenmangel wird ebenfalls berichtet. Der Balken ist ein Band 
an Nervensträngen, das die beiden Gehirnhälften miteinander verbindet (Hannam 1999; Stern 
1996; Bussani Mastellone 1991). 
 

�  Das Wachstum der Haut 
Von einer kleinen Anzahl Kinder mit einer Duplikation 9p wird von kleinen immer wieder 
entstehenden Talgansammlungen unter der Hautoberfläche berichtet, die nicht schlimm sind, aber 
operativ entfernt werden müssen. Zwei Unique-Kinder waren hiervon betroffen. 
 

Andere Probleme 
�  Die Zähne 
Die Zähne kommen typischerweise spät. Wenn sie durchbrechen, können sie schief oder falsch 
positioniert sein. Einige Familien berichten von weichem Zahnschmelz, was schnell zu 
weitgehendem Kariesbefall führt (Schinzel 2001; Unique). 
 

�  Die Hände 
Ein spezifisches Merkmal der Trisomie 9p 
ist ein kurzer kleiner Finger, wobei der 
mittlere Knochen des Fingers fehlt oder 
verkürzt ist. Dreiviertel der Unique-
Mitglieder hatte dieses charakteristische 
Merkmal und bei vielen Kindern war der 
Finger zusätzlich nach innen gebogen. 
Daumen und Zeigefinger können ein sehr 
kurzes letztes Knöchelchen haben und 
vielleicht fällt ihnen auf, dass die Fingernägel 
ihres Kindes sehr klein und brüchig sind. 
Die Unique-Erfahrungen zeigen, dass die 
Nägel mit zunehmendem Alter besser 
wachsen, aber dazu tendieren zu verdicken 
und einzuwachsen. Andere unübliche 
Merkmale der Hände können sein, dass die 
Finger gekrümmt oder überstreckbar sind 
und der Daumen falsch an der Hand 
ansetzt. Manchmal reichen Schienen, um 
die Hand zu richten, oft ist aber auch ein 
operativer Eingriff notwendig. 
 

„ Indem ich ihren Finger als Baby leicht 
massierte, habe ich es geschafft, dass der 

Finger gerade wurde. “ 
 

Das Gehör 
Paukenergüsse sind weit verbreitet bei ganz jungen Kindern und solchen mit einem hohen 
Gaumen. Bei zwei Unique-Kindern mit einer Duplikation 9p wird auch von engen oder geknickten 
Gehörgängen berichtet. Paukenröhrchen stellen ein normales Hörvermögen meistens wieder her, 
aber ein wiederholtes Einsetzen neuer Röhrchen ist oft notwendig und manche Kinder haben 
Langzeitröhrchen, um das Gehör zu verbessern. Von zwanzig Jugendlichen und Erwachsenen 
hatten drei ein beeinträchtigtes Gehör. 
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Das Sehvermögen 
Sehprobleme scheinen häufig zu sein und kommen bei mindestens einem von drei Kindern unter 
den Unique-Mitgliedern vor. Schielen (Strabismus) wird oft diagnostiziert. Obwohl die Augen sich 
mit zunehmendem Alter oft parallel einstellen, ist bei machen Kindern eine Operation notwendig. 
Die Unique-Befragung hat ergeben, dass die Ausbildung der Sehfähigkeit verzögert ist und bei 
manchen Kindern Probleme andauern und sie kurzsichtig bleiben. Ein Jugendlicher entwickelte in 
den späten Teenagerjahren/frühen Zwanzigerjahren einen Keratokonus, bei dem sich die 
Hornhaut vor dem Augapfel in der Mitte verdünnt und die Sicht kurzsichtig und ungleichmäßig 
wird. Von einem Erwachsenen wird berichtet, dass er blind ist. 
 

Das Verhalten 
In den Unique-Berichten wird von jungen Kindern gesagt, dass sie typischerweise sowohl 
freundlich als auch innerlich ruhig und gelassen sind. Die Unfähigkeit ihre Wünsche verständlich 

zu machen kann sie frustrieren und zu 
aggressivem oder selbstverletzendem Verhalten 
führen, dies trifft aber nur auf eine Minderheit zu. 
Ein typischer Charakterzug scheint Zielstrebigkeit 
zu sein. Wenn diese in Dickköpfigkeit umschlägt, 
kann es schwierig für die Eltern sein, damit 
umzugehen. Kinder haben meistens in der 
mittleren Kindheit Probleme mit sozialen 
Zusammenhängen bei Erwachsenen und auch 
Kindern. Dies kann sich in extremer Vorsicht und 
Schüchternheit oder in unangebrachter 
Freundlichkeit ausdrücken. Unsicherheit und 
Frustration kann ebenfalls Ursache für aggressives 
und herausforderndes Benehmen sein. 
 

Ein kleiner Teil der Kinder zeigte hyperaktives 
Verhalten und wenn man dies nicht über 
Verhaltenstherapie in den Griff bekam, waren 
Medikamente sehr erfolgreich. Diese negativen 
Charakterzüge existieren neben positiven 
Merkmalen und im Großen und Ganzen blieben 
die Kinder liebenswert und freundlich. 
 

Die Jugendjahre bringen meistens einen 
deutlichen Anstieg in herausforderndem 
Verhalten bei einigen Kindern, sogar bei solchen, 
die vorher keine Probleme gemacht haben. 
Kinder können gegenüber Veränderungen 
unwillig oder ängstlich reagieren. Einige Kinder 
wurden deutlich ängstlicher und besorgter, 

während andere ein feuriges Gemüt entwickelten. 
 

Die Unique-Erfahrungen zeigen, dass diese Verhaltenszüge nicht extrem sind und bei 
schwierigeren Kindern gute Erfahrungen mit konsequenter Verhaltenstherapie und einem Training 
des Sozialverhaltens gemacht wurden. 
 

„Er ist frustriert durch die Unfähigkeit sich mitzuteilen. Wenn er frustriert ist, schlägt er 
entweder mit dem Kopf gegen die Wand oder einen anderen harten Gegenstand oder er wirft 
sich selbst dagegen. Um ihn zu davon abzubringen, halten wir ihn ganz eng und reden ihm gut zu, 

bis er sich beruhigt hat, dann versuchen wir herauszufinden, was er möchte.“ (2 Jahre) 
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„ In einer neuen Situation ist sie entweder extrem schüchtern 
oder überfreundlich, bevor sie sich wieder normal verhält. Wir 
haben keine Ratschläge bekommen, was wir machen sollen oder 

wie wir damit umgehen sollen. “ (5 Jahre) 

„Ein lieber, gut lenkbarer Junge.“ (13 Jahre) 

„Sie weigert sich, große Räume mit vielen Menschen zu 
betreten, außer wenn es sich um eine bekannte Situation 
handelt, wie zum Beispiel im Krankenhaus. Sogar in bekannten 
Situationen wie der Disco in der Schule kann es ihr zuviel 
werden, so dass sie dann die Bremsen an ihrem Rollstuhl 

anzieht und sich weigert, weiterzufahren.“ (20 Jahre) 

„ Sie war immer schon hyperaktiv und aggressiv. Sie meint sie 
ist der Boss und so haut sie dich in der einen Minute vielleicht 
auf den Kopf oder Rücken  und knurrt dazu laut  und in der 

nächsten Minute ist sie süß wie ein Törtchen.“  
(24 Jahre) 
 

Persönliche Hygiene und Überführung in die 
Selbstständigkeit 
Junge Menschen mit einer Duplikation 9p erlernen 
normalerweise spät die Fähigkeit zur selbstständigen 
persönlichen Hygiene, die unabdingbar für ein eigenständiges 
Leben ist. Das Verständnis für Toilettengänge kommt etwa im 
Alter von fünf Jahren und bei einigen Kindern wurde ein 
Toilettentraining erfolgreich durchgeführt, so dass sie tagsüber 
im mittleren Kindesalter trocken waren. Allerdings leiden viele 
Kinder unter Verstopfung, was es schwierig macht, den 
Stuhlgang durch Training zu bestimmten Zeiten zu animieren. 
Auch die am leichtesten betroffenen Erwachsenen scheinen erst 
in ihren späten Teenagerjahren nachts trocken geworden  
zu sein. 
 

Kinder scheinen relativ schnell zu lernen, sich auszuziehen, 
später auch sich anzuziehen, so dass sie im mittleren 
Kindesalter beides können, wenn die Verschlüsse einfach 
gehalten sind.  
 

Persönliche Hygiene wie Waschen und Zähneputzen können die 
Kinder wohl, müssen aber oft an tägliche Routinehygiene 
erinnert werden. Diese Schwierigkeiten zeigen, dass ein 
bestimmter Grad an Betreuung meistens fortdauernd 
notwendig sein wird. 
 

Das Schlafverhalten 
Die Ergebnisse aus der Unique-Mitgliederbefragung zeigen, dass 
das Schlafverhalten meistens kein größeres Problem in den 
Familien ist. Es kann schwierig sein, die Kinder abends ruhig zu 
bekommen, aber wenn sie erst einmal schlafen, schlafen sie 
meistens gut. Dennoch kann die Ängstlichkeit dazu führen, dass 
auch gutes Schlafverhalten sich verschlechtert. Die Minderheit 
der Kinder, die nicht gut schlafen, reagiert gut auf ein festes und  
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gleichbleibendes Einschlafritual. Wenn 
sie dies nicht tun, helfen bei Einigen 
verschreibungspflichtige Medikamente 
(wie etwa Antihistamine mit einem 
sedierenden Effekt, vielleicht auch 
Melatonin) . Zusätzliche 
Gesundheitsprobleme, besonders ein 
gastroösophagealer Reflux bei Babys 
oder Asthma können einen guten 
Nachtschlaf stören und Eltern sollten 
darin unterstützt werden, nach 
Krankheitszeiten oder 
Krankenhausaufenthalten feste 
Einschlafrituale wieder neu einzuführen. 

 
Spaß 
 

Junge Leute mit einer Duplikation 9p genießen, was auch anderen jungen Menschen gefällt. Das 
schönste für sie ist Musikhören, Tanzen und dazu zu singen. Kleine Kinder spielen gerne 
Theater oder verkleiden sich. In einer Gruppe lieben sie es, andere zu imitieren. Kinder mit 
besonders guten Gedächtnisleistungen spielen gerne Spiele, die auf diesem Talent basieren und 
viele Kinder sind gerne in Gesellschaft. 

 
Das Erwachsenwerden 
 

Die Unique-Ergebnisse von neun 
weiblichen Jugendlichen und jungen 
Frauen mit einer Duplikation 9p zeigen, 
dass die Pubertät leicht verspätet 
beginnt und manchmal nicht komplett 
durchlaufen wird.  
 

Die Menstruationsblutungen begannen 
zwischen 12 und 19 Jahren, aber 
mindestens ein Mädchen hatte eine 
Amenorrhoe (die Monatsblutung setzt 
aus) und zwei Frauen mit normalen 
geschlechtstypischen Merkmalen hatten 
überhaupt keine Menstruation.  
 

Die Pubertät kann begleitet werden von 
Stimmungsschwankungen, mit denen 
man manchmal nur schwierig umgehen 
kann. Ein Mädchen wurde mit 14 Jahren 
sterilisiert und hat einen Hormonring 
bekommen, um weitere Blutungen zu 
unterbinden. In der medizinischen 
Literatur finden sich Hinweise darauf, 
dass eine Duplikation 9p die 
Eisprungsfunktion beeinflusst und dass 
die Menstruation später beginnt (Cuoco 
1982; Unique). 
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Das Leben als Erwachsener mit einer Duplikation 9p 
Alle erwachsenen Unique-
Mitglieder, die über ihr Leben 
berichtet haben, wohnten 
entweder zu Hause oder in einer 
betreuten Wohngruppe. Sie halfen 
im Haushalt mit, entweder 
räumten sie Spülmaschinen ein, 
deckten den Tisch oder kauften für 
die ganze Familie ein. Nach der 
Schule besuchten die meisten ein 
College, um Kenntnisse für einen 
Arbeitsplatz oder lebenspraktische 
Fähigkeiten zu erwerben. Eine 
junge Frau arbeitet als 
Verwaltungssassistentin in einem 
Büro, eine andere arbeitet als 

Freiwillige in einer Bücherei und eine andere arbeitet in Teilzeit in einem Büro. Eine 
weitere junge Frau träumt davon in einem Bekleidungsgeschäft oder einer Tierhandlung 
als Verkäuferin zu arbeiten.  
 

Alle Erwachsenen brauchen Aufsicht für ihre Finanzen,  in einem Fall gab es vorher eine 
Zeit ohne diese Kontrolle. 
 

Die meisten reisen mit öffentlichen Verkehrsmitteln und keiner fährt selbst Auto. Einige 
benötigen Hilfe, wenn sie unterwegs sind, aber für diejenigen, die im Rollstuhl sitzen, ist 
dieser Grad an Freiheit gar nicht möglich. Eine junge Frau verlor diese Eigenständigkeit, 
nachdem sie zweimal verloren ging und polizeiliche Suchaktionen durchgeführt  
werden mussten. 
 

Frauen beschreiben ihr eigenes Temperament als nervös und panisch, aufgeregt, 
glücklich und lieb, hilfsbereit, mitfühlend und feurig. Obwohl sie laut und sogar 
aggressiv sein können, wenn man ihnen in die Quere kommt, kann ihre Stimmung 

schnell wechseln. Allgemein 
gesehen sind sie zielgerichtet 
und nehmen alles wörtlich. 
Freizeitaktivitäten sind Tanzen, 
Fußball, Fernsehen und Bowling. 
Eine junge Frau hilft in der 
Sonntagsschule ihrer Kirche.  
 

Die Erwachsenen gehören  
unterschiedlichen Vereinen an, 
sowohl für Menschen mit 
besonderen Bedürfnissen als 
auch anderen. Die meisten 
Frauen sind sehr sozial und 
haben viele Freunde, aber keine 
erzählte, dass sie eine spezielle 
Freundin oder einen festen 
Freund hat oder plant zu 
heiraten und Kinder zu 
bekommen. 
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Warum ist dies passiert? 
Um diese Frage zu beantworten, müssen die Chromosomen der Eltern ebenso untersucht 
werden wie die des Kindes. In ungefähr der Hälfte der Fälle sind die Chromosomensätze der 
Eltern normal. In diesen Fällen weiß man nicht, warum die Duplikation auftrat, es ist dann 
vermutlich ein Zufall, der bei der Entstehung des Spermiums oder der Eizelle passierte. Genetiker 
nennen diese Zufälle ‚de novo’und sie sind gar nicht so  selten. Trotzdem ist es eher selten, dass 
diese Schwangerschaften komplikationslos bis zur Geburt verlaufen. Chromosomenanomalien 
betreffen Kinder auf der ganzen Welt und mit jedem möglichen Hintergrund. Sie passieren 
ebenso bei Pflanzen und Tieren. Es besteht also kein Grund, warum ihre Lebensführung oder 
irgendetwas, was sie getan haben, diese Duplikation verursacht haben sollte. 
 

In den anderen Fällen wird der Chromosomentest zeigen, dass ein Elternteil ebenfalls eine 
Neuanordnung der Chromosomen hat. Diese Neuanordnung ist normalerweise ausbalanciert, so 
dass kein Material verloren gegangen ist oder überschüssig ist und man kann nicht davon 
ausgehen, dass dieses Elternteil irgendwelche Symptome zeigt. 
 

Bei einigen Menschen liegen Zellen mit einer Duplikation 9p neben solchen mit einem normalen 
Chromosomensatz vor. Dieser Zustand, den man Mosaikzustand nennt, entsteht normalerweise 
erst nach der Befruchtung und kann die Auswirkungen der Duplikation verringern. Tatsächlich 
beschreibt die medizinische Literatur zwei Menschen mit vollkommen normaler Entwicklung, bei 
denen die Mosaik-Duplikation 9p nur zufällig in anderen Untersuchungen entdeckt wurden: ein 17 
Monate altes Baby, die andere eine Grundschullehrerin, die nach der Ursache für eine sekundäre 
Amenorrhoe suchte (Petty 1993; Cuoco 1982). 
 

Kann es wieder vorkommen? 
Die Wahrscheinlichkeit, ein zweites Baby mit einer Duplikation 9p zu bekommen, hängt von den 
Ergebnissen der Chromosomenanalyse der Eltern ab. Wenn das Ergebnis ist, dass die 
Chromosomensätze der Eltern normal sind, ist die Wahrscheinlichkeit ein weiteres Kind mit 
dieser Chromosomenanomalie zu bekommen normalerweise nicht höher als im Rest der 
Bevölkerung. Wenn der Test ergibt, dass bei einem Elternteil eine Neuanordnung der 
Chromosomen vorliegt, ist die Wahrscheinlichkeit deutlich höher. Die Situation jeder einzelnen 
Familie ist unterschiedlich und alle Familien sollten ihre Situation mit einem Genetiker oder 
einem genetischen Berater besprechen. 
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Hilft es, die genauen Bruchpunkte im Chromosom zu kennen? 
 

Man geht davon aus, dass die ‚kritische Region’ für die typischen Merkmale einer Duplikation 9p 
in den sechs Megabasen (das heißt 6 Mio. Basenpaare oder ‚Sprossen’ auf der DNA-Leiter) im 
Segment zwischen 9p21.3 und 9p22.3 zwischen den Mikrosatellitenmarkern D9S267 und 
D9S1213 liegen (de Pater  2002; Bonaglia 2002; Fujimoto 1998) (s. S.3). 
 

Das heißt, dass Menschen mit einer Duplikation, die nicht diesen Bereich umfassen, 
wahrscheinlich nicht alle, wenn überhaupt einige der Merkmale zeigen werden. In letzter Zeit 
wurde ein Mädchen beschrieben, das eine Duplikation hatte, bei der der Bereich 9p13.1 bis 
9p22.1 betroffen war. Sie zeigte kaum Anzeichen der Duplikation und hatte keinerlei 
Lernschwierigkeiten. Die einzigen auffallenden Merkmale waren eine langsame Gewichtszunahme, 
ein hoher Gaumen und krumme Zähne (Bonaglia 2002). Eine Mutter mit einer Duplikation, die im 
Bereich 9p11 bis 9p12 sein soll, war schwanger mit einem Baby, das die gleiche Duplikation hatte. 
Beide sind gesund und haben keine Entwicklungsschwierigkeiten. In letzter Zeit wurde 
festgestellt, dass eine Duplikation im Bereich 9p11.2 bis 9p13.1 eine normale Variante ohne 
augenscheinliche Folgen für die Entwicklung ist (di Giacomo 2004; Calabrese 1994). 
 

Wenn man nur die Menschen betrachtet, bei denen die kritische Region dupliziert ist, gibt es eine 
weite Bandbreite in den Fähigkeiten und es wird oft gesagt, dass der wichtigste Hinweis auf eine 
mögliche Entwicklung ist, wie groß der Anteil an dupliziertem Material ist. Das heißt, dass 
Menschen mit einer kleinen Duplikation weniger schwer betroffen sind als solche mit einer 
großen Duplikation. Im besonderen wurde ein Vater-Tochter-Paar mit einer grenzwertigen 
Lernfähigkeit beschrieben, die beide eine kleine Duplikation von 9p22 bis 9p24 hatten, ebenso 
wie ein Junge, der eine Duplikation von 9p21pter hatte, der nur eine leichte Lernschwäche hat 
und etwas im Wachstum zurückliegt (Sanlaville 1999; Haddad 1996). 
 

Der Zusammenhang zwischen der Größe der Duplikation und der Schwere der Auswirkungen 
zeigt sich jedoch nicht in den Unique-Befragungen, wo zwei Kinder (6J. und 16J.) mit nur mittleren 
Lernschwierigkeiten in einen Fall eine Duplikation des kompletten p-Armes und im anderen Fall 
eine große Duplikation von 9p12 bis 9p24 hatten. Einige Menschen mit kleineren Duplikationen 
haben viel weitreichendere Lernschwierigkeiten (Unique). 
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Diese Broschüre ist kein Ersatz für persönliche medizinische Beratung. Die Familien 
sollten in allen Fragen zu genetischer Diagnostik, Unterstützung und Gesundheit einen 
qualifizierten Mediziner konsultieren. Wir gehen davon aus, dass diese Informationen 
zum Zeitpunkt der Veröffentlichung die besten sind, die verfügbar sind. Sie wurden 
überprüft von Dr. Nicole van Regemorter, Genetisches Zentrum der Freien 
Universität Brüssel, Belgien und der leitenden medizinischen Beraterin von Unique, 
Professor Maj Hultén, Professorin für medizinische Genetik, Universität Warwick. 
Deutsche Übersetzung von Leonie Steens, überprüft duch Dr. Eugen-Matthias Strehle, 
Kinderarzt, North Tyneside General Hospital, England und Sabine Lehnert, LEONA. 
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