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Trotz drei
X-Chromosomen
mittenim Leben

Gesundheit \Was bedeutet die Diagnose
Triple-X-Syndrom? Betroffene Frauen und Mutter
berichten Uber ihre Erfahrungen. In der Beratung des
Genetikums Neu-UIm haben schon viele Eltern Hilfe
bekommen. Von Verena Schiihly

'ft ist das Triple-X-Syn-
drom eine Zufallsdi-
agnose“, sagt Dr. Pe-
tra Freilinger vom Ge-
netikum Neu-Ulm. Es betrifft
nur Frauen: Bei ihnen ist das
X-Chromosom dreimal vorhan-
den, iiblicherweise haben Frau-
en zwei (Minner: ein X- und ein
Y-Chromosom). Aber diese Ano-
malie ist langst nicht so bekannt
wie andere Chromosomen-Ver-
dnderungen wie beispielsweise
Trisomie 21, also das Down-Syn-
drom. Denn Triple-X fiihrt nicht
zu einer korperlichen oder geis-
tigen Behinderung, aber es kann
durchaus gesundheitliche Beein-
trichtigungen nach sich ziehen.
Fachleute gehen davon aus, dass
in Deutschland etwa 60.000 Frau-
en und Midchen ein dreifaches
X-Chromosom haben. Es ist laut
Freilinger ,die hiufigste Chro-
mosomenstorung im weiblichen
Geschlecht, aber viele Betroffe-
ne wissen es gar nicht“. Diagnos-
tiziert wird das schitzungsweise
bei nur 10 Prozent der Trigerin-
nen. ; '
An zwei Punkten im Leben
steigt die Chance auf Entdeckung:
Wenn bei unerfiilltem Kinder-
wunsch eine Chromosomen-Ana-
lyse gemacht wird oder bei Un-
tersuchungen des ungeborenen
Kindes wihrend einer Schwan-
gerschaft. ,Wir haben immer
mehr Prinatal-Befunde®, berich-
tet Humanbiologin Freilinger, ins-
besondere durch den nicht-inva-
siven Pranataltest (NIPT).

Diagnose ,,ein Schock*

Bei Nina Burschel war es aller-
dings keiner dieser beiden Punk-
te. ,Ich war 21 Jahre alt, als bei
mir das Triple-X-Syndrom festge-
stellt wurde. Das war ein Schock
und hat mein Leben erst mal auf
den Kopf gestellt®, sagt die heu-
te 35-Jahrige, die im hessischen
Hithnfeld lebt. Denn als junge
Frau war sie damals plotzlich

mit der Aussicht auf eine ver-
mutlich verminderte Fruchtbar-
keit und friihzeitige Wechseljahre
konfrontiert, beides konnen Fol-
gen der Chromosomen-Anomalie
sein. Andererseits aber hatte Bur-
schel endlich eine Erklarung fiir
ihre verschiedenen gesundheitli-
chen Beschwerden. ,,Die Schwie-
rigkeit ist leider immer noch, dass
viele Arzte und selbst Frauenirz-
te das Triple-X-Syndrom kaum
kennen. Da muss man bloder-
weise als Patientin dem Arzt die
Krankheit erkliren.“ ‘

Jutta Roller (Name geindert)
hat durch eine Fruchtwasserun-
tersuchung von der Trisomie X
ihres ersten Kindes erfahren. Die
damals 34-jahrige Ulmerin war
und ist nach dieser Diagnose ,,in
einer schwierigen Situation®, wie
sie sich erinnert. Sollte sie sich
fiir oder gegen das Kind entschei-
den? Rat suchten die heute 59-Jah-
rige und ihr Mann bei der gene-
tischen Beratung im Genetikum
Neu-Ulm. ,,Hier haben wir ver-
standen, dass das Triple-X-Syn-
drom keine Behinderung ist. Das
hat uns die Angst genommen.“
Thre Tochter Nathalie (Name ge-
andert) ist heute 24 Jahre alt und
fithrt ,,ein weitgehend normales
Leben*.

Wie Petra Freilinger erklirt,
kann das zusétzliche X-Chromo-
som eine Reihe spezifischer und
unspezifischer Auswirkungen ha-
ben, wobei ,,die Variabilitit sehr
grof ist“: Haufig fangen die M4d-
chen beispielsweise erst spit an
zu sprechen, tun sich auch schwe-
rer damit. Daher sei es wichtig,
die Kinder frith durch Logopa-
die zu fordern. Das gelinge in
den meisten Fillen, so dass der
Besuch von Regelschulen vielfach
moglich ist.

Im Sozial- und Beziehungs-
verhalten tun sich Triple-X-Tri-
gerinnen hiufig schwerer und
reagieren auch oft weniger em-
pathisch. Nina Burschel erz#hlt

iiber ihre Schulzeit: ,,Ich war im-
mer langsam und hatte Schwie-
rigkeiten mit dem Lernen.“ Aber
sie hat es geschafft und nach
dem Abschluss eine Ausbildung
im kaufménnischen Bereich ge-
macht. Heute arbeitet sie im Te-
lefonservice einer groften Behor-
de. Im sozialen Bereich stellt sie
selbst fest, dass ,ich nicht so in
die Tiefe komme wie andere. Da-
fiir bin ich sehr kreativ.*

Auch Jutta Rollers Tochter war
ein typisches Trisomie-X-Kind:
Sie zeigte bei normaler Intelli-
genz eine ausgepragte Sprachent-
wicklungsstérung, deshalb ent-
schieden sich die Eltern fiir einen
Sprachheilkindergarten. ,,Das war
gut fiir sie“, erzahlt Roller. Nach
der Sprachheilschule trat sie auf
die Hauptschule iiber, setzte noch
die Mittlere Reife drauf und meis-
terte eine Ausbildung zur Erzie-
herin. ,Allerdings zeigt sich jetzt
in Kita-Alltag, dass Nathalie fiir
den dauernden Umgang mit Kin-
dern doch nicht empathisch ge-
nug ist.“ Auflerdem macht ihr
dort eine auditive Wahrneh-
mungsstorung zu schaffen: Sie
kann Gerausche nicht gut filtern
-und in der Kita herrscht ein ho-
her Larmpegel. Deshalb iiberlegt
Nathalie aktuell, in welche Rich-
tung sie umschulen kénnte.

Eine weitere Folge des Triple-
X-Syndroms ist bei vielen, dass

. der Korper frithzeitig die Produk-

tion von Eizellen zuriickfahrt, wo-
durch die Fruchtbarkeit sinkt, und
die Betroffenen friih in die Wech-
seljahre kommen. Doch Nina Bur-
schel ist problemlos schwanger
geworden: Thre beiden S6hne sind
sechs und acht Jahre alt. ,Ich weifd
aber, dass das eher die Ausnahme
ist.“ Experten raten Betroffenen,
am besten mit Anfang 20 die Ei-
zellreserve per Labortest zu iiber-
priifen und gegebenenfalls Eizel-
len einfrieren zu lassen - aller-
dings bezahlen die Krankenkas-
sen das nicht.

Ist mein Kind gesund?
Diese Frage ist flr
Schwangere die aller-
wichtigste. Stellen
sich bei pranatalen
Untersuchungen
Krankheiten heraus,
stehen sie manchmal
vor schwierigen Ent-
scheidungen.

Foto: Felix Heyder/dpa

Experten fiir
Gen-Diagnostik

Das Genetikum ist ein spezialisier-
tes Zentrum fur humangenetische Di-
agnostik und Beratung mit drei Stand-
orten in Deutschland. Am Genetikum
Neu-Ulm ist seit 20 Jahren die Kon-
taktgruppe Triple-X angesiedelt, Lei-
terin ist Dr. Petra Freilinger. In der
Gruppe sind mittlerweile rund 200 Fa-
milien aus dem ganzen Bundesge-
biet vernetzt. ,Der Austausch ist ganz
wichtig*, so Freilinger. Es gibt auch
eine extra ,NiXXXen-Gruppe"“ fir jun-
ge Frauen. Auf der Homepage www.
triplo-x.de finden sich mehr Informa-
tionen. :

Burschel hat nach eigener Aus-

- sage ,eine Liste von Erkrankun-

gen, auf die ich aufpassen muss*,
beispielsweise starke Allergien.
Um mehr iiber die Trisomie X
zu erfahren, forscht die Uni Trier
als eine der wenigen Einrichtun-
gen in Deutschland. Petra Frei-
linger hat dort promoviert. Nina
Burschel selbst macht bei Studi-
en mit. Insgesamt findet sie: ,, Tri-
ple-X ist nicht Schlimmes. Ich
filhre ein relativ normales Le-
ben.“ Aber sie merkt, dass ande-
re Menschen auf Abstand gehen,
wenn sie davon erfahren.

Angst vor Stigmatisierung

Auch Nathalie hat nach Angaben
ihrer Mutter einige Allergien,
Zahnanomalien und Schwierig-
keiten mit den Gelenken. Jutta
Roller und ihr inzwischen ver-
storbener Mann hatten friih be-
schlossen, die Diagnose ,nicht
vielen Leuten mitzuteilen“. Denn
sie wollten nicht, dass das Kind
stigmatisiert wird. ,,Fiir Eltern
ist es nicht einfach, den richti-
gen Punkt zu finden, an dem sie
es dem Kind sagen.“

Die inzwischen 24-Jihrige
braucht etwas mehr Unterstiit-
zung als ihre jlingere Schwester.
Wichtig sind ein stabiles soziales
Umfeld und dass sie nicht {iber-
fordert wird. ,,Aber wir kommen
zurecht®, versichert Jutta Roller.
Oft geht ihr der Satz ihres Mannes
durch den Sinn: ,,Unsere Tochter
hat einen kleinen Webfehler.“
Diesen Satz gibt Roller auch als
ehrenamtliche Kontaktperson des
Genetikums in Gesprichen wei-
ter, wenn beispielsweise werden-
de Eltern von der Chromosomen-
Anomalie ihres Kindes erfahren
haben. Auch Petra Freilinger be-
tont: ,XXX-Kinder fallen etwas
hiufiger aus dem Rahmen, jedoch
nicht gravierend. Viele Madchen
zeigen keinerlei Auffilligkeiten
und durchlaufen eine ganz nor-
male Entwicklung. -
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