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Genauer
hinschauen bei
auffilligen
Sprachstérungen

Mehr Aufmerksamkeit
hinsichtlich
Sprachentwicklungsstdrungen
im Kindesalter gefordert

Hildesheim. Zum Internationalen Tag der
Sprachentwicklungsstorung (SES) hat Dr.
Bianka Wachtlin, Logopadin und HAWK-Ver-
waltungsprofessorin, einen eindeutigen Ap-
pell: ,Das Wissen, dass es dieses Storungsbild
gibt, muss einfach in die Kopfe”, sagt sie. Wie
duBern sich Sprachentwicklungsstérungen?
Diese treten als Folge einer priméren Erkran-
kung, zum Beispiel einer Horstérung, oder als
isolierte Stérung im Laufe des Spracherwerbs
auf. Dabei konnen verschiedene Modalitaten
der Sprache und des Sprechens betroffen sein.
Unterschieden werden die Bereiche Ausspra-
che, Wortschatz, Grammatik
und Kommunikationsverhal-
ten. Meistens sind mehrere
Aspekte betroffen. Typisch
sind auch individuelle Unter-
schiede. Studien zeigen, dass
rund sieben Prozent der Kin-
der von einer Sprachentwick-
lungsstérung betroffen sind,

Prof. Bianka das sind etwa zwei Kinder in
Wachtlin jeder Kindergartengruppe
Foto:R oder Schulklasse. ,Die Idee,

dass sich eine Entwicklungs-
storung verwachst, ist wissenschaftlich nicht
zu belegen”, sagt Wachtlin und weist auf die
Moglichkeit hin, im Verdachtsfall Logopaden
oder Kinderarzte um Rat aufzusuchen.

Denn je nach Schweregrad und Komplexi-
tat der Stérung kann sich diese langfristig auf
die Entwicklung eines Kindes auswirken und
auch noch im Schulalter weiter fortbestehen.
Dies konne hdufig auch zu Folgestérungen
fihren: Kinder mit einer Sprachentwicklungs-
storung werden beispielsweise als angstlicher
oder hyperaktiver erlebt als typisch entwi-
ckelte Kinder. Da das schulische Lernen stark
auf Sprache und Sprechen aufbaut, fallt Kin-
dern und Jugendlichen mit einer Sprachent-
wicklungsstorung das Lernen allgemein oft
schwer.

Dass die Corona-Pandemie das Erkennen
von moglichen Sprachentwicklungsstorungen
erschwere, zum Beispiel durch den Wegfall
vieler Schuleingangsuntersuchungen und der
dazugehorigen Beratung vielerorts, habe auch
Wachtlin durch viele private Gesprache mit
Eltern bemerkt: ,Es gibt anscheinend Kinder,
die physiologisch nicht aufgefallen sind, aber
nun in der ersten Klasse Storungen aufzeigen
—das ist weder fiir die Kinder, die Eltern, noch
fir die Lehrkrafte auf lange Sicht gut.”

» Warum ein internationaler Tag der
Sprachentwicklungsstérung?

Der Internationale Tag der Sprachentwick-
lungsstorung stammt aus GroBSbritannien
(,raising awareness of developmental lan-
guage disorder”, https://raddld.org). Hinter-
grund ist, dass Umfrageergebnisse im Jahr
2010 ergaben, dass in der Bevolkerung in
GroBbritannien wenig Wissen tiber SES be-
stand. SES schien unsichtbar. Danach began-
nen sowohl eine wissenschaftliche Debatte
als auch ab 2013 eine grofe Offentlichkeits-
kampagne. Zundchst haben sich in einem
Delphi-Verfahren fliihrende Wissenschaftler
auf einen einheitlichen Begriff fiir die Sto-
rung geeinigt: ,developmental language dis-
order”. Diesen Konsens herzustellen, war gar
nicht so einfach und hat sich tiber mehrere
Jahre erstreckt. Seit 2019 wird auch hier in
Deutschland in Fachkreisen tber die Defini-
tion und Terminologie dieser Storung disku-
tiert. Federfiihrend ist hier die Gesellschaft
fir interdisziplinare Spracherwerbsfor-
schung und kindliche Sprachstérungen im
deutschsprachigen Raum, kurz GISKID
(https://giskid.eu). Bei Twitter unter
#DLDgerman zu finden.

Die Initiatoren des internationalen Tages
stellen seit mehreren Jahren wissenschaftlich
fundierte Materialien zusammen. Wissen-
schaftler aus der ganzen Welt steuern Uber-
setzungen in anderen Sprachen bei. So kon-
nen sich Interessierte, Betroffene und Fach-
krafte, die mit Kindern und Jugendlichen mit
SES zusammenarbeiten, tiber den Youtube-
Kanal ,RALLIcampaing”, die Internetplatt-
form https://radld.org und der dort zu finden-
den zahlreichen Informationsmaterialien
tber die Stérung informieren. SES soll nicht
weiter unsichtbar sein.

Kontakt unter: Dr. Bianka Wachtlin, Verwal-
tungsprofessorin (Logopadie); HAWK Hoch-
schule fir angewandte Wissenschaft und Kunst
Hildesheim/Holzminden/Géttingen; Fakultat
Soziale Arbeit und Gesundheit; Bachelorstudien-
gang Ergotherapie, Logopadie und Physiothera-
pie (ELP); Goschentor 1, 31134 Hildesheim, Tele-
fon 05121/881593, Fax: 05121/88120 0591,
E-Mail: bianka.wachtlin@hawk.de.
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Progerien

wir alle altern.

Von Prof. Dr. med.

Bernd Wollnik

Gottingen. Altern gehtunsallean.
Und meist versuchen wir, den
schleichenden Prozess des Al-
terns und die mit ihm verkniipf-
ten Begleiterscheinungen und
Krankheiten moglichst lange hi-
nauszuzogern. Doch es gibt Kin-
der, die bereits kurz nach der Ge-
burt typische Alterszeichen und
-beschwerden entwickeln und
innerhalb kurzer Zeit, quasi im
Zeitraffer, altern. Sie bekommen
dann zum Beispiel graue Haare
und Haarausfall, eine faltige
Haut, steife Gelenke, Osteoporo-
se und briichige Knochen oder
zunehmende Schwerhorigkeit.
Sieleiden zusatzlichauch an hau-
figen, im Alter auftretenden Er-
krankungen, wie Herzkreislauf-
erkrankungen, Krebs oder
neurodegenerativen Erkrankun-
gen. lhre Lebenserwartung ist
stark verkirzt und meist verster-
ben sie bereits im Jugend- oder
frihen Erwachsenenalter. Eine
Heilung existiert fiir diese Krank-
heiten bislang nicht. Mehrals 100
dieser besonders pragnanten und
sehr seltenen Erkrankungen mit
vorzeitiger und beschleunigter
Alterung, sogenannte , progeroi-
de Syndrome*, sind bekannt und
jede davon betrifft nur wenige
Kinder weltweit. Verursacht wer-
den sie meist durch einen Defekt
in einem einzelnen Gen des Erb-
guts. Bei wenigen dieser Erkran-
kungen kennt man diese geneti-
sche Ursache bereits, bei vielen
anderen jedoch noch nicht. Be-
troffene Familien mussen oft sehr
lange suchen, bis sie kompetente
Ansprechpartner fir die Diagno-
se und Versorgung ihrer Kinder
finden. Ander UMG wird nun das
einzige Zentrum in Deutschland
angesiedelt, das sich spezifisch
mit der klinischen Versorgung,
der Diagnostik und der Erfor-
schung von progeroiden Syndro-
men befasst und betroffenen
Familien eine interdisziplinadre
Sprechstunde mit Kinderarzten,
Humangenetikern und vielen an-

Faszinierende Mechanismen entschliisseln: Prof. Bernd Wollnik und
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sein Team erforschen seltene Erkrankungen mit vorzeitiger Alterung und gewinnen so auch neue Erkenntnisse, warum

Altern im Zeitraffer

Was wir von seltenen Erkrankungen mit vorzeitiger Alterung lernen kdnnen

Sequenzierung heute schon in
den meisten Fallen", erklart Prof.
Bernd Wollnik, Direktor des Insti-
tuts fir Humangenetik und de-
signierter Sprecher des geplan-
ten Zentrums fir Progeroide Er-
krankungen. ,In unserem gene-
tischen Labor bieten wir ein so
genanntes Multi-Gen-Panel an.
Dabei testen wir anhand einer
Blutprobe die DNA des Patienten
auf Fehler in der Erbinformation
in derzeit 85 Genen, die wir mit
progeroiden Erkrankungen in
Verbindung bringen. Und dieses
Panel passen wir kontinuierlich
an die neuesten Erkenntnisse aus
der Forschung an”.

Untersuchung zur
Ursachenkldrung

Lasst sich bei einem Patienten
keine ursachliche Veranderung
in den bereits bekannten Genen
nachweisen, bietet das Zentrum
die Moglichkeit einer wissen-
schaftlichen Untersuchung zur
Ursachenkldarung an. Bernd
Wollnik und dem international
bekannten MutationMining
(MM)-Team des Instituts ist es in
den letzten Jahren schon haufig
gelungen, neue Krankheitsgene
zu entschlisseln. Die Genidenti-
fizierungistalso der erste Schritt,
sie ermoglicht eine umfassende
Beratung der Familie und z.B.
auch eine bessere Einschatzung
zum weiteren Verlauf der Er-
krankung sowie eine prazise
Einordnung des Wiederholungs-
risikos bei weiteren Kindern. Mit
der genauen Diagnose haben
die Eltern auch die Chance, etwa
uber soziale Medien Kontakt zu

anderen Betroffenen oder zu Pa-
tientenorganisationen  herzu-
stellen.

Doch die Spurensuche der hu-
mangenetischen Forscher geht
noch weiter, denn sie wollen wis-
sen, wie sich der Gendefekt auf
der Ebene von Zellen und Mole-
kiilen auswirkt und wie genau es
zu den strukturellen und funktio-
nellen Auffalligkeiten in Orga-
nen und Geweben kommt. Sind
es dieselben Prozesse, die auch
die ,nattrliche” Alterung steu-
ernund fiir Probleme und Erkran-
kungen wie Herz-Kreislauf-Er-
krankungen, Krebs oder Neuro-
degeneration sorgen? Um dies
herauszufinden, fithren die Wis-
senschaftler faszinierende und
sehr aufwendige funktionelle Ex-
perimente durch.

So konnten Professor Wollnik
und sein Team bereits bei vielen
Patienten neue molekulare Me-
chanismen entdecken. Erst vor
Kurzem bei einem Neugebore-
nen mit einem neuartigen proge-
roiden Syndrom eine ursachliche
genetische Veranderung, die in
diesem Fall ein Protein betrifft,
das der Korper benétigt, um die
Schutzkappen von Chromoso-
men (sog. Telomere) im Zellkern
vor der vorzeitigen Verkirzung
zu bewahren und die korrekte
Weitergabe der genetischen In-
formation bei der Teilung von
Zellen zu gewadbhrleisten. In den
letzten Jahren zeigte sich immer
wieder, dass bei der Entstehung
von progeroiden Erkrankungen
vor allem Gendefekte eine Rolle
spielen, die fiir die sogenannte
genomische Stabilitat wesentlich

LESER FRAGEN

Liebe Leser, stellen Sie Ihre Frage zum Thema

»Altern im Zeitraffer”

bitte bis Montag, 2. November, 10 Uhr. Hierflr gibt es
eine eigene E-Mail-Adresse. Sie lautet

sprechstunde@goettinger-tageblatt.de

sind. Die Zelle besitzt verschiede-
ne Mechanismen, die dafiir sor-
gen, dass die genetische Informa-
tion der DNA korrekt von Zelle zu
Zelle weitergegeben wird. Sto-
rungen dieser Mechanismen und
die Anhdaufung von DNA-Schadi-
gungen fihren auch im biologi-
schen Alterungsprozess dazu,
dass Zellen ihre Funktionsfahig-
keit verlieren, Gewebe sich nicht
mehr richtig regenerieren und so
das Risiko fir Krankheiten wie
z.B. Krebs steigt.

Moderne
Sequenziertechnologie

,Durch unsere Forschung an
progeroiden Erkrankungen
mochten wir ihre Entstehung
und mogliche Ansatzpunkte zu
ihrer Behandlung entschlisseln,
konnen aber gleichzeitig auch
mehr tiber den nattrlichen Pro-
zess des Alterns erfahren”, so
Bernd Wollnik. ,Mit den Mog-
lichkeiten der modernen Se-
quenziertechnologie kénnen wir
ganz neue Wege gehen. Wir
arbeiten jetzt z. B. intensiv an der
Einzelzellsequenzierung. Sie er-
laubt uns, fir eine einzelne Zelle
festzustellen, wann welche Gene
an- und ausgeschaltet sind und
welche Veranderungen der DNA
in dieser einzelnen Zelle Veran-
derungen der Genaktivitat ver-
ursachen. Weltweit einmalig.
Damit konnen wir zum einen die
Situation des Genoms in ver-
schiedenen Zellen vergleichen,
aber auch beobachten, wie sich
das Ablesen von Genen zu unter-
schiedlichen Zeitpunkten in
einer Zelle verhdalt. So konnen
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wir sehen, wann welche Gene
besonders aktiv sind und in wel-
chen Prozessen die entsprechen-
den Proteine dann agieren. Das
sind unglaublich faszinierende
Einblicke."

Das Ziel der Arzte und Wissen-
schaftler ist es, mit ihren neu ge-
wonnenen Erkenntnissen An-
knupfungspunkte fir die Ent-
wicklung von therapeutischen
Optionen zu schaffen. Eventuell
gibt es bereits Medikamente, die
bei anderen Erkrankungen ein-
gesetzt werden, aber in Mecha-
nismen wirken, die auch bei pro-
geroiden Syndromen eine Rolle

spielen. Perspektivisch sieht
Bernd Wollnik hier in der
CRISPR/Cas-Methode, der

+Genschere”, ein groBes Poten-
zial. ,Wir konnten vor kurzem
schon im Zellmodell zeigen, dass
sich mit dieser Form der Genome-
ditierung Herzmuskelzellen be-
handeln lassen. Ich bin sehr zu-
versichtlich, dass dies in der Zu-
kunft ein Ansatz sein wird, der
uns auf dem Weg zur personali-
sierten Medizin voranbringt.
Auch bei der normalen Alterung.
Wir mussen nur zundachst die ge-
nauen Mechanismen verstehen
und daran arbeiten wir mit Hoch-

druck.”

Der Autor

Prof. Dr. med.
Bernd Wollnik,
Direktor des Insti-
tuts fir Human-
genetik der Uni-
versitatsmedizin
Gottingen

lhre Fragen werden dann von Prof. Dr. med. Bernd
Wollnik beantwortet werden.

Die Antworten finden Sie am kommenden Sonnabend
im Tageblatt - wiederum auf der Seite ,,Gesund in
Gottingen®.

deren Spezialisten anbietet.

«Die genetische Ursache fur
eine so seltene Erkrankung auch
bei einem einzelnen Patienten zu
ermitteln — das gelingt uns dank
der modernen Hochdurchsatz-




