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Der Auftrag
Das Wissen {iber 47-XXY Klinefelter-Syndrom im Alltag zu mehren und
immer wieder aktuell zu halten. 3

Die Broschiire

Diese Informationsbroschiire wurde von Mitgliedern unseres Vereins fiir
Klinefelter-Syndrom Betroffene, Angehdrige und Interessierte geschrieben.
Wir m6chten Ihnen allen Mut machen, sich mit dem Thema aktiv auseinan-
derzusetzen. Die Fragen und Antworten-Broschiire soll Sie dabei unter-
stiitzen, sich im Lebensalltag als Betroffener zurechtzufinden und die
Qualitdt von Ratgebern einschatzen zu lernen.

Denn nur wenn Sie wissen, wie sich das Klinefelter-Syndrom auf das eigene
Leben, das Ihres Kindes oder Ihres Partners auswirkt, konnen Sie (mit)
entscheiden, wie Sie am besten damit umgehen und was fiir Sie ,,richtig®
und wichtig ist.

Unsere Informationen basieren auf aktuellen medizinisch fundierten
Erkenntnissen sowie den Erfahrungen Betroffener. Ein Blick lohnt sich auf
alle Falle.

Der Verein

47xxy klinefelter syndrom e.v. ist eine Selbsthilfe aus Betroffenen,
Angehdrigen, Interessierten sowie einem Fachbeirat. Wir biindeln unsere
Erfahrungen, Kontakte und das Wissen unseres Netzwerkes. Und das tun
wir gerne, gut und ehrenamtlich.
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Was ist das Klinefelter-Syndrom?

Das Klinefelter-Syndrom gehdrt zu den numerischen Chromosomenaberrati-
onen (Abweichung der Chromosomenanzahl) und ist durch ein iiberzahliges
X-Chromosom bei Mannern gekennzeichnet. Die wesentlichen Symptome
des Klinefelter-Syndroms resultieren aus der Stérung der Hodenentwick-
lung, die sowohl eine Erniedrigung der Spermienzahl als auch die Produk-
tion des ménnlichen Geschlechtshormons Testosteron bedingt. Manner mit
Klinefelter-Syndrom sind auf natiirlichem Wege praktisch immer unfrucht-
bar. Das Klinefelter-Syndrom ist nicht selten, etwa jeder 500-1.000. Mann ist
betroffen. Somitist es die hdufigste genetische Erkrankung beim mannli-
chen Geschlecht. In Deutschland sind demnach zwischen 41.000 bis 82.000
Jungen oder Manner mit einem zusatzlichen X-Chromosom ausgestattet.

Woher kommt der Name ,,Klinefelter-Syndrom*?

Das Klinefelter-Syndrom (Klinefelter-Syndrom) wurde nach dem amerika-
nischen Arzt Dr. Harry F. Klinefelter benannt, der 1942 zusammen mit zwei
Kollegen erstmals von mannlichen Patienten mit einer Brustentwicklung,
einer stark verminderten Spermienzahl sowie einer erhdhten Ausscheidung
des Hypophysenhormons Follikelstimulierendes Hormon (FSH) im Urin
berichtete. Jedoch erst 17 Jahre spater, also 1959, wurde erstmals das
iiberzdhlige X-Chromosom als Ursache dieses Syndroms von der britischen
Genetikerin Patricia A. Jacobs beschrieben.

Welche Abweichung der Chromosomen steckt hinter
dem Klinefelter-Syndrom?

Die Erbanlagen des Menschen liegen nicht verstreutin den Zellkernen,
sondern geordnet auf den Chromosomen. Hiervon besitzt jeder Zellkern
iiblicherweise 46 Stiick. 44 Chromosomen bilden 22 Chromosomenpaare
(Korperchromosomen oder Autosomen) und 2 Chromosomen sind Ge-
schlechtschromosomen (Gonosomen). Ménner haben normalerweise ein
X-und ein Y-Chromosom, haben also den Chromosomensatz 46,XY, wahrend
Frauen zwei X-Chromosomen haben: 46,XX. Je ein Geschlechtschromosom
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wird von den Eltern an das Kind weitervererbt. Zum Klinefelter-Syndrom
kommt es, wenn bei Jungen in den Kérperzellen ein zusatzliches X-Chromo-
som vorliegt. Die Zellen haben damit 47 (47-XXY) statt der liblicherweise

46 Chromosomen. Die Fehlverteilung der Chromosomen kann sich in der
miitterlichen Eizellbildung, in der vaterlichen Samenzellbildung oder kurz
nach der Befruchtung ereignet haben.

Wie kommt die chromosomale Fehlverteilung
zustande?

Bei der Fehlverteilung handelt es sich um ein Zufallsereignis, gewisserma-
Ren um eine Laune der Natur, die weder durch eine spezielle Diat oder die
Einnahme von etwaigen Medikamenten hétte verhindert werden kénnen.
Das iiberzéhlige X-Chromosom kann von Vater oder Mutter ererbt werden,
sofern es in den Zellteilungsvorgéngen bei der Bildung des entsprechen-
den Spermiums oder der zur Befruchtung gelangenden Eizelle zu einer
Fehlverteilung kommt.

Welche Unterscheidungen gibt es beim
Klinefelter-Syndrom?

Das Klinefelter-Syndrom ist durch ein zusatzliches X-Chromosom gekenn-
zeichnet (47-XXY). Unter dem klassischen Klinefelter-Syndrom versteht
man, dass ein zusatzliches X-Chromosom in allen Korperzellen vorliegt.
Das klassische Klinefelter-Syndrom liegt bei 90% der Betroffenen vor. Bei
7% der Betroffenen liegt ein Mosaikbefund vor. Hierbei liegt ein zusétz-
liches X-Chromosom nur in einem Teil der Korperzellen vor, wahrend in dem
anderen Teil der Zellen ein normaler Chromosomensatz vorliegt (46-XY/47-
XXY). 3% der Betroffenen haben weitere iiberzahlige X-Chromosomen
(48-XXXY, 48-XXYY; 49-XXXXY). Im Nachfolgenden beziehen wir uns iiber-
wiegend auf das eigentliche Klinefelter-Syndrom mit dem durchgdngigen
Chromosomensatz 47,XXY.

Wie ldsst sich das Klinefelter-Syndrom diagnostizieren?
Korperliche Merkmale eines Klinefelter-Syndroms sind eine iiberdurch-
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Symptome und Begleiterkrankungen

schnittliche Kérperhdhe bis hin zu Hochwuchs, ein verkleinertes Hoden-
volumen, geringe Korperbehaarung sowie gelegentlich eine VergrofRerung
der Brustdriise. Es besteht in aller Regel Unfruchtbarkeit; haufiger wird
ein Klinefelter-Syndrom bei der medizinischen Abklarung einer Kinder-
losigkeit diagnostiziert. Wahrend der Pubertat und im Erwachsenenalter
konnen erniedrigte Testosteronwerte mit gleichzeitig erhdhten Werten 9
der Hypophysenhormone FSH und LH im Blut hinweisend fiir das Vorliegen
eines Klinefelter-Syndroms sein. Das Klinefelter-Syndrom lasst sich jedoch
nur durch eine Chromosomenanalyse zuverldssig diagnostizieren. Diese
Untersuchung wird in der Regelin einem humangenetischen Labor durch-
gefiihrt. Als Untersuchungsmaterial geniigt eine kleine Blutprobe. Um
festzustellen, ob es sich um eine Mosaikform handelt, kann auRerdem ein
Mundschleimhautabstrich genommen werden. Im zytogenetischen Labor
werden aus den Blut-/Mundschleimhautzellen mehrere Karyogramme
(Chromosomensétze) erstellt. Sollte hierin den untersuchten Zellen ein
zusatzliches X-Chromosom vorliegen, besteht die Diagnose eines Klinefel-
ter-Syndroms.

Wann wird die Diagnose gestellt?

Das Klinefelter-Syndrom wird derzeit nur bei ca. 20-30% der Betroffenen
iiberhaupt diagnostiziert. Das bedeutet im Umkehrschluss, dass 70-80%
der Betroffenen ihr Leben lang gar nichts von ihrem zusatzlichen X-Chro-
mosom ahnen! Von den 20-30% der Betroffenen erfolgt die Diagnosestel-
lung zu ca. 70% im Erwachsenenalter, zu 20% im Jugendalter und nurin ca.
7-10% im Kindesalter.

Lasst sich das Klinefelter-Syndrom bereits vor der
Geburt diagnostizieren?

Das Klinefelter-Syndrom kann als Zufallsbefund vorgeburtlich im Rahmen
einer Fruchtwasserpunktion (15.-18. Schwangerschaftswoche) oder einer
Chorionzottenbiopsie (8.-12. Schwangerschaftswoche) festgestellt wer-
den. Das Klinefelter-Syndrom kann nicht mittels einer Ultraschalluntersu-
chung vorgeburtlich diagnostiziert werden.

Wenn ein Klinefelter-Syndrom als Zufallsbefund pranatal diagnostiziert
wird, kann dies fiir die betreffenden Eltern eine erhebliche Unsicherheit
bedeuten, da sie die Tragweite der Diagnose {iberhaupt nicht einschatzen
kdnnen. Entsprechend schnell und kompetent sind sie zu beraten

(z.B. Facharzt fiir Humangenetik, Humangenetische Institute an Univer-
sitatskliniken).

Ist die vorgeburtliche Diagnose ,,Klinefelter” ein
Grund einen Schwangerschaftsabbruch vorzunehmen?
Die meisten Manner mit einem Klinefelter-Syndrom fiihren ein weitgehend
normales Leben. Ein Schwangerschaftsabbruch ist ethisch problematisch
und aus Sicht von Betroffenen und Eltern nicht gerechtfertigt. Wir mchten
hier noch einmal darauf verweisen, dass ca. 70% der Betroffenen Mannerin
Deutschland gar nichts von ihrem zusétzlichen X-Chromosom ahnen. Viele
Betroffene fiihren ein vollig unauffalliges, selbstbestimmtes Leben und
bekleiden verschiedenste Berufsgruppen.

Symptome und Begleiterkrankungen

Welche Symptome treten beim Klinefelter-Syndrom
auf?

Bei Jungen und Méannern mit Klinefelter-Syndrom besteht eine Unter-
entwicklung der Hoden, das heift sie bleiben unterdurchschnittlich klein.
Das Hodenvolumen liegt bei Betroffenen meist in der Grof3enordnung

von 1-3 ml (ca. Gr6Re einer kleinen Glasmurmel). Da der grolite Teil des
Testosterons in den Hoden gebildet wird, besteht bei Mannern mit Klinefel-
ter-Syndrom daher ein Testosteronmangel. Testosteron ist das wichtigste
ménnliche Sexualhormon, welches eine vielfaltige Rolle spielt. Es ist
wichtig bei der Spermienbildung, reguliert die Libido (sexuellen Appetenz
oder Sexualtrieb), ist aber auch in ganz anderen Bereichen von Bedeu-
tung z. B. fiir Fettstoffwechsel, Gefakfunktion, Psyche, Bildung der roten
Blutkdrperchen, Knochenstoffwechsel und Haarwachstum (insbesondere
Bart, Brust- und Genitalbehaarung). Ein Testosteronmangel kann daher
Symptome in unterschiedlichen Organen/Geweben verursachen.
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Diese Symptome kdnnen bei Betroffenen mit Klinefelter-Syndrom jedoch
sehr unterschiedlich ausgeprdgt sein. Eine wichtige Folge der Hodenunter-
entwicklung und des Testosteronmangels ist eine friihzeitig verringerte
bzw. fehlende Spermienproduktion. Dadurch befinden sich im Ejakulat
entweder zu wenige Spermien (Oligospermie) oder wie bei den meisten
Mannern mit Klinefelter-Syndrom keine Spermien (Azoospermie). Aus
diesem Grund sind die allermeisten Manner mit dem Klinefelter-Syndrom
unfruchtbar.

Testosteronmangel-Symptome kdnnen sein:

» Uberdurchschnittliche K8rperhdhe bis hin zu Hochwuchs

» Verminderte Spermatogenese (Spermienbildung), Folge: Unfruchtbarkeit

» Sexuelle Storungen (Libidoverlust, Potenzstdrungen)

» Sparlicher Bartwuchs

» Vlerringerte Muskelmasse und -kraft

» Verdndertes Fettverteilungsmuster (Fettaufbau insbesondere im
Hiiftbereich), Wachstum der Brustdriisen

» Psychische Symptome wie Miidigkeit, Schlafprobleme, Antriebslosigkeit,
erhohte Empfindlichkeit fiir Stress, reduzierte Aufmerksamkeit, reduziertes
Selbstvertrauen, reduzierte Stimmung bis hin zu einer Depression

» SchweiRausbriiche

» Blutarmut

» Knochenschwund (Osteoporose)

» VergroRerung der Prostata

» Haarausfall

Gibt es beim Klinefelter-Syndrom Begleiterkrankungen
oder Begleiterscheinungen?

Ja. Manner mit dem Klinefelter-Syndrom haben im Vergleich zur Allgemein-
bevélkerung ein erhdhtes Risiko fiir Diabetes mellitus Typ IT (Alterszucker-
krankheit), Osteoporose (verringerte Knochendichte), Gyndkomastie (Ver-
groRerung der Brustdriisen), Depressionen, Epilepsie und das Auftreten
von Thrombosen. Das Risiko fiir Brustkrebs ist bei Mannern mit Klinefelter-
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Syndrom etwa um den Faktor 50 gegeniiber Mannern mit 46, XY erhoht,
liegt jedoch weit unter dem normalen Risiko fiir Frauen. Da viele Manner
mit Klinefelter-Syndrom lebenslang nicht diagnostiziert werden, sind die
medizinischen Folgen des Testosteronmangels meist nicht schwerwiegend
ausgepragt. Dies verdeutlicht auch, dass schwerwiegende gesundheitliche
Stérungen, die durch das Klinefelter-Syndrom bedingt sind, eher die Aus-
nahme als den Regelfall darstellen.

Welche psychologischen Aspekte gibt es in Zusam-
menhang mit dem Klinefelter-Syndrom?

Beim Klinefelter-Syndrom wird das Hauptaugenmerk der @rztlichen Versor-
gung meist auf fassbare klinische Aspekte wie z. B. den Testosteronman-
gel, die Knochengesundheit oder die Zeugungsfahigkeit gelegt. Dariiber
hinaus gibt es jedoch auch Hinweise darauf, dass das Klinefelter-Syndrom
Auswirkungen auf Temperament, Personlichkeit und seelische Gesundheit
haben kann.

Es gilt hierbeiin der Theorie zu unterscheiden zwischen den Auswirkungen
des Testesteronmangels auf das Gehirn und den psychischen Folgen der
Diagnosestellung bzw. deren Konsequenzen. In der Praxis ldsst sich das
jedoch nichtimmer gut trennen. Als besonderer Risikofaktor stellten sich
dabei sowohl eine empfundene Stigmatisierung durch Mitmenschen und
der Stellenwert einer Familiengriindung mit Kinderwunsch in der Zukunfts-
planung heraus, der bei Mannern mit Klinefelter-Syndrom, wenn iiber-
haupt, nur mit erheblichem medizinischen Aufwand realisiert werden kann.
Auch der verminderte Testosteronmangel an sich, kann einen Einfluss auf
die Psyche haben.

Im Kindes- und Jugendalter imponieren {iberzufallig haufig eine gestor-
te Aufmerksamkeit, manchmal auch eine erhdhte Impulsivitdt (ADHS).
Sprachentwicklungsstorungen treten ebenso gehauft auf wie Probleme
beim Lesen und/oder Schreiben (Lese-Rechtschreibstérungen). So gibt es
Hinweise darauf, dass manchmal vorhandene Defizite in der Sprachverar-
beitung mit einer besseren visuellen Verarbeitungsfahigkeit einhergehen,
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Behandlung

was offenbar durch eine unterschiedliche Auspragung der entsprechenden

Gehirnareale mitbedingt ist. Dies schldgt sich wiederum auch in einer er-

hohten zielgerichteten Aufmerksamkeit und einem besonderen Interesse

an Details nieder. Im Kindesalter fallen Jungen mit Klinefelter-Syndrom

manchmal durch eine Verhaltensweise auf, die im Sinne von autistischen
Verhaltensweisen imponieren. Diese sind jedoch nicht so ausgepragt wie 13
bei einer Autismus-Spektrumstorung. Es handelt sichin erster Linie um

ein Verhalten, das durch Zuriickgezogenheit, geringeres Interesse an der

Interaktion mit Gleichaltrigen und einer besonderen Leidenschaft fiir

Details gekennzeichnet ist.

Manchmal tun sich Jungen und Manner mit KS schwer zielstrebig ihre Ziele
zu verfolgen, ihre Motivation ist erniedrigt. Dies kann sich bemerkbar
machen bei Verfolgung von Zielen in der Schule, wahrend der Aushildung
bzw. des Studiums und im Beruf.

Im Jugend- und Erwachsenenalter kommen Depressionen gehduft vor.
Schwerwiegendere psychische Erkrankungen (z. B. Psychosen) kommen
eventuell bei Menschen mit KS etwas haufiger vor alsin der Allgemeinbe-
volkerung.

Ein weiterer Faktor, der Zufriedenheit und Stimmung beeinflussen kann,
ist die soziale Interaktion mit Mitmenschen. In diesem Bereich scheint es,
dass Manner mit Klinefelter-Syndrom manchmal Schwierigkeiten haben,
Emotionen bei sich selbst und auch bei ihrem Gegeniiber richtig zu er-
fassen und zu interpretieren. So mag insbesondere die Wahrnehmung von
unerfreulichen oder drgerlichen Gesichtsausdriicken bzw. Tonlagen in der
Stimme von anderen Mitmenschen weniger gut zugeordnet werden. Dies
wiederum kann manchmal zu Problemen in der gesellschaftlichen Inter-
aktion fiihren, da das fehlende Erkennen und damit auch Eingehen auf die
Stimmungslage des Mitmenschen zu Missverstandnissen und Irritationen
fiihren kann.

Behandlung

Kann man die Chromosomenanomalie korrigieren?
Nein. Es bestehen keinerlei Moglichkeiten den bestehenden XXY-Chromo-

somensatz zu dndern.

Wie kann man den Symptomen des Klinefelter-Syn-
droms mit einer Hormontherapie entgegensteuern?
Der Testosteronmangel wird durch eine sogenannte Testosteronsubstitu-
tionstherapie behandelt. Eine Option ist die Verwendung eines Testosteron-
gels, das taglich morgens oder abends auf die Bauchhaut aufgetragen wird.
Viele Patienten sind mit dieser Mdglichkeit der Anwendung sehr zufrieden,
da zuverldssig Testosteronspiegel im Normbereich erzielt werden. Eine an-
dere Moglichkeit sind Testosteronpflaster. Viele Patienten berichten jedoch
iiber Hautreizungen bei der Beniitzung solcher Pflaster. Eine weitere The-
rapieoption sind Depot-Injektionen mit Testosteronenanthat mittels einer
Spritze zum Beispielin den Oberschenkel. 4 Spritzen pro Jahr reichen aus
um einen normwertigen Testosteronspiegel zu erhalten. Der Nachteil dieser
Spritzen bestehtin den hohen Spitzenkonzentrationen von Testosteron und
den von vielen Patienten als unangenehm berichteten Spiegelschwankun-
gen. Die Testosteronsubstitutionstherapie sollte ab der Pubertdt begonnen
werden. Der Zeitpunkt und die Dosis sind zwischen dem Jugendlichen, den
Eltern und dem Arzt abzustimmen. Falls die Diagnose eines Klinefelter-Syn-
droms erst nach der Pubertdt gestellt wird, sollte in jedem Fall ein Fach-
arzt/Facharztin fiir Endokrinologie aufgesucht werden, damit zeitnah die
Testosteronsubstitution eingeleitet werden kann. Einige Betroffene zeigen
ein deutlicheres Ansprechen auf eine Testosteronsubstitution als andere.

Ferner liegt bei Mannern mit Klinefelter-Syndrom haufig ein Mangel von
Vitamin D vor. Daher sollte der Vitamin D Spiegel bei Jugendlichen und Er-
wachsenen regelmaRig kontrolliert werden. Insbesondere in den ,,dunklen®
Wintermonaten sollte in Riicksprache mit den behandelnden Arzten eine
Vitamin D Substitution (also die Einnahme von Vitamin D Tabletten) erfol-

gen. Eine Vitamin D Substitution ist wichtig fiir den Knochenstoffwechsel.
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Behandlung

Was kann passieren, wenn keine Testosteron-
Behandlung begonnen oder ohne medizinische
Absprache abgebrochen wird?

Eine Testosterontherapie, deren Beginn durch den Arzt (z. B. Endokrino-
logen) festgelegt und angeordnet wird, sollte unbedingt nach den Vor-
gaben des Arztes regelmaRig durchgefiihrt werden. Die rechtzeitige und 15
kontinuierliche Behandlung ist wichtig fiir das Wohlergehen des Jungen/
Mannes mit Klinefelter-Syndrom. Sollte sich ein Jugendlicher noch nicht
alleine um die Therapie kiimmern kénnen, kommt Ihnen als Eltern die Ver-
antwortung fiir eine reibungslose Behandlung zu. Wird Testosteron nicht
verabreicht wie vom Arzt vorgeschrieben, kann das gerade in der Zeit der
Wachstumsphase zu schweren gesundheitlichen Spétfolgen fiihren. Das
sexuelle Verlangen (Libido) ist ohne Testosteronbehandlung im Vergleich
zu Mannern mit 46, XY im Durchschnitt reduziert. Da Testosteron auch auf
das Gehirn einwirkt, kann ein Mangel dieses Hormons auch die Entwick-
lung von Depressionen und anderen psychischen Problemen begiinstigen.
Ferner benGtigt ein Junge/ein Mann mit Klinefelter-Syndrom das Hormon
fiir andere Stoffwechselvorgange wie z. B. den Knochenstoffwechsel.

Welches sind wichtige Untersuchungen vor und
wahrend der Testosterontherapie?

Bevor eine Testosteronbehandlung begonnen wird, sollte eine Vorstellung
beim Endokrinologen (Hormonarzt) erfolgen. Hier werden mittels einer
Blutentnahme die Hormonwerte gemessen. Diese dienen im Rahmen der
spateren Testosteronbehandlung als Vergleichswerte.

Nach dem Beginn der Testosteronbehandlung wird der Arzt in regelmaRi-
gen Abstanden den Therapieverlauf kontrollieren, um den Symptomverlauf
zu beurteilen und mégliche Nebenwirkungen festzustellen. Wie alle Arz-
neimittel kann auch die Testosteronsubstitution Nebenwirkungen haben,
die aber nicht bei jedem auftreten miissen. Zum Beispiel kdnnen Verdn-
derungen des Blutbildes oder eine VergroRerung der Prostata auftreten.
Daher wird der Arzt zuerst fragen, ob das Préparat gut vertragen wird und
ob sich vor allem die Beschwerden gebessert haben. Neben der Kontrolle
der Prostata sollten regelma@Rige Blutuntersuchungen (u. a. Testosteron-

werte, Blutbild sowie Blutfett- und Blutzuckerwerte, Vitamin D-Spiegel)
erfolgen. Die Testosterontherapie erfolgt ein Leben lang, und die Dosis
kann im Verlauf vom behandelnden Arzt gelegentlich angepasst werden.

Was ist eine Knochendichtemessung?

Die Knochendichtemessung (auch Osteodensitometrie genannt) ist eine
Untersuchung bei der die Knochendichte eines Menschen bestimmt
werden kann. Ein Mangel an Testosteron kann zu einer verringerten oder
stark verringerten Knochendichte fiihren (Osteopenie/Osteoporose).
Menschen, bei denen eine verringerte Knochendichte festgestellt wird,
haben eventuell ein erhdhtes Risiko eines Knochenbruches. RegelmaRiger
Sport, ein normaler Vitamin D Blutspiegel, ausreichende Calciumzufuhr
und eine kontinuierliche Testosteronbehandlung sind wichtige Faktoren
fiir eine Erhdhung der Knochendichte. Eine Knochendichtemessung sollte
zum Zeitpunkt der Diagnosestellung und eventuellim Verlauf gelegent-
lich durchgefiihrt werden. Eine Knochendichtemessung kann entweder im
Krankenhaus oder auch in einer Praxis eines Orthopdden oder beim Radio-
logen erfolgen. Die ganze Prozedur ist schmerzlos und dauert circa zehn
Minuten; die Strahlenbelastung ist vernachldssigbar.

Gibt es weitere MaRnahmen?

Weiterhin kénnen sportliche Aktivitdten nicht nur dabei helfen, Knochen-
dichte und -stabilitdt zu verbessern, sondern sie haben wie bei allen
anderen Menschen auch positive Auswirkungen auf das korperliche und
seelische Wohlbefinden.

Eine psychologische Beratung kann fiir Betroffene oder Familien sinn-

voll sein, um emotionalen Schwierigkeiten vorzubeugen bzw. solche zu
mindern. Sollte sich eine VergroRerung der Brustdriisen entwickeln (Gy-
nakomastie), kann diese operativ entfernt werden. Sollte die verringerte
HodengréRe zu einem geringeren Selbstwertgefiihl oder Selbstbewusst-
sein fiihren, kann die Implantation von Hodenimplantaten in Erwdgung ge-
zogen werden. Diese Testicularimplantate bestehen aus hochpolymerisier-
tem Silikon. Sie enthalten kein Gel und sind einfach zu implantieren. Die
Kosten dafiir werden in der Regel durch die Krankenkassen iibernommen.
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Was sollte bei der Vergabe von Psychopharmaka
Atomoxetin Methylphenidat (ADS/ADHS-Medika-
mente) beachtet werden?

Haufiger wird beim Klinefelter-Syndrom eine Aufmerksamkeitsdefizit-
storung mit oder ohne Hyperaktivitat diagnostiziert. In einem solchen
Fall konnen neben verhaltenstherapeutischen Ansétzen auch Psycho-
pharmaka (oft bekannt als Stimulantien oder ADS/ADHS-Medikamente)
hilfreich sein. Eine Kontaktaufnahme mit einem Facharzt fiir Kinder- und
Jugendpsychiatrie und Psychotherapie ist zu empfehlen, um die geeignete
Diagnostik durchzufiihren und um die entsprechende Therapie zu planen
und umzusetzen. Kontrolluntersuchungen sind bei einer medikamentdsen
Behandlung der Aufmerksamkeitsstorung zu beachten.

Entwicklung und Schule

Gibt es korperliche Merkmale, die bei der Geburt
auf ein Klinefelter-Syndrom schlieRen lassen?
Jungen mit dem Klinefelter-Syndrom sind bei der Geburt in der Regel

ganz normal entwickelt und unterscheiden sich nicht von anderen Kindern.

Gelegentlich kann jedoch ein Hodenhochstand oder einer Hypospadie
(Harnrghrenfehlmiindung) hinweisend fiir das Vorliegen eines Klinefelter-
Syndroms sein. Jedoch treten ein Hodenhochstand und eine Hypospadie
auch bei Kindern auf, die kein Klinefelter-Syndrom haben.

Entwickeln sich alle Kinder mit Klinefelter-Syndrom
gleich?

Zur Entwicklung von Jungen mit dem Klinefelter-Syndrom kann keine allge-
meingiiltige Aussage gemacht werden. Wahrend einige Jungen eine unauf-
fallige Entwicklung haben (ein groRer Teil der Betroffenen istja unerkannt),
ist ein kleiner Teil der Betroffenen schon in der Schule beeintrachtigt (z.B.
Konzentrationsprobleme, Lernprobleme, Lese-Rechtschreibstérung, erhohte
Impulsivitat). Gegenwartig ist nicht bekannt, warum diese Untergruppe ent-
sprechende Probleme zeigt. Diskutiert werden beispielsweise die vaterlicher
oder miitterliche Herkunft des tiberzahligen X-Chromosoms.
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Wie entwickelt sich ein Kind mit Klinefelter-
Syndrom?

Im Kindesalter sind die Zeichen des Klinefelter-Syndroms nicht sehr ausge-
pragt. Ab dem 4./5. Lebensjahr kann sich ein verstarktes Langenwachstum
entwickeln, das besonders die Beine betrifft und nicht Folge eines Tes-
tosteronmangels ist. Die Jungen kdnnen ruhiger und passiver als andere
Kleinkinder sein. Die Trotzphase kann weniger stark ausgepragt sein als bei
ihren Geschwistern. Das Wachstum ist im Kindesalter etwas schneller als
bei den Altersgenossen, und die ErwachsenengréRe liegt im Durchschnitt
etwas iiber dem Durchschnittin der Normalbevdlkerung.

Welche kognitiven Storungen konnen auftreten?
Falls die Diagnose schon sehr friih gestellt wird, lassen sich bei einem
groRen Teil der Jungen Sprachentwicklungsverzégerungen oder spater
Schulschwierigkeiten beobachten. So findet man nicht selten eine Lese-
Rechtschreibschwéche oder Konzentrationsschwierigkeiten und Antriebs-
schwachen. Hier ist es wichtig, dass die Kinder therapeutisch gefordert
werden, zum Beispiel durch Logopédie, Ergotherapie oder Nachhilfe. In
schwerwiegenden Fallen sollte man dann auch mit den Lehrern sprechen
um einen Nachteilsausgleich in der Schule einzufordern.

Sind Kinder bei denen das Klinefelter-Syndrom
diagnostiziert wurde, geistig behindert?

In Deutschland wird die Haufigkeit fiir geistige Behinderung bei Kindern
und Jugendlichen auf ca. 1,8% geschatzt. Im Vergleich dazu haben
Klinefelter-Syndrom Betroffene lediglich ein leicht erhdhtes Risiko. Die
Wahrscheinlichkeit einer Behinderung ist besonders bei Betroffenen der
seltenen Formen (48-XXXY, 48-XXYY; 49-XXXXY) groRer und steigt mit
jedem zusatzlichen X-Chromosom. Nach aktuellem Kenntnisstand liegt die
allgemeine Intelligenz von den allermeisten Jungen bzw. Mannern mit Kli-
nefelter-Syndrom wenn iiberhaupt nur knapp unter dem Intelligenz-Niveau
ihrer Geschwister. Relativ hdufig ist jedoch eine Teilleistungsschwache im
sprachlichen Bereich (Verbal-IQ).
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Welche motorischen Storungen konnen auftreten?
Einige Jungen zeigen auch eine etwas verzdgerte motorische Entwicklung:
Sitzen, Krabbeln und Laufen werden etwas verspatet erlernt; eine gewisse
Ungeschicklichkeit kann bei einigen Jungen mit Klinefelter-Syndrom auf-
fallen.

Sollich die Padagogen meines Sohnes {iber das
Klinefelter-Syndrom informieren?

Grundsatzlich miissen Eltern selbst entscheiden, ob sie Kindergartner
oder Lehrer/in liber das Syndrom informieren wollen; hierbei gilt es zu
beachten, dass die meisten Lehrer/Pddagogen das Klinefelter-Syndrom
nicht kennen und somit allein mit der Mitteilung wenig anfangen konnen.
Um das Kind nicht einer unndtigen Stigmatisierung auszusetzen, raten wir
erst einmal davon ab von vorn herein Lehrer und Lehrerinnen entsprechend
zuinformieren. Sollten jedoch schwerwiegende Lernprobleme auftreten,
durch die Ihr Kind ernsthafte Probleme bekommt, dem Unterricht zu folgen,
sollten Sie dariiber eventuell vertrauensvoll mit dem Lehrer reden, um
einen Nachteilsausgleich einzufordern.

Was bedeutet Klinefelter in der Pubertat?
Unbehandelt kann die Pubertdt bei Jungen mit Klinefelter-Syndrom

verzogert eintreten und mit mehr Schwierigkeiten verbunden sein als

bei anderen gleichalterigen Jungen. Eine ausgepragte Schiichternheit,
Unsicherheit, eine geringe Libido und eine verminderte Wahrnehmung
der eigenen Mannlichkeit kénnen zu seelischen Problemen und Isolation
fiihren. Wahrend bei vielen Betroffenen die Testosteronproduktion bereits
wahrend der (dann unvollstdndig) ablaufenden Pubertdt schwindet, so
tritt ein regelrechter Testosteronmangel bei den meisten Betroffenen erst
im dritten Lebensjahrzehnt ein. Hinweise fiir einen Testosteronmangel
bereits in der Pubertét kdnnen z.B. ein ausbleibender Stimmbruch sein.
Wahrend der Penis bei Mannern mit Klinefelter-Syndrom eine normale
GroRe haben kann, sind die Hoden in der Regel so groR wie eine kleine
Glasmurmel. Durch den Testosteronmangel schlieRen sich die Wachstums-
fugen der Knochen nicht rechtzeitig, sodass bei Betroffenen haufig eine
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tiberdurchschnittliche Kérperhohe mit vergleichsweise langen Beinen
auftreten kann. Der fehlende/geringe Bartwuchs kann auffallen; auch die
Schamhaare und die Behaarung der Achselhdhen ist unterdurchschnittlich
ausgeprdgt.

Da ein Testosteronmangel zu einem Anstieg von Ostradiol filhrt, entwickelt
sich bei ca. 38% aller Betroffenen eine VergroRerung der Brustdriisen
(Gyndkomastie). Die Muskulatur istin der Regel so kraftig und es lagert
sich vermehrt Fettgewebe im Hiiftbereich ab.

Was sind Wachstumsfugen und was haben sie mit
Testosteron zu tun?

Der Mensch kommt nicht mit voll ausgebildeten Knochen auf die Welt.
Vielmehr hat sich im Laufe der embryonalen Entwicklung aus einem Knor-
pelstab ein Gebilde entwickelt, das in seiner Mitte einen Knochenkern ent-
halt. Aus diesem sogenannten primaren Knochenkern bildet sich langsam
Knochensubstanz aus durch die schichtweise Reduzierung von Knorpel und
den gleichzeitigen Aufbau von Knochen. Spater sprieRen BlutgefaRe bis in
den Endbereich (Epiphyse) der Knochen vor. Dann kommt es zur Ausbildung
eines zweiten (sekundaren) Knochenkernsim Bereich der Epiphyse. Diese
sekunddren Knochenkerne fiillen haufig erst zum Zeitpunkt der Geburt den
Epiphysenraum aus.

Mit der Geburt ist das Dicken- und Langenwachstum der Knochen noch
nicht abgeschlossen. Zwischen den Epiphysen, die von Gelenkknorpel
iiberzogen sind, und dem Knochenschaft befindet sich ein knorpeliger
Zwischenraum, die Epiphysenfuge. Von dieser Fuge an den Endstiicken der
Knochen geht das weitere Langenwachstum aus. Deshalb werden sie auch
Wachstumsfugen genannt. Mit zunehmendem Alter werden so die Diaphyse
und die Epiphyse langer und kraftiger. Mit etwa 20 Jahren verknochert

die Wachstumsfuge. Hat sich die Epiphysenfuge geschlossen, so ist das
Langenwachstum abgeschlossen.

Das Wachstum selbst wird durch ein Hormon gesteuert, das Wachstums-
hormon STH (Somatotropes Hormon). Dieses Hormon wird bis zum Ende
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der Pubertdt ausgeschiittet. Durch ein Zusammenwirken des Wachstums-
hormons mit den Sexualhormonen Testosteron und Ostrogen kommt es
mit Beginn der Pubertdt zu einem Wachstumsschub. Mit der Abnahme des
Hormonspiegels des Wachstumshormons wird dieser Prozess verlangsamt.
SchlieRlich schlieRen sich die Wachstumsfugen zu einer feinen Linie.

Wenn der Wachstumsschub nicht aufhéren will, kdnnte es daran liegen,
dass der Jugendliche zu wenig Testosteron produziert. Auf das Klinefelter-
Syndrom spezialisierte Mediziner kénnen friihzeitig abschatzen, um wie-
viel sich das Langenwachstum prozentual zu der eigentlichen KorpergroRe
verhalt. Friihzeitige Testosterongaben in der Pubertat tragen dazu bei,
dass sich die Wachstumsfugen der Knochen vorzeitig schliessen und somit
die eigentlich mdgliche Korpergrosse nicht erreicht wird.

Gibt es einen Zusammenhang zu schlechten Zahnen?
Zahnanomalien kdnnen ein Hinweis zur Diagnose einer genetischen Erkran-
kung sein. Abnorme Zahn- und Kieferbefunde scheinen eine Haufung

bei Jungen mit Klinefelter-Syndrom zu haben. Treten bei einem Jungen
taurodontistische Zahne auf, so ist mit hoher Wahrscheinlichkeit mit einem
Klinefelter-Syndrom zu rechnen. Den Zahndrzten kommt hier ein groRes
MaR an Verantwortung zu. Eine dentale Beurteilung ist umso wichtiger, da
sie die groRe Anzahl von Mannern mit nichtdiagnostiziertem Klinefelter-
Syndrom reduzieren.

Partnerschaft, Sexualitdt und Kinderwunsch

Welchen Einfluss hat das Klinefelter-Syndrom auf
erste sexuelle Erfahrungen?

Das Klinefelter-Syndrom fiihrt bei jungen Mannern zu einem verminderten
Testosteronspiegel. Dies kann einerseits zu einer Schiichternheit gegen-
iiber dem anderen Geschlecht fiihren, ferner kann die Libido (sexuelle
Begierde) vermindert sein. Insgesamt ist die sexuelle Leistungsfahigkeit
(Potenz) vermindert und hdufig besteht eine erektile Dysfunktion (Un-
fahigkeit eine Erektion zu bekommen oder aufrecht zu erhalten). Daher
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werden junge Manner in ihrer sexuellen Entwicklung durch das Klinefelter-
Syndrom tendenziell beeintrachtigt. Die Diagnose Klinefelter-Syndrom
beeinflusst dabei allerdings in keiner Weise die sexuelle Orientierung. Die
Testosteronbehandlung fiihrtin der Regel zu einer Steigerung der Libido
und der Potenz.

Konnen Manner mit Klinefelter-Syndrom Partner-
schaften haben und heiraten?

Manner mit Klinefelter-Syndrom kénnen gliickliche Partnerschaften fiihren
und selbstversténdlich auch heiraten. Die Partnerschaften oder Ehen sind
weder besser noch schlechter als Ehen von Mannern ohne Klinefelter-Syn-
drom. Ein unerfiillter Kinderwunsch kann jedoch zu einer Belastung fiir
die Beziehung werden. Dain Deutschland etwa 15% der Paare ungewollt
kinderlos sind, gibt es zahlreiche Paare in der gleichen Situation. Es gibt
diverse Hilfsangebote u.a. psychologische Beratungsstellen und Kinder-
wunschzentren.

Ist mein Sohn/bin ich unfruchtbar?

Da bei den allermeisten Méannern (>90%) mit dem klassischen Klinefelter-
Syndrom eine Azoospermie, also das Fehlen von Spermien im Sperma, vor-
liegt, besteht bei ihnen eine Unfruchtbarkeit. Wissenschaftlichen Erkennt-
nissen zur Folge kann bei Jungen mit Klinefelter-Syndrom im Alter von ca.
12-14 Jahren noch eine Restspermatogenese bestehen, sodass beiihnen
eventuell noch einige Spermien im Sperma (Oligospermie) vorhanden sind.

Zusatzlich haben Manner mit einer 46XY/47XXY Mosaik-Form eine erhohte
Wahrscheinlichkeit noch einige Samenzellen im Ejakulat zu haben. Ob eine
Azoospermie vorliegt wird durch einen Facharzt fiir Urologie mittels einer
Untersuchung (Spermiogramm) festgestellt.

Was ist ein Spermiogramm?

Ein Spermiogramm wird durchgefiihrt um zu beurteilen, ob und wie viele
Spermien im Ejakulat (Sperma) vorhanden sind. Diese Untersuchung wird
in einer urologischen Praxis durchgefiihrt. Der Ratsuchende muss hierzu
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mittels Masturbation in einem verschlossenen Einzelzimmer eine Samen-
spende abgeben, welche anschlieRend im Labor auf das Vorhandensein von
Spermien untersucht wird. Als Oligospermie bezeichnet man eine reduzierte
Spermienanzahl und als Azoospermie das komplette Fehlen von Spermien.

Konnen Manner mit Klinefelter-Syndrom trotzdem 2
leibliche Kinder zeugen?

Die neuen Methoden der Reproduktionsmedizin, speziell die sog. Intra-
zytoplasmatische Spermieninjektion (ICSI)-Methode mit vorheriger Testi-

kuldrer Spermien Extraktion (TESE) haben dazu gefiihrt, dass inzwischen

wiederholt Mannern mit Klinefelter-Syndrom zu leiblichen Nachkommen

verholfen wurde. Die Zahlen sind noch zu gering, um eine generelle Ab-

schatzung der Erfolgsaussichten beim Klinefelter-Syndrom zu erlauben.

Was ist eine Testikulare Spermien Extraktion (Tes)?
Obwohl bei den meisten Betroffenen keine Spermien im Ejakulat vorhanden
sind, konnen im Hodengewebe funktionsfahige Spermien vorhanden sein.
Bei der TESE (Abkiirzung fiir Testikuldre Spermienextraktion) bzw. Mikro-
TESE handelt es sich um einen operativen Eingriff am Hoden, derin der
Regel unter Vollnarkose durchgefiihrt wird. Bei dieser Operation werden
winzig kleine Gewebeproben des Hodens entnommen (Hodenbiopsien)

und anschlieRend mittels Mikroskop auf das Vorhandensein von Spermien
untersucht. Sollten hierbei Spermien gefunden werden, werden diese kryo-
konserviert, d.h. bei minus 196° C eingefroren und kénnen spater mit der
Intrazytoplasmatische Spermieninjektion (ICSI) Methode fiir die Familien-
planung verwendet werden. Bei der ICSI handelt es sich um eine kiinstliche
Befruchtungsmethode, bei derim Labor eine aufgetaute Samenzelle direkt
in eine vorher entnommene Eizelle der Partnerin injiziert wird. Nach dieser
kiinstlichen Befruchtung wird die befruchtete Eizelle in die Gebarmutter
der Partnerin eingesetzt. Sollte sich diese kiinstlich befruchtete Eizelle
wie eine gewdhnlich befruchtete Eizelle in die Gebarmutter einnisten, so
beginnt eine Schwangerschaft. Derzeit fiihrt allerdings nur etwa jeder 4.-5.
ICSI Versuch zu einer gelungenen Einnistung.
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Was ist bei der TESE zu beachten?

Die Mdglichkeit einer TESE sollte relativ friih mit den Eltern bzw. mit

dem Jungen besprochen werden, da der Erfolg einer solchen operativen
MaBnahme durch ein junges Alter und eine noch vorhandene Eigen-
testosteronproduktion begiinstigt wird. Eine TESE sollte unbedingt vor
dem Beginn einer Testosterontherapie durchgefiihrt werden, da durch

eine Testosteronbehandlung die Spermienproduktion gestoppt wird und
somit die Chance kleiner ist Spermien zu finden. Da die meisten Kinder

in diesem Alter noch zu jung sind, um {iber eigene Kinder nachzudenken,
sollten Eltern vorausschauend in die Zukunft blicken und im Sinne des alter
werdenden Sohnes/Mannes handeln, wobei selbstverstandlich der Junge
entsprechend aufgeklart werden und einverstanden sein sollte. Bei einer
friihzeitigen Durchfiihrung einer TESE hat Ihr Sohn die beste Chance, spater
einmal selbst leibliche Kinder haben zu kdnnen. Wenn Ihr Sohn erwachsen
ist, kann er selbst entscheiden ob er die eingefrorenen Spermien fiir

eine ICSI verwenden mdchte oder nicht. Somit (ibernehmen die Elternim
Kindesalter des Sohnes eine wichtige Entscheidung, die das zukiinftige
Erwachsenenleben Ihres Kindes maRgeblich mitbestimmen wird. Eine TESE
im Erwachsenenalter geht mit deutlich geringeren Erfolgsaussichten ein-
her, sollte bei Kinderwunsch jedoch in Riicksprache mit den behandelnden
Arzten dennoch durchgefiihrt werden.

Wer libernimmt die Kosten einer TESE/ICSI?

In der Regel wird der groRte Teil der Kosten fiir eine TESE (bzw. Mikro-TESE)
von den gesetzlichen Krankenkassen {ibernommen. Dennoch betragt der
Eigenanteil zwischen 500-1.000 Euro. Wahrend die meisten gesetzlichen
Krankenkassen ca. 50% von 3 ICSI Behandlungen iibernehmen, gibt es
einige Krankenkassen die eine 100%ige Kosteniibernahme anbieten.

Werden leibliche S6hne eines Mannes mit Klinefelter-
Syndrom auch das Klinefelter-Syndrom bekommen?
Neuere Studien legen nahe, dass leibliche Kinder von Mdnnern mit dem
Klinefelter-Syndrom (Spermien wurden mittels TESE gewonnen) kein zu-
sdtzliches X-Chromosom haben und somit kein Klinefelter-Syndrom haben
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(z.B. Greco et al. Hum Reprod. 2013). Da die diesbeziigliche Forschung
noch in den Kinderschuhen steckt und die Fallzahlen relativ gering sind,
kdnnen derzeit jedoch noch keine allgemein giiltigen Angaben gemacht
werden.

Gibt es Alternativen bei Kinderwunsch?

Sollten weder aus dem Sperma noch mittels der TESE funktionsfahige
Samenzellen gewonnen werden konnen, so besteht keine Moglichkeit,
leibliche Kinder zu zeugen. Jedoch gibt es alternative Mdglichkeiten, um
sich dennoch einen gemeinsamen Kinderwunsch zu erfiillen. Zum Beispiel
besteht die Mdglichkeit einer Befruchtung der weiblichen Eizelle der Part-
nerin mit Spendersamen (Fremdsperma). Auch bei dieser Methode handelt
es sich um eine kiinstliche Reproduktionsmethode, die in einem Kinder-
wunschzentrum durchgefiihrt wird.

Weiterhin besteht die Mdglichkeit einer Adoption oder die Aufnahme von
Pflegekindern.
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Wann und wie sag ich’s meinem Kind?

Viele Eltern wissen nicht so recht, wie und wann sie ihrem Sohn mitteilen
sollen, dass er das Klinefelter-Syndrom hat. Schon in friihester Kind-

heit, bei der Einschulung, zu Beginn der Pubertat? Es ldsst sich unserer
Erfahrung nach in der Familie umso unbeschwerter damit leben, je friiher
man mit dem Sohn dariiber spricht und je natiirlicher man damit umgeht.
Selbstverstandlich sollte altersgemaR mit dem Jungen gesprochen wer-
den; es gilt dessen Reife mitzubedenken. Vielleicht hilft Ihnen folgender
Brief eines erfahrenen Arztes, den erin seiner Praxis verwendet, um
Jungen (Alter um 12-15 Jahren) die besondere Situation einfiihlsam ver-
standlich zu machen. Unser Dank gilt Dr. Achim Wiisthof, der diesen Beitrag
personlich Herrn Schorpp zur Veréffentlichung zur Verfiigung gestellt hat.

Lieber Max, heute habe ich aus dem Labor die Ergebnisse der Untersuchun-
gen von Deinem Blut bekommen. Ich kann Dir jetzt erkldren, wieso Deine
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Hoden und Dein Penis etwas kleiner sind als bei Deinen Freunden. Bei Dir
liegt eine Besonderheit in den Zellen des Korpers vor, die Du etwa mit
jedem 500. Mann teilst. Wir haben bei Dir das so genannte Klinefelter-Syn-
drom festgestellt. Das wird ,,Kleinfelter” ausgesprochen und ist der Name
eines nordamerikanischen Arztes, dem Manner aufgefallen waren, deren
Hoden nicht ausreichend wuchsen. Spater haben dann andere Forscher
festgestellt, dass bei diesen Menschen ein zusatzliches X-Chromosom

vorhanden ist.

Was bedeutet das? Unser Korper setzt sich ja aus Millionen von Zellen zu-
sammen, wie ein Haus aus Ziegelsteinen. In jeder einzelnen Korperzelle,
vom weiRen Blutkdrperchen bis zur Muskelfaser, gibt es einen genauen
Bauplan: die Chromosomen. Dort liegen die Erbinformationen in den so
genannten Genen, die dariiber bestimmen, ob die Augen blau oder braun
werden, die Nase spitz oder hakig wird, jemand eine Glatze bekommt oder
nicht. Jede Zelle hat 46 solcher Chromosomen, wobei es zwei Geschlechts-
chromosomen gibt, die X und Y heiRen.

Wenn ein Baby entsteht, kommt die Halfe aller Chromosomen von der
Mutter und die andere vom Vater. Manner haben in ihren Samenzellen
entweder X- oder Y-Chromosomen; in der miitterlichen Eizelle ist stets ein
X-Chromosom. Wenn ein X-Chromosom des Vaters auf ein X-Chromosom der
Mutter trifft, entsteht ein Mddchen; kommen X und Y zueinander, wird es
ein Junge. In Ausnahmefdllen treffen aber drei Geschlechtschromosomen
aufeinander und es entsteht eine Chromosomensatz von 47,XXY: ein Junge
mit Klinefelter-Syndrom.

Ein Mann mit einem zusatzlichen X-Chromosom ist keinesfalls ,weiblicher”
als einer mit einem Chromosomensatz 46,XY; auch macht diese Chromoso-
menbesonderheit nicht krank, und man kann damit durchaus 100 Jahre alt
werden. Einige Jungen mit dem Klinefelter-Syndrom lernen das Sprechen
etwas spater, und ihnen féllt die Schule nicht ganz so leicht. Aber vielen
merkt man rein gar nichts an, auer, dass sie haufig besonders grof sind.
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Womit jedoch praktisch alle jungen Manner mit Klinefelter-Syndrom ein
Problem bekommen, ist die Entwicklung der Hoden. Normalerweise fangen
die Hoden im Alter von 11, 12 oder 13 Jahren an zu wachsen: der Beginn
der Pubertat. Sie produzieren das mannliche Sexualhormon Testosteron,
das den Korper umbaut: Es sprieRen Haare im Genitalbereich, unter den
Achseln und im Gesicht, der Penis wachst und die Stimme wird tiefer.
AuRerdem bilden sich Samenzellen in den Hoden, fiir die Fortpflanzung.
Viele Jungen mit Klinefelter-Syndrom produzieren zundchst ausreichend
Testosteron, sodass sie sich in den kdrperlichen Veranderungen kaum von
Gleichaltrigen unterscheiden. Doch ihre Hoden bleiben klein und manch-
mal entwickelt sich auch der Penis zu langsam. Bei einigen kommt es auch
zu einer Schwellung der Brustdriisen. Aus diesen Griinden bist Du, lieber
Max, ja auch zu mir gekommen.

Wir haben jetzt bei Dir den Klinefelter-Chromosomensatz von 47,XXY fest-
gestellt und auch, dass Dein Testosteronspiegel etwas niedrig ist. Deshalb
wollte ich Dir empfehlen, mit einer Behandlung mit Testosteron zu begin-
nen. Das gelangt in Deinen Kdrper entweder in Form von Spritzen, einem
Gel zum Auftragen auf die Haut, Pflastern oder Kapseln. Dadurch kdnnen
wir Deine Pubertdtsentwicklung normalisieren.

Was wir leider nicht behandeln kdonnen, ist die Stérung in den Hoden. Deine
Hoden sind vermutlich nichtin der Lage, Samenzellen zu produzieren.

Ich kann mir gut vorstellen, dass es fiir Dich keine schdne Vorstellung ist,
spater keine eigenen Kinder zeugen zu kénnen. Doch vielleicht ist ja bis da-
hin die medizinische Forschung auch noch ein Stiick weiter, und es klappt
dann doch. Bei einigen wenigen Jugendlichen kénnen auch schon heute
Samenzellen gewonnen werden, die dann in speziellen Tiefkiihltruhen auf-
bewahrt werden, bis es zum Kinderwunsch kommt.

Die Testosteronbehandlung wiirde diese Samenzellen schadigen, sodass
die Untersuchung, ob iiberhaupt solche Zellen gebildet werden, vor einer
Hormon-Therapie erfolgen sollte. Mithilfe des Testosterons wird bei Dir die
Pubertdt auf jeden Fall v6llig normal verlaufen. Dein Penis wird wachsen,
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Du kannst eine Freundin haben und mitihr Sex haben, sodass Du dich bis
auf die kleinen Hoden von keinem anderen jungen Mann unterscheiden
wirst. Das ist das Ziel unserer Behandlung und die funktioniert garantiert.
Das kann ich Dir versprechen. Wenn Du dazu Fragen haben solltest, werden
wir das ganz ausfiihrlich bei unserem nachsten Termin in der Praxis bespre-
chen. Bis dahin griil3t Dich herzlich,

Dein Dr. Achim Wiisthof, Endokrinologikum Hamburg

Wie finde ich den richtigen Arzt?

Der erste Verdacht auf ein Klinefelter-Syndrom im Kindesalter wird meis-
tens vom Kinderarzt gestellt. Ein/e Humangenetiker/in (Arzt/Arztin fiir
genetische Erkrankungen) diagnostiziert das Klinefelter-Syndrom durch
eine Chromosenanalyse. Um eine erfolgreiche Therapie zu gewahrleisten,
ist eine Behandlung von Spezialisten sinnvoll. Die Behandlung erfolgt
interdisziplindr (verschiedene drztliche Fachrichtungen sind beteiligt).
Endokrinologen (Hormondrzte) tiberpriifen in regelméRigen Absténden die
Testosteronwerte und sind die besten Ansprechpartner fiir die Testosteron-
substitutionstherapie. Urologen (Arzte der Harnorgane und ménnlichen
Geschlechtsorgane) fiihren Untersuchungen der Prostata, der Hoden und
die TESE durch. In beiden Fallen gibt es Kinder- und Jugendspezialisten.
Dariiber hinaus ist eine Betreuung durch Psychotherapeuten in einigen
Fillen eine gute Erganzung zur drztlichen Behandlung, um die Diagnose
seelisch zu verarbeiten. Falls starkere Aufmerksamkeits- oder Lernprob-
leme bzw. psychische Stérungen im Kindes- und Jugendalter auftreten,
empfiehlt sich die Kontaktaufnahme zu einem Arzt fiir Kinder- und Jugend-
psychiatrie und -psychotherapie.

Hilfen

Endokrinologen fiir Kinder und Jugendliche
https://memlist.dgked.de/

Endokrinologen fiir Erwachsene
https://www.endokrinologie.net/arztsuche.php
Logopaden
https://www.dbl-ev.de/service/logopaedensuche.html
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Kinder-und Jugendpsychiatrie, Psychosomatik und Psychotherapie:
http://www.dgkjp.de/kliniken

Humangenetiker

https://www.gfhev.de/de/beratungsstellen/beratungsstellen.php

Urologen

https://www.urologenportal.de/patienten/urologensuche.html 29
Kinderwunschzentren

https://www.deutsches-ivf-register.de/mitgliedszentren.php

Glossar

Fachbegriffe aus der Urologie, Andrologie, Endokrinologie, Genetik
und Reproduktionsmedizin

Adipositas

Adipositas bedeutet starkes oder krankhaftes Ubergewicht. GemaR der
Gesundheitsorganisation WHO wird von einer Adipositas gesprochen, wenn
Menschen einen Kdrpermassenindex (BMI) von iiber 30 kg/m? haben. Fiir
die Berechnung des BMI teilt man sein eigenes Korpergewicht durch die
KorpergroRe zum Quadrat (Gewicht/GrofRe?). Neben genetischen Faktoren
spielen bei der Entstehung einer Adipositas eine Uberernihrung und ein
Bewegungsmangel eine groRe Rolle.

Amniozentese

Eine Amniozentese ist eine Fruchtwasseruntersuchung. Die Fruchtwasser-
untersuchung ist eine Form der invasiven Pranataldiagnostik, die es er-
moglicht, bei dem entstehenden Feten (ungeborenes Kind) eine genetische
Erkrankung nachzuweisen oder auszuschlieRen. Durch eine Amniozentese
konnen auch Trisomien und Monosomien nachgewiesen werden. Durch eine
Nadel wird etwas Fruchtwasser entnommen, und aus diesem Fruchtwasser
kann das Erbgut des ungeborenen Kindes isoliert und anschlieRend unter-
sucht werden.

Anamnese

Die medizinische Vorgeschichte des Patienten. Dazu gehdren alle bis-
herigen Erkrankungen und Operationen. Alkohol- und Zigarettenkonsum
werden auch erfragt.

Androgene

Die mannlichen Sexualhormone werden als ,,Androgene” bezeichnet.

Es gibt viele verschiedene Androgene, von denen das Testosteron das
Wichtigste ist. Androgene spielen eine wichtige Rolle bei der Entwicklung
der ménnlichen Geschlechtsmerkmale. Sie sind auch fiir die Ausbildung der
sekunddren Geschlechtsmerkmale wie z. B. den Bartwuchs, Kérperbehaa-
rung und Stimmbruch verantwortlich. Androgene werden in der Nebennie-
renrinde und im Hoden gebildet.

Andrologie

Die Andrologie ist ein Spezialgebiet der Medizin, das sich mit der Fort-
pflanzungsfunktion des Mannes und deren Stérungen befasst. Somit
widmet sich die Andrologie der Behandlung und Erforschung samtlicher
ménnerspezifischer Leiden (z. B. erektile Dysfunktion, Erkrankungen des
Penis). Die Andrologie ist das mannliche Korrelat der Gynakologie.

Aneuploidie

Die Aneuploidie ist eine numerische Chromosomenaberration, bei der ein-
zelne Chromosomen zusatzlich zum {iblichen Chromosomensatz vorhanden
sind oder fehlen. Das Klinefelter-Syndrom wird durch eine Aneuploidie der
Geschlechtschromosomen verursacht.

Autosomen

Bezeichnung fiir alle Chromosomen eines Chromosomensatzes mit Aus-
nahme der Geschlechtschromosomen. Ein {iblicher Chromosomensatz hat
44 Autosomen plus 2 Geschlechtschromosomen. Die Geschlechtschromo-
somen bei der Frau sind iiblicherweise XX und beim Mann XY.
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Azoospermie

Eine Azoospermie beschreibt das Fehlen von Spermien im Ejakulat (Sperma).

Barr-Korperchen

Frauen besitzen normalerweise zwei X-Chromosomen, von denen jeweils eines
inaktiviert wird. Dieses inaktivierte X-Chromosom ist in den Zellen als Barr-Kor-
perchen nachweisbar. Die X-Inaktivierung geschieht bereits friih im Embryonal-
stadium. Ein GroRteil der Gene auf diesem ,,abgeschalteten X werden somit
nicht benutzt. Das ist normal. Bei Mannern mit dem Klinefelter-Syndrom, wird in
jeder Zelle ebenfalls eines der beiden X-Chromosomen ,,ausgeschaltet®.

Befruchtung
Die Verschmelzung von Samen- und Eizelle. Es entsteht eine Zygote.

Benigne Prostatahyperplasie (BPH)
Gutartige VergroRerung der Prostata

Biopsie
Entnahme einer Gewebeprobe

Digital-rektale Untersuchung (DRU)

Die DRU ist eine mit dem Finger vorgenommene Untersuchung des Rektums
(Enddarms) und der angrenzenden Organe, insbesondere der Prostata. Sie
liefert erste Anhaltspunkte bei Erkrankung der Prostata und des Rektums.
Die Untersuchung ist einfach, schnell und schmerzlos.

Diploid

Ein Chromosomensatzist ,diploid®, wenn er in doppelter Ausfiihrung vor-
liegt. Bei den meisten vielzelligen Lebewesen (und auch bei Menschen)
weisen die meisten Zellen des Korpers einen diploiden Chromosomensatz
auf. Ein Chromosomensatzist ,,haploid, wenn erin einfacher Ausfiihrung
vorliegt. Beim Menschen sind nur die Gameten = (der geschlechtlichen
Fortpflanzung dienende Zellen, also Ei- und Samenzellen) haploid.
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Embryo

Nach der Befruchtung einer Eizelle durch eine Samenzelle teilt sich diese
und wird von da an ,,Embryo® genannt. Diese Bezeichnung wird bis zum
Ende des dritten Schwangerschaftsmonat beibehalten. Danach spricht man
von einem Fetus oder Fétus.

Endokrinologe / Endokrinologie
Die Endokrinologie ist die Lehre von den endokrinen Driisen. Hierzu ge-
horen z. B. die Schilddriise, die Bauchspeicheldriise oder die Nebennieren.

FISH

Bei der Fluoreszenz-in-Situ-Hybridisierung handelt es sich um eine zyto-
genetische Methode zur Darstellung von bestimmten Chromosomenab-
schnitten mit Fluoreszenzfarbstoffen. Diese Methode wird von Genetikern
durchgefiihrt. Durch diese Analyse lassen sich strukturelle Umbauten des
Chromosomensatzes nachweisen.

Follikel
Fliissigkeitsgefiillte Eiblaschen, in denen sich die Eizellen befinden. Die
Follikel reifenin den Eierstdcken.

Follikelpunktion
Ultraschalliiberwachte Eizellentnahme mittels einer Hohlnadel durch die
Scheidenwand. In der Regelist eine kurze Narkose erforderlich.

Freies Testosteron

Testosteron im Blut ist zu mehr als 97% an Proteine (z.B. Sexualhormon-
bindendes-Globulin und Albumin) gebunden und liegt nur zu etwa 1-3% als
freies Hormon vor. Die Summe des freien und des schwach an Albumin-
gebundenden Testosterons ist das bioverfiighare Testosteron (ca. 35% des
Gesamt-Testosterons).

FSH
Das Follikelstimulierendes Hormon (FSH) ist ein Sexualhormon, das sowohl
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bei Mannern als auch bei Frauen in im Hypophysenvorderlappen (Vorder-
lappen der Hirnanhangsdriise) gebildet wird. Bei der Frau bewirkt FSH im
Eierstock die Reifung von Eiblaschen bis hin zum reifen Ei und Eisprung.
Beim Mann regt FSH die Spermienbildung (Spermatogenese) an.

Gonaden

Eine Gonade auch Keim- oder Geschlechtsdriise genannt, ist jenes Ge-
schlechtsorgan, in dem einige Sexualhormone und die Keimzellen gebildet
werden. Die Gonaden des mannlichen Geschlechts bezeichnet man als
Hoden, die des weiblichen Geschlechts als Eierstock (Ovar).

Gyndkomastie

Unter einer Gynakomastie versteht man die ein- oder beidseitige Vergro-
Rerung der ménnlichen Brustdriisen. Eine Entfernung des iiberschiissigen
Brustdriisengewebes ist durch einen chirurgischen Eingriff namens ,Mast-
ektomie“ mdglich.

Habitus
Aussehen, Erscheinungsbild, Konstitution

Hamatokrit

Hamatokrit bezeichnet den Anteil der zelluldren Bestandteile am Volumen
des Blutes. Er beschreibt die FlieRfahigkeit des Blutes und wird in Prozent
angegeben. Der Normwert liegt bei Madnnern bei rund 46% und bei Frauen

bei etwa 41%.

Steigt der Hdmatokrit wird das Blut zahfliissiger und flieRt langsamer.
Dadurch erhoht sich das Risiko fiir die Entwicklung von Thrombosen (Blut-
gerinnseln). Die roten Blutkdrperchen machen mehr als 95% des Hamato-
krits aus. WeiRe Blutzellen und Blutplattchen haben nur einen geringen
Anteil am Hamatokrit.

Hamoglobin
Hamoglobin ist ein eisenhaltiger Proteinkomplex der sich in den roten
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Blutkdrperchen (Erythrocyten) befindet und wichtig fiir den Sauerstoff-
transport ist. Zusatzlich verleiht er dem Blut die rote Farbe.

Hirnanhangdriise

Die Hirnanhangdriise (Hypophyse) ist eine circa erbsengroRe Driise an der
Unterseite des Gehirns, die durch die Ausschiittung verschiedener Hormone an
der Steuerung verschiedener Korperfunktionen beteiligt ist. Die aus der Hypo-
physe ausgeschiitteten Hormone wiederum regen nachgeschaltete Driisen
(z.B. Schilddriise oder Nebenniere) zur eigensténdigen Hormonproduktion an.

Hodenbiopsie
Gewebeentnahme aus dem Hoden unter Narkose

Hodenprothese
Als Hodenprothese wird ein Hodenimplantat aus Kunststoff bezeichnet.

Humangenetik

Die Humangenetik ist die medizinische Fachrichtung, die sich mit angeborenen
bzw. erblichen Erkrankungen beschftigt. Die Aufgaben eines humangeneti-
schen Instituts umfassen z. B. die humangenetische Beratung sowie die vor-
und nachgeburtliche genetische Analyse unterschiedlicher Erbkrankheiten.

Hypogonadismus

Unter Hypogonadismus bezeichnet manim Allgemeinen die Unterfunktion
von Keimdriisen z. B. der Hoden. Je nachdem wo die Stérung auftritt
unterscheidet man zwischen einem primdren (Stérung im Hoden oderim
Eierstock), sekundéren (Storung auf Ebene der Hypophyse) und tertidren
Hypogonadismus (Storung auf Ebene des Hypothalamus).

ICSI

Die IntraCytoplasmatische SpermienInjektion, kurz ICSI, ist eine Methode
der kiinstlichen Befruchtung. Dabei wird die Samenzelle des Mannes, direkt
in das Zytoplasma (Ooplasma) einer Eizelle iibertragen.
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Idiopathisch

Ohne erkennbare Ursache. Z.B. Idiopatischer Hypogonadismus: Es liegt

ein Hypogonadismus vor, aber trotz drztlicher Untersuchungen hat man die
zugrundeliegende Ursache nicht finden kdnnen.

Impotenz

Das Wort Impotenz ist der Oberbegriff fiir die drei Funktionsstérungen:

1. Unféhigkeit eine Erektion zu bekommen oder ausreichend lange zu
halten (Erektile Dysfunktion)

2. Unféhigkeit einen Samenerguss zu bekommen (Anejakulation)

3. Unfahigkeit trotz ungestorter Erektionsfahigkeit Kinder zu zeugen
(Impotentia generandi )

Infertilitit
Unfruchtbarkeit

Insemination

Als Insemination wird die Ubertragung des ménnlichen Samens in den
Genitaltrakt der Frau bezeichnet. Es handelt sich um eine haufige Form der
kiinstlichen Befruchtung.

IVF

Bei der In-vitro-Fertilisation (lateinisch fiir ,Befruchtung im Glas“ findet
die Befruchtung von Eizelle und Samenzelle nichtim Korper der Frau statt,
sondern ,kiinstlich“im Labor. Sie ist eine gdngige Methode zur kiinstlichen
Befruchtung.

Karyogramm

Ein Karyogramm ist die geordnete Darstellung aller Chromosomen einer
Zelle. Geordnet werden die Chromosomen dabei nach morphologischen
Eigenschaften wie GroRe, Zentromerlage und Bandenmuster. Karyogram-
me werden angelegt, um den Karyotyp, also die Chromosomenausstattung
eines Individuums zu bestimmen.
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Klinefelter-Syndrom

Das Klinefelter-Syndrom gehdrt zu den numerischen Chromosomenaberra-
tionen (Abweichung der Chromosomenanzahl) und ist durch ein iiberzah-
liges X-Chromosom bei Mannern gekennzeichnet. Das Klinefelter-Syndrom
ist nicht selten, etwa jeder 500-1000. Mann ist betroffen. Somit st es die
haufigste genetische Anomalie beim mannlichen Geschlecht. Alleinin
Deutschland haben demnach zwischen 41.000-82.000 Jungen oder Manner
ein zusatzliches X-Chromosom.

Kryokonservierung

Unter Kryokonservierung versteht man das Aufbewahren von Zellen oder
Gewebe durch Einfrieren in fliissigem Stickstoff. Durch diese Methode ist
es zum Beispiel mdglich Spermien iiber mehrere Jahre aufzubewahren,
um sie bei Bedarf fiir eine kiinstliche Befruchtung z.B. ICSI-Behandlung,
aufzutauen.

Kryptorchismus (Hodenhochstand)

Hodenhochstand (Kryptorchismus) bedeutet, dass einer der beiden Hoden
zum Zeitpunkt der Geburt nichtim Hodensack liegen. Es handelt sich um
die haufigste Anomalie des Urogenitaltraktes.

LH (luteinisierendes Hormon)

Das luteinisierende Hormon wird in der Hirnanhangdriise (Hypophyse)
gebildet und zéhlt zu den Hormonen, welche eine wichtige Rolle bei der
Fortpflanzung spielen. Bei der Frau fordert es den Eisprung und die Gelb-
korperbildung. Beim Mann steuert es u.a. die Spermienbildung.

Meiose

Die Meiose ist die Form der Kern- und Zellteilung, bei der aus einer diploi-
den Zelle (Zelle mit doppeltem Chromosomensatz) vier Tochterzellen mit ha-
ploidem (einfachem) Chromosomensatz entstehen. Durch die Meiose kommt
es also zur Halbierung des Chromosomensatzes. Dies ist bei den Geschlechts-
zellen (Spermien und Eizellen) notwendig. Bei der Befruchtung von Ei- und
Samenzelle entsteht dann wieder ein vollstandiger Chromosomensatz.
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Metabolisches Syndrom

Das metabolische Syndrom ist keine eigenstandige Erkrankung, sondern
eine Kombination verschiedener Krankheiten und Risikofaktoren fiir Herz-/
Kreislauferkrankungen. Folgende Symptome treten beim metabolischen
Syndrom meist gemeinsam auf: starkes Ubergewicht (Adipositas), Fett-
stoffwechselstorungen, Bluthochdruck, erhéhter Blutzuckerspiegel bzw.
Diabetes mellitus Typ II. Faktoren, die zur Entstehung eines metabolischen
Syndroms beitragen sind vor allem ein Bewegungsmangel und eine kalo-
rienreiche Erndhrung.

Monosomie

Die Monosomie ist eine Form der Genommutation (Aneuploidie) bei der
ein Chromosom im diploiden (doppeltem) Chromosomensatz fehlt. Das
Turner-Syndrom ist beispielsweise eine Monosomie. Frauen mit dem Turner-
Syndrom haben statt dem iiblichen weiblichen Karyotyp (46,XX) ein
X-Chromosom zu wenig (45,X).

Mosaik

Unter einem Zell-Mosaik versteht man, dass eine genetische Aberration nur
in einem Teil der Kdrperzellen vorliegt. Bei ca. 7% der Manner mit Klinefel-

ter liegt ein solches Mosaik vor. Das bedeutet, dass das zusatzliche X-Chro-

mosom nurin einem Teil der Korperzellen vorliegt, wahrend in dem anderen
Teil der Korperzellen der mannliche Chromosomensatz 46,XY vorliegt.

Non-disjunktion

Nichttrennung. Fehlerin der Meiose bei dem sich zwei Chromosomen oder
Schwesterchromatiden nicht korrekt auftrennen. Die Folge ist eine nume-
rische Chromosomenaberration, z. B. eine Aneuploidie (siehe Aneuploidie).
Eine Non-disjunktion ist ein absolutes Zufallsereignis und geschieht sowohl
bei Mannern als auch bei Frauen.

Odeme
Wasseransammlung im Gewebe. Es gibt zahleiche Ursachen, u. a. ausge-
pragter EiweiBRmangel oder Herz-/Niereninsuffizienz.
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Osteopenie
Als Osteopenie bezeichnet man eine Verminderung der Knochendichte, es
handelt sich um eine Vorstufe der Osteoporose.

Osteoporose

Mit zunehmendem Alter nimmt die Dichte der Knochen ab. Das ist normal.
Osteoporose bezeichnetjedoch eine verstarkte Abnahme der Knochen-
dichte, die zu einem erhdhten Risiko fiir Frakturen (Knochenbriiche) fiihren
kann. Korperliche Aktivitdt und Bewegung starkt die Knochen.

Phanotyp
Der Phénotyp auch Erscheinungsbild genannt, beschreibt in der Genetik
die Menge aller Merkmale eines Organismus. Der Phanotyp wird durch das

Zusammenwirken von Erbanlagen und Umweltfaktoren bestimmt.

Poly-X-Syndrom

Bei dem Poly-X-Syndrom handelt es sich um eine Genommutation beim
Menschen. Dabei besteht der Chromosomensatz der Zellen aus drei (Triple-
X-Syndrom) bis acht X-Chromosomen anstatt aus zwei X-Chromosomen. Die
Haufigkeit einer solchen Veranderung liegt bei 1:1000.

Pranataldiagnostik

Prénatale Diagnostik bezeichnet verschiedene Untersuchungen an Feten (un-
geborenen Kindern) oder schwangeren Frauen. Es sind somit vorgeburtliche
Untersuchungen. Man unterscheidet zwischen ,nicht-invasiven“ Untersu-
chungen, bei denen Untersuchungen nur auRerhalb des Kdrpers durchgefiihrt
werden und ,,invasive Untersuchungen®, die innerhalb des Korpers durchge-
fiihrt werden.

Zu den nicht invasiven Untersuchungen gehdren z. B. diverse Ultraschall-
untersuchungen und Untersuchungen der Hormonkonzentration im miitter-
lichen Blut. Dieinvasive Diagnostik umfasst die Chorionzottenbiopsie, die
Fruchtwasseranalyse oder die Nabelschnurpunktion.
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Prostata (Vorsteherdriise)
Teil derinneren Geschlechtsorgane des Mannes; liegt im Becken unterhalb
der Blase und umschlieRt die Harnréhre.

Prostatitis
Entziindung der Prostata

PSA (Prostata spezifisches Antigen)

Das prostataspezifische Antigen ist ein Enzym, das als physiologisches
Sekretionsprodukt der prostatischen Ausfiihrungsgange dem Ejakulat bei-
gemengtist und der Verfliissigung der Samenfliissigkeit dient. Ein erhdhter
PSA-Wert kann auf einen Prostatakrebs hinweisen.

Reproduktionsmedizin

Die Reproduktionsmedizin beschaftigt sich mit der Fortpflanzung sowie
deren Stérungen. Hauptaufgabe der Reproduktionsmedizin ist die Hilfe bei
ungewollter Kinderlosigkeit.

Sterilitat
Unfruchtbarkeit, Zeugungsunfahigkeit

Spermium
Mannliche Keimzelle

TESE

Bei der TESE (Abkiirzung fiir Testikuldre Spermienextraktion) bzw. Mikro-
TESE handelt es sich um einen operativen Eingriff am Hoden, derin der
Regel unter Vollnarkose durchgefiihrt wird. Bei dieser Operation werden
winzig kleine Gewebeproben des Hodens entnommen (Hodenbiopsien)
und anschlieRend mittels Mikroskops auf das Vorhandensein von Spermien
untersucht. Sollten hierbei Spermien gefunden werden kdnnen, werden
diese kryokonserviert, d. h. bei minus 196° C eingefroren und kénnen
spater mit der Intrazytoplasmatische Spermieninjektions- (ICSI) Methode

fiir die Familienplanung verwendet werden
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Testosteron
Wichtigstes mannliches Sexual-Hormon

Transurethral
Durch die Harnrdhre hindurch

Transurethrale Prostataresektion (TUR-P)
Operationstechnik, bei der Prostatagewebe durch die Harnrohre entfernt wird.

Triploidie

Unter einer Triploidie (triploid, ,, dreifach®) wird in der Genetik eine Be-
sonderheit verstanden, bei der ein Lebewesen bzw. eine Zelle drei (lat. Tri
=drei) komplette haploide Chromosomensitze besitzt (3n). Triploidie ist
im Tierreich und bei Pflanzen bekannt.

Eine Triploidie kann jedoch auch bei einer befruchteten menschlichen Ei-
zelle vorliegen. Da eine Triploidie jedoch beim Menschen nicht lebensfahig
ist, ist eine Triploidie eine haufige Ursache eines Abortes (Fehlgeburt).

Translokation

Unter einer Translokation versteht man in der Genetik eine Chromosomen-
mutation, bei der Chromosomenabschnitte an eine andere Position inner-
halb des Chromosomenbestandes verlagert werden.

Thrombose

Eine Thrombose liegt vor, wenn ein Blutgerinnsel ein BlutgefaR, insbeson-
dere eine Vene, verstopft. Gefahrlich ist es, wenn ein Teil dieses Blutge-
rinnsels mit dem Blutstrom {iber das Herz in die Lunge gelangt und dort die
fiir die Atmung notwendigen BlutgefaRe verstopft.

Ullrich-Turner-Syndrom (UTS)

Ein UTS liegt vor, wenn bei einer Frau anstatt des {iblichen Chromosomen-
satzes 46,XX ein X-Chromosom weniger (45,X@) vorliegt. Diese Abweichung
(Anomalie) nennt man Monosomie X, sie entsteht durch eine Fehlverteilung
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der Chromosomen bei der Zellteilung. Die Haufigkeit eines Turner-Syndroms
wird mit ca. 1:3.000-1:5.000 angegeben.

Urologe
Facharzt, der sich auf die Erkrankungen des Harntrakts spezialisiert hat.
Ein Urologe behandelt daher sowohl Ménner als auch Frauen.

Vitamin ,,D“

Vitamin,,D“ist fettldsliches Vitamin und spielt eine wesentliche Rolle bei
der Regulierung des Calciumspiegels im Blut und ist somit am Knochen-
stoffwechsel beteiligt. Durch Sonneneinstrahlung auf der Haut wird inner-
halb unseres Kérpers Vitamin D produziert. Bei Mannern mit Klinefelter-
Syndrom liegt haufig ein Mangel von Vitamin D vor. Daher sollte der Vita-
min D Spiegel bei Jugendlichen und Erwachsenen regelmalig kontrolliert
werden. Insbesondere in den ,,dunklen” Wintermonaten sollte in Riickspra-
che mit den behandelnden Arzten eine Vitamin D Substitution (also die
Einnahme von Vitamin D Tabletten) erfolgen. Eine Vitamin D Substitution
ist wichtig fiir den Knochenstoffwechsel.

XX-Mann

Als XX-Mann wird ein Mensch bezeichnet, der ein mannliches Erscheinungs-
bild (Phanotyp) aufweist, obwohl es einen weiblichen Karyotyp (46,XX)
aufweist. Das bedeutet beide Geschlechtschromosomen sind X-Chromo-
somen, wahrend das normalerweise fiir die Herausbildung des mannlichen
Phanotyps notwendige Y-Chromosom fehlt. Die Auftrittshaufigkeit liegt
bei 1: 10.000 bis 1: 20.000.

XYY-Syndrom

Das XYY-Syndrom ist eine numerische Chromosomenaberration der
Geschlechtschromosomen. Anstatt eines iblichen mannlichen Chromoso-
mensatzes 46,XY besteht bei Mannern mit dem XYY-Syndrom ein zusatzli-
ches Y-Chromosom (47,XYY). Die meisten Menschen sind gesund und daher
steht der Begriff ,,Syndrom“ derzeit in Kritik.

Glossar|Y-2Z

Y-Chromosom
Das Y-Chromosom ist ein Geschlechtschromosom. Es bewirkt die Ausbil-
dung des mannlichen Phanotyps.

Zygote
Nach der Verschmelzung von Spermium und Eizelle entsteht eine Zygote
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Die wichtigste Frage im Leben lautet:
Wie lebt man(n) mit dem Klinefelter-Syndrom?
Die Antworten finden sich im Leben.

Mein Leben mit dem Klinefelter-Syndrom e

Ich habe geheiratet. Als nach zweijéhriger Ehe immer noch keine Kinder
kamen, fuhren meine Frau und ich zu einem Hautarzt nach Regensburg.
Dieser Arzt war sehr unfreundlich, unhoflich und ebenso taktlos. Nach
einigen Untersuchungen und Auswerten des Spermiogramms kam dann die
Diagnose, und sie war der Hammer. Zwischen Tiir und Angel bekamen meine
Frau und ich das Ergebnis hingeworfen: ,,Es ist unmdglich, dass Sie je Kin-
der zeugen konnen®, sagte er zu mir. ,,Die Hoden sind klein wie Kirschkerne,
eine Zeugungsfahigkeit ist auch medikamentds nicht zu erreichen.” Mit der
Bemerkung: ,, Ich habe nun keine Zeit mehr®, lieR er uns stehen und ging.
Von Klinefelter-Syndrom wurde {iberhaupt nicht gesprochen. Fiir uns beide
war das ein Schock, besonders fiir mich. Damals habe ich Wochen benétigt,
dieses Erlebnis zu verdauen.

Nach einem Jahr hatten wir einen erneuten Anlauf zu einem anderen
Hautarzt unternommen. Durch intensive Untersuchungen (Spermiogramm
und Hodenbiopsie) und nach sehr einfiihlsamen Gesprachen kam dann das
Ergebnis: Klinefelter-Syndrom.

Zur weiteren Untersuchung wurde ich in die Dermatologische Universitats-
hautklinik, Abteilung Andrologie in Erlangen iiberwiesen. In einem langen
und vorsichtigen Gesprach zwischen mir, meiner Frau und dem behandeln-
den Arzt wurde erstmals eine Hormonbehandlung erwdhnt. Diese begann
1972 (ich war damals 33 Jahre alt) mit Testoviron Depot 100 mg fiir drei Mo-
nate, im dreiwdchentlichen Intervall. Danach wurde eine erneute Kontroll-
untersuchung in Erlangen durchgefiihrt, danach wurde die Medikation fiir
den Zeitraum eines Jahres auf 200 mg erhoht. Am Ende des Jahres erfolgte
eine erneute Untersuchung, dann erhielt ich die volle Dosis Testoviron
Depot 250 mg alle drei Wochen bis zum Jahre 1980. Da der Hormonspiegel

gegen Ende der drei Wochen zu sehr abgesunken war, wurde der Intervall
auf 14 Tage verkiirzt. Wegen beginnender ProstatavergroRerung wurden
die Intervalle auf 17 bis 20 Tage erweitert.

Da es auf natiirlichem Wege nicht moglich war, Kinder zu bekommen, haben
wir drei Kinder adoptiert, einen Sohn und zwei Mddchen. Wir sind eine
gliickliche Familie und haben inzwischen neun Enkelkinder.

1992 habe ich einen Schwerbehindertenausweis beantragt, der mir auch
bewilligt wurde, Grad der Behinderung 50%, durch einen Verschlechte-
rungsantrag nach zwei Jahren erhielt ich 70%. Der Ausweis wurde 2010
verlangert auf Lebenszeit.

Es ware mir sicher manches erspart geblieben, wenn die Hormonbehand-
lung zu Beginn der Pubertdt eingesetzt hatte. Durch die Testosteronthe-
rapie, dieich seit iiber 35 Jahre bekomme, haben sich viele Beschwerden
gebessert, die Lebensfreude stieg kontinuierlich an. Heute binich im 8@.
Lebensjahr und es geht mir besser als in meiner Jugend. Sicherlich waren
mir weitere korperliche und seelische Probleme erspart geblieben, wenn

die Ursachen meiner Beschwerden schon friiher entdeckt worden waren.

Es bleibt nur zu hoffen, dass bei der heutigen Aufklérungsarbeit und bei al-
lem medizinischen Fortschritt solche Fehler nicht mehr so oft vorkommen.

1992 wurde die erste deutsche Klinefelter-Syndrom Vereinigung gegriindet
bei derich Griindungsmitglied war. Im Jahre 1993 habe ich die Selbsthilfe-
gruppe fiir das Klinefelter-Syndrom in Regensburg gegriindet. Diese war die
erste Selbsthilfegruppe fiir dieses Syndrom in ganz Deutschland.

Im Friihjahr 2007 habe ich fiir diese Tatigkeit vom Bundesprasidenten

Horst Kohler die Verdienstmedaille des Verdienstordens der Bundesrepublik
Deutschland bekommen. 2012 wurde die neue Vereinigung 47xxy Klinefelter
Syndrom ins Leben gerufen. In der Mitarbeit in der neuen Vereinigung,
mochte ich meine langjahrigen Erfahrungen mit dem Klinefelter-Syndrom
an ratsuchende Betroffene weitergeben.
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Krankheit und friiher Tod in Folge von unbehandeltem
Klinefelter-Syndrom

Ich mochte hier von meinem ersten Ehemann erzahlen, von demich an-
nehmen muss, dass er vom Klinefelter-Syndrom betroffen war. Es fiihrte mit
ziemlicher Sicherheit zu groRem Leiden und zu seinen friihen Tod im erst
sechzigsten Lebensjahr. Leider wies er den Hinweis auf dieses Syndrom und
die Therapiemdglichkeit zuriick.

Mein Mann kam als einziges Kind einer alleinerziehenden Mutter auf

die Welt und wurde im Wesentlichen von seinen GrolReltern groRgezo-

gen. Bereits mit etwa neun Jahren war er recht stark iibergewichtig. Im
Schulsport konnte er nicht mithalten. Nach einem hervorragenden Abitur
studierte er Medizin, scheiterte jedoch am zweiten Staatsexamen. Er baute
sich daraufhin eine berufliche Existenz als Pharmareferent und spater als
Unternehmensberater auf, die zunéchst erfolgreicher spater allerdings
weniger erfolgreich war.

Nachdem wir geheiratet hatten und die wirtschaftlichen Bedingungen
entsprechend waren, wollten wir eine Familie griinden. Nachdem ich aber
lange nicht schwanger geworden war, waren bei mir einige moglichen
Hinderungsgriinde ausgeschlossen worden, und er lieR ein Spermiogramm
machen. Der Androloge bescheinigte ihm die Zeugungsunfahigkeit und
stellte einen Hypogonadismus fest. Er habe von einem Medikament gespro-
chen, aber diese Option verwarf mein Mann. Wir bekamen im Lauf der Jahre
insgesamt drei Kinder mithilfe von heterologer (oder heute: donogener)
Insemination und hatten eine ganz normale gliickliche Familie sein sollen.
Aber erst als das jiingste Kind sechs Jahre alt war, begriff ich endlich, dass
nicht nurichin der Ehe ungliicklich war, sondern es auch den Kindern an
etwas fehlte. Es fehlte ganz einfach an zwischenmenschlicher Beziehung
zu ihrem Vater. Ich beschloss, mich von ihm zu trennen, was fiir ihn sehr
schmerzlich gewesen sein muss. Die Kinder blieben bei mir. Obwohl es
zundchst noch Besuche gab, schliefen die Kontakte zu ihm zunehmend

ein. Im Lauf der Jahre hatte er mit seiner letzten Lebensgeféhrtin solche
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Probleme, dass er seinen altesten Sohn mit Selbstmorddrohungen nétigte,
ihm bei der Bewdltigung ihrer psychiatrischen Krisen zu helfen, was

diesen massiv belastete und schlussendlich zum Kontaktabbruch fiihrte.
Zum zweiten Sohn brach das Verhaltnis ab, weil mein Mann, der friiher in
Behdrdendingen gewissenhaft gewesen war, Zusammenarbeit und Unter-
schriften bei Bafog-Antrdgen verweigerte. Sein Kontakt zu unserer Tochter
war da schon lange eingeschlafen.

Wir beobachteten aus der Ferne seinen sozialen Abstieg und seine zu-
nehmenden Krankheiten. Ein Faktor, der dies beschleunigte, war, dass er
bis auf einen einzigen Telefonkontakt keine Freunde oder Bekannte hatte.
Im Riickblick wurde mir klar, dass er noch nie leicht Kontakt gekniipft
hatte. Fiirihn war das fast nurim Rahmen einer beruflichen oder sonstigen
Funktion mdglich.

Ebenfalls im Riickblick wurde mir klar, dass ich, ohne besonders sport-

lich zu sein, die Kraftigere von uns beiden gewesen war, was sich z. B. bei
Gartenarbeit oder bei Renovierungen zeigte. Insgesamt ermiidete er bei
allen Tatigkeiten viel zu schnell. Er war noch keine 45, da stellte sein Haus-
arzt einen Diabetes mellitus Typ 2 fest. Er hielt sich jedoch nicht an die
Erndhrungsratschldage und nahm die Medikamente unregelmaRig ein. Nach
unserer Trennung verschlechterte sich sein Allgemeinzustand rapide, und
er verlor stark an Gewicht und Kraft. Einige Jahre spater hatte er einen By-
pass gesetzt bekommen. Dann wurde er im Lauf der Jahre so immobil, dass
er sich die Fersen bis auf die Knochen wund lag. Weitere Aufenthalte wegen
diverser Entziindungen folgten. Und nachdem er verstorben ist, haben wir
erfahren, welche Erkrankungen sich noch in den letzten Jahren entwickelt
hatten: da sind neben einigen Details und dem Bluthochdruck mehrere
Diagnosen gestellt worden, die allein das Herz betreffen. Jede einzelne ist
schon hochst geféahrlich und schrankt massiv ein. Der inzwischen insulin-
pflichtige Diabetes war vdllig entgleist, die Niere war chronisch krank und
es war eine nicht altersgemaRe Gebrechlichkeit (Frailty-Syndrom) ent-
standen. Dies muss man sich so vorstellen, dass er einem erschien wie ein
gebrechlicher Achzigjahriger.



Erfahrungen

46

Bei der Notaufnahme kam er sofort auf die Intensivstation. Er litt an einem
akuten Nierenversagen, das heil’t, er war total ausgetrocknet, wobei ande-
rerseits groRe Fliissigkeitsmengen an bestimmten Stellen Odeme gebildet
hatten. Infektion lagen nicht nur an den FiiRen vor, inzwischen auch im
Harntrakt, dazu kam eine Lungenentziindung, eine vllige Ubersiduerung
und eine durch die Infekte bedingte Blutarmut. Auch unsere Intensiv-
medizin war nicht mehrin der Lage, ihn zu retten, und er verstarb viel zu
jung. Die Prozesse, die im Lauf der vielen Jahre abgelaufen waren, sind nun
einmal nicht reversibel.

Ich bin deswegen auch so erschiittert iiber diesen Verlauf, der mir wie eine
Tortur erscheint, weil ich denke, es hatte nicht sein miissen. Wenn er sich
der Diagnose hatte stellen kdnnen, hatte er das Testosteron substituieren
kdnnen, dann ware er kraftiger gewesen, leistungsfahiger, hatte sein
Leben aktiver gestalten kénnen. Denn ich war es fastimmer gewesen, die
Vorschldge machte, die anregte, die organisierte. Die Tendenz zu Depres-
sionen, die wohl auch friiher schon, aber sicher in den letzten anderthalb
Jahrzehnten starker gegeben hat, wére zu vermeiden gewesen. Mit einem
Korper mit einer maskulinen Bemuskelung und mit einer helleren Stim-
mung hatte er die Ratschlédge der Mediziner nach gesunder Erndhrung und
ausreichender Bewegung leichter umsetzen kénnen. Der Diabetes wére in
dem Mal} vermutlich gar nicht ausgebrochen, denn der entsteht ja bei un-
behandeltem Klinefelter wohl grade in Folge der fehlenden Muskulatur.
Es ldsst mich nicht ruhen, dass das Syndrom heute immer noch so selten
diagnostiziert wird und dariiber hinaus dann oft nicht behandelt wird.
»Man sei doch gesund® wird dann gesagt. Ich hoffe gezeigt zu haben,

wie todlich Klinefelter auf die leichte Schulter genommen sein kann.

Kinderwunsch bei Klinefelter-Syndrom
mit Asperger-Autismus

Ich war sehr {iberrascht, als ich eines Tages entdeckte, dass im Zusammen-
hang mit Klinefelter von Asperger-Autismus gesprochen wurde. Das es da
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einen Zusammenhang geben sollte! Aber in unserem Fall war es tatsach-
lich so. Auch dies ist nie diagnostiziert wurden. Aber als mir das erste Mal
zufallig Literatur iiber den Asperger-Autismus in die Hande fiel, wusste ich:

14

»Ja, dasist es!“ Das erkldrte die Not, dieich in meiner Ehe hatte und was
den Kindern an Zwischenmenschlichem fehlte. Ich bin Jahrgang 1959 und
meine Eltern waren als Kriegskinder von ihrer Personlichkeit her relativ
distanziert, ohne dass es mir bewusst gewesen ware. So schlidderte ichin

die Ehe mit meinem Mann, ohne so richtig zu merken, was mir fehlte.

Ich lese heute mit Sorge die Berichte iiber junge Familien, die entstehen
mithilfe von Samenbanken oder aufwandiger Fertilitatsmedizin. Nicht,
dassich denen ihr Gliick nicht gonne. Nein, ich weil’ nur, welches Leid es
fiir alle Beteiligten ist, wenn die Beziehung zwischen den Eltern nicht auf
Dauer tragféhig ist. Welche durchweinten Stunden, welches Gefiihl, in
einer Falle zu sitzen, weil man Schuldgefiihle gegeniiber einem Partner
hat, derim Falle einer Trennung mit Unterhaltszahlungen belastet wiirde
fuir Kinder, die nicht von ihm sind, oder die erst , kiinstlich“ entstanden
sind. Dass die Beziehung zwischen den Kindern und ihm nicht lange halten
kann, d.h. dass er friiher oder spater keinen Kontakt mehr haben wird, aber
immer noch zahlen muss. Oder Bafogantrége ausfiillen, Verhiltnisse offen-
legen usw. Das ist eine fiirchterliche Situation, die ich keinem wiinsche.
Was ist mit den Kindern? Die schon im Kindergartenalter mit offenen Augen
durch die Welt gehen und sehen, wie viel herzlicher andere Vater mit ihren
Kindern umgehen? Welcher Verlust, welcher Mangel von Anfang an.

Ich habe mit Bewunderung den einen oder anderen Bericht von Asperger-
Autisten gelesen, und da denke ich, dass es heute sicher auch viele gibt,
die sich anders entwickeln als es bei meinem Mann der Fall war, die ihr Ver-
halten reflektieren, die dazulernen.

Ich mochte trotzdem jeder jungen Frau, die plant mit einem Mann mit Kli-
nefelter-Syndrom Kinder zu bekommen, raten, einige Lebensberichte oder
Erzdhlungen iiber Asperger zu lesen. Und wenn sie das Gefiihl hat, dass ihr
das bekannt vorkommt, dann gut zu iiberlegen, was sie tut.
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Unser Frauenarzt, der uns bei dem ersten Kind half, informierte uns, dass
damals an der Uni-Klinik psychologische Beratung fiir Eltern mit Kinder-
wunsch angeboten wiirde. Mein Mann hielt Psychologie fiir vollkommen
tiberfliissig, und ich stand ganz loyal zu ihm, so nutzten wir das nicht.
Hatte ich irgendwo einen Erfahrungsbericht gelesen gehabt, der mich
sensibel gemacht hatte, hatte ich auf die Beratung bestanden und viel-
leicht hatte sich herausgestellt, dass ich mich von meinem Mann oder dem
Kinderwunsch wiirde trennen miissen. Wenn ich auch heute meine Kinder
sehr liebe und mit meiner Geschichte versohnt bin, mir ware viel erspart
geblieben.

Zum Schluss ein anschauliches Beispiel zum Thema Beziehung: Fiir viele
Asperger-Autisten ist ein Angehdriger, der stirbt, einfach weg (z. B. in
Buntschatten und Fledermause: Mein Leben in einer anderen Welt von
Axel Brauns). Stellen sie sich vor, ihr gemeinsames Kind stirbt. Und fiir
ihren Partner ist das Kind einfach weg. Wie wollen sie an der Seite von so
jemandem trauern? Sie werden das kaum aushalten!

Testikuldre Spermienextraktion

Im Alter von 27 Jahren wurde bei mir die Diagnose eines Klinefelter Syn-
droms gestellt. Eine Untersuchung mittels Spermiogramms ergab das Vor-
liegen einer Azoospermie (das Fehlen von Spermien im Sperma) und rdumte
somit letzte Hoffnungen auf einen natiirlichen Kinderwunsch aus. Somit
gab es kein Zweifel mehr. Es besteht fiir mich keine Mdglichkeit, leibliche
Nachkommen auf natiirliche Weise zu zeugen. Ich war wiitend, traurig und
verzweifelt. Warum gerade ich? Die Einsicht der Unfruchtbarkeit fiihrte bei
mir zu einer verminderten mannlichen Selbstwahrnehmung. Diese Tatsa-
che hatte (und hat) Auswirkungen auf mein Selbstbild und mein Selbstver-
trauen. Eventuell kann eine psychologische Beratung hier weiterhelfen.

Ich erfuhrvon der Méglichkeit, eine TESE durchfiihren zu lassen. Bei der
TESE (Abkiirzung fiir Testikuldre Spermienextraktion) handelt es sich um
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einen operativen Eingriff am Hoden, derin der Regel unter Vollnarkose
durchgefiihrt wird. Bei dieser Operation werden winzig kleine Gewebe-
proben des Hodens entnommen und anschlieBend mittels Mikroskops auf
das Vorhandensein von Spermien untersucht. Sollten hierbei Spermien
gefunden werden, werden diese kryokonserviert, d.h. bei minus 196° C
eingefroren und konnen spater mit der Intrazytoplasmatische Spermienin-
jektion (ICSI) Methode fiir die Familienplanung verwendet werden. Soweit
die Theorie.

Praktisch machte ich mirin die Hose. Meine Gedanken bei der Vorstellung,
dass jemand meinen Hodensack aufschneidet und mit einer Nadel in
meinen Hoden rumstochert, muss ich wohl nicht weiter ausfiihren. Muss
das wirklich sein? Ich wagte meine Optionen ab: 1. Ich mache es und habe
eventuell die Moglichkeit trotz meiner Azoospermie leibliche Kinder zu
zeugen. 2. Ich mache es nicht und habe keinerlei Chancen leibliche Kinder
zu zeugen. Die Entscheidung dauerte keine 10 Sekunden und ich machte
einen Termin in der andrologischen Abteilung der Universitatin Miinster
aus. Bei diesem ersten Termin wurden meine Hormonwerte getestet, ein
erneutes Spermiogramm erstellt, eine Ultraschalluntersuchung der Hoden
durchgefiihrt, die Knochendichte gemessen und jede Menge Papierkram
erledigt. AnschlieRend erhieltich einen Termin fiir die TESE in drei Monaten.

Obwohlich mir seit mehreren Wochen eine Testosteronbehandlung herbei-
sehnte, musste ich mich nun doch noch eine Weile gedulden, da eine
Testosteronbehandlung die Chancen vermindert, mittels der TESE funkti-
onsfahige Spermien zu finden. Naja, die paar Monate mehr oder weniger mit
erniedrigten Testosteronspiegeln machten jetzt auch keinen Unterschied
mehr.

Drei Monate spéter war es dann soweit. Es ist notwendig, dass eine Betreu-
ungsperson (Familienmitglied, Partner/in, Freunde) mitkommt und fiir 24
Stunden nach der Operation auf die Person aufpasst. Zusammen mit meiner
kleinen Schwester fuhren wir also mit dem Auto Richtung Miinster. Wir
hatten fiir zwei Nachte eine kleine Wohnung in der Nahe des Operations-
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zentrums gemietet. Am Vortag der Operation erfolgte ein 15-miniitiges
Aufklarungsgesprach liber die bevorstehende Vollnarkose durch einen
Anasthesisten. Ich wurde unter anderem dariiber informiert, dass ich fiir
die Operation niichtern sein miisse, also eine gewisse Anzahl an Stunden
vor der Operation nichts mehr essen und trinken diirfe.

51
Tag der Operation: Bereits im Vorfeld wurde ich darauf hingewiesen am
Morgen der Operation meine Schamhaare zu entfernen, um die Infektions-
gefahr zu verringern. Hierfiir hatte ich mir am Vortag eine Enthaarungs-
creme besorgt, die wider Erwarten ausgesprochen gut funktionierte. Nun
warich bereit und wir fuhren zum Operationszentrum. Ausnahmsweise
hoffte ich nicht auf eine griine Ampelwelle, sondern freute mich wie ein
kleines Kind {iber jede rote Ampel. Alles vergebens, wir kamen trotzdem
tiberpiinktlich zum Operationstermin an. Dort wurden wir sehr freundlich
empfangen, und ich erhielt ein schlichtes Patientenarmband, auf dem mein
Name und Geburtsdatum sowie weitere Informationen abgedruckt waren.
In einer Umkleidekabine bekam ich einen Kleidungsspind zugewiesen, ent-
kleidete mich komplett und zog (wie vorher angewiesen) eine bereitliegen-
de griine Netzunterhose an. AnschlieRend driickte ich auf einen Knopf, um
dem Pflege-Team mitzuteilen, dass ich mich umgezogen hatte. Sogleich
kam ein ausgesprochen freundlicher Pfleger und holte mich mit einem Bett
ab und deckte mich mit mehreren Decken zu. Bereits jetzt erhielt ich eine
Schmerztablette, damitich nach der Operation nicht so starke Schmerzen
haben wiirde. AnschlieRend lag ich auf dem Bett noch ca. fiinf Minuten im
Flur herum, bisichin den Operationssaal geschoben wurde. Hier wurden
die letzten Vorbereitungen getroffen. Die Atmosphdre war professionell
und freundlich. Jeder stellte sich mit Namen und Berufsbezeichnung vor,
was fiir mich sehr wichtig war. Mir wurde ein peripherer Venenzugang in die
Ellenbeuge gelegt. Das dauert einige Sekunden und war nicht schmerzhaft.
AnschlieRend erhieltich eine Atemmaske iiber Mund und Nase gesetzt und
wurde aufgefordert, bis zehn zu zihlen.

Drei Stunden spater wachte ich in einem groRen und lichtdurchfluteten
Raum auf. Das wars schon? Wahnsinn. Ich hatte nichts gemerkt. Ich fiihlte

mich gut und hatte keine Schmerzen. Ich schaute nach unten, um zu che-
cken ob noch alles dran war. Aber meine Hoden steckten in einem Verband
und fiihlten sich etwas taub an. Mir wurde sogleich etwas zu trinken und
ein paar Kekse gebracht. Nach einer halben Stunde Fernsehen wagte ich
mich auf die Toilette. Nach dem Toilettengang erschien der verantwortliche
Arzt, und nach einem kurzen Gesprach wurde ich entlassen.

Ich war gliicklich und erstaunt, dass ich so gar nichts von dem operativen
Eingriff mitbekommen hatte. Ich stellte fest, dass all die Angste und
Sorgen, die ich mir vor der TESE gemacht habe, unbegriindet waren. Noch
etwas benommen ging ich zum Wartebereich zuriick, wo meine Schwes-
ter auf mich wartete. In den darauffolgenden Stunden lag ich auf dem
Sofa vor dem Fernseher und kiihlte meine Hoden mitin Geschirrtiichern
eingewickelten Tiefkiihlerbsen. Diesen Tipp hatte uns der Arzt gegeben
und es funktionierte gut. Den ganzen Tag war ich noch etwas benommen
von der Narkose, aberim GroRen und Ganzen ging es mir gut und ich hatte
kaum Schmerzen. Ich konnte die Nacht problemlos schlafen und stellte
mich am Folgetag breitbeinigen Schrittes zur Kontrolluntersuchung in der
Andrologie vor. Dort wurde der Verband abgenommen und kontrolliert,

ob alles in Ordnung war. AnschlieRend wurde ich fiir eine Woche krankge-
schrieben. Die kommenden vier Tage verbrachte ich bei meinen Eltern. Ich
lag viel im Bett und erholte mich von der Operation. Unter der Einnahme
von Schmerzmedikamenten waren die Schmerzen ertréglich. Endlich, nach
insgesamt 6-monatiger Wartezeit seit Diagnosestellung, durfte ich mit der
Testosteronbehandlung beginnen.

Einige Tage spater erhielt ich die freudige Nachricht, dass mittels der TESE
einige Spermien gefunden worden waren, und diese jetzt kryokonserviert
werden wiirden. Mir fiel ein Stein vom Herzen. All der Aufwand hatte sich
also gelohnt.

Die erste Spange ist fallig

Bei seinem ersten Zahnarztbesuch war mein Sohn 3 % Jahre alt. Eher durch
Zufall als mit Absicht fand man bei diesem Termin heraus, warum mein
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Kind Probleme mit dem Sprechen hatte. Die Zéhne standen viel zu weit

nach vorne, sodass die Zunge beim Sprechen keinen Widerstand hatte. Die

erste Spange wurde fallig. Wobei man hier nicht von einer richtigen Spange

sprechen konnte. Vielmehr war es eine Art Gummischiene, die mein Sohn

hin- und wieder tragen musste. Da bei Kleinkindern der Kiefer noch sehr

weich ist, wurden die Zéhne wie durch Zauberhand leicht nach hinten be- 53
wegt. Lange dauerte diese Behandlung nicht. Von Tag zu Tag sprach mein

Kind aber mehr.

Es zeichnete sich jedoch schon in dem Alter ab, dass die Zdhne keine gute
Substanz hatten. Der Zahnschmelz war viel zu weich, was trotz regelmaRig
putzen, zu Karies fiihrte. Zahnversiegelungen konnten den Zahnschmelz zwar
schiitzen, aber nicht dauerhaft. So kam es trotzdem vor, dass Zahne (unter
Aufsicht und regelmdRiger halbjahrlicher Kontrolle durch den Zahn-

arzt) einfach ,zerbroselten“. Gezogen wurden die Karies(milch)zéhne nicht,
weil dies nur unter Narkose hatte durchgefiihrt werden kénnen. Es war davon
auszugehen, dass beim Ziehen des Zahnes dieser zerfallt und somit die
verbleibende Wurzel/der verbleibende kaputte Zahn herausoperiert werden
muss. Die zweiten Zahne haben das ,,Problem* beseitigt. Sie schoben die
kaputten Zahne einfach weg.

Mit nur knapp zehn Jahren hat mein Sohn jetzt eine ,richtige®, herausnehm-
bare Spange bekommen, weil die zweiten Zahne ziemlich kreuz und quer
stehen und der Kiefer auch fiir den kompletten Zahnsatz zu eng ist. Es ist bei
Kieferorthopaden umstritten, mit der Behandlung von Zahnfehlstellungen
bereits in dem Alter zu beginnen. Man mdchte natiirlich die Kleinen nicht

zu friih mit einer Spange ,,plagen®, damit sie nichtirgendwann die Lust am
Tragen verlieren. Unsere Kieferorthopadin hat sich zusammen mit unserem
Zahnarzt beraten und wir sind gemeinsam das Wagnis einer Spange mit knapp
zehn Jahren eingegangen. Durch regelmaRige Kontrollbesuche (8 bis 10 Wo-
chen) wird {iberpriift, ob der Erfolg sich einstellt. In unserem Fall werden mit
der Spange gleich zwei Fliegen mit einer Klappe geschlagen. Der Kiefer wird
langsam geweitet (dafiir muss man in wochentlichem Abstand die Spange
weiterstellen) und die Zéhne werden in eine aufrechte Position ,gedriickt®.

Bisher sind wir mit der Behandlung zufrieden. Natiirlich mag auch mein
Sohn die Spange nicht regelmdRig tragen, aber er weiB, wofiir er sie hat.
RegelmaRige Zahnarztbesuche halte ich fiir sehr wichtig. Auch musste ich
erstmal lernen zu begreifen, dass es nicht (nur) an meinem Sohn liegt, dass
er Karies hat, sondern einfach daran, dass sein Zahnschmelz nicht gerade
der Beste ist. Einmal wochentlich unterstiitzen wir mit einer speziellen
Paste den Zahnschmelz. Das Schéne daran: Die Paste hat einen leichten
Vanillegeschmack, der fiir Kinder natiirlich sehr angenehm ist, weil er an
Eis erinnert.

Ich empfehle allen Eltern: Achtet auf die Zdhne Eurer Kinder. Nicht nur im
Hinblick auf die Zahngesundheit, sondern auch, wenn Eure S6hne nicht
richtig mit Sprechen beginnen. Vielleicht habt Ihrja das gleiche Problem

wie wir.

Leben mit dem Syndrom

Mein Name ist Matthias, ich bin 36 Jahre alt, 1,98 m grol3, bei ca. 70 kg
schwankend. Bis zu meinem 15. Lebensjahr wusste ich gar nicht, dass ich
das Klinefelter-Syndrom habe. Inwieweit meine kdrperlichen Beschwerden
in der Kindheit auch schon mit KS zu tun hatten, kann ich heute nur noch
erahnen. Solange ich mich zuriick erinnern kann, war ich schon immer
kranklich. Bis zum heutigen Tage. Friiher konnte ich bestimmte Sympto-
me nicht deuten, wo ich heute weil3, dass diese mit KS zu tun hatten. Mit
einsetzender Pubertdt sank mein Gewicht von 70 kg auf unter 6@ kg. Ich
erinnere mich noch gut daran, dass ich auch friiher schon von kleinsten
Portionen satt war, und dies auch fiir mehrere Stunden so blieb. Wenn

ich damals schon gewusst hatte, was ich heute weil3, ware mir bestimmt
einiges erspart geblieben. Ich hatte auch damals schon haufig Schmerzen

in Beinen und Knien.

Mein Hausarzt schickte mich damals in die Uniklinik nach Frankfurt. Dort
wurden stundenlange Tests mit mir durchgefiihrt und ich bekam die Diag-
nose KS. Ich konnte im Alter von 15 gar nichts damit anfangen.
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Ich wusste nur, dass ich mich jetzt immer spritzen lassen musste und zwar
im Abstand von 6 Wochen (Depot 250 mq). In dieser Zeit wog ich schon
nur ca. 60 kg. Der Endokrinologe sagte zu mir, dass ich durch die Testos-
teron-Spritzen zunehmen wiirde. Dieser Satz ging mir nie aus dem Kopf,
dennich warte eigentlich noch bis zum heutigen Tage, dass dies passiert.
Mein Korper hatte sich somit angepasst. Mein Hochstgewicht vor 3 Jahren
war 63,5 kg. Aber auch hier jedes Mal schwankend. Sobald die Wirkung der
Spritze nachlieB, sank auch mein Gewicht. Damals wusste ich noch nicht,
dass es einen so signifikanten Zusammenhang zwischen der Spritze und
dem Gewicht gab. Ich versuchte mehr kalorische Lebensmittel zu mir zu
nehmen, aberich nahm nicht zu.

Aberim Laufe der Jahre hielt die Wirkung der Depotspritze keine sechs
Wochen mehr an, sondern verkiirzte sich auf mittlerweile sieben bis zehn
Tage. Bei meinem Endokrinologen erkundigte ich mich zu Alternativen der
Depotspritze, er empfahl mir als erstes Testogel 62,5 mg. Ich probierte

es aus, aber die Dosis war viel zu gering, ich merkte bereits nach wenigen
Tagen eine enorme Kraftlosigkeit und wechselte wieder zuriick zur Depot-
spritze 250 mg. Mein Endokrinologe gab mir dann die doppelte Dosis Gel,
also 125 mg. Er empfahl mir einen Beutel pro Tag auf die Haut aufzutra-
gen. Am Anfang ging es mir gut, bis ich auf einmal merkte, dass ich mein
Gewicht nicht mehr halten konnte. Es fiel von 63 auf 59 kg. Mir war {ibel
und ich hatte keinen Appetit mehr. Damals konnte ich mit den Symptomen
nicht umgehen. Mein Gewicht fiel von Woche zu Woche und ich fiihlte mich
immer schlechter, nur wusste ich nicht, dass es einen Zusammenhang
zwischen meinem schlechten Zustand und dem Gel ab. Ich ging freiwillig in
die HG Naturklinik in Michelrieth, dort bekam ich Infusionen zum Aufbau.
In den zehn Tagen Aufenthalt in der Naturklinik hatte ich Schiittelfrost.
Vor allem nachts. Zudem Kraftlosigkeit in Armen und Beinen, Muskel-
schmerzen und ich war teilweise zu schwach, Treppen zu steigen. Ich hatte
so wenig Appetit, dass ich nurin Etappen essen konnte. Mein Gewicht blieb
bei 55 kg, bei einer GrolRe von 1,98 m stehen. Wahrend des Klinikaufenthal-
tes trug ich taglich weiterhin 1x Testotop Gel 125 mg pro Tag auf.

Nach zehn Tagen verliel3 ich die Klinik, ich war nervlich am Ende, konnte
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heulen, verstand die Welt nicht mehr. Ich verordnete mir dann 1x Woche die
Depotspritze und trug weiterhin 1x taglich Testotop 125 mg auf. Ich be-
notigte fast sechs Monate, bis ich wieder einigermalien zu Kraften kam
und mein Gewicht auf 59 kg steigern konnte. Seit diesem Zwischenfallist
mir bewusst geworden, dass das Testosteron einen groRen Einfluss auf
meinen Korper, mein Wohlbefinden, mein Gewicht und meinen Appetit
hat. Ich bereiste alle im Rhein-Main-Gebiet befindlichen Endokrinologen,
um mein Anliegen vorzutragen, aberich stieR auf taube Ohren. Mir wurde
immer wieder vor Augen gefiihrt, dass es keinen Zusammenhang zwischen
dem Testosteronspiegel und dem Gewicht gab. Ich musste mir teilweise
anhoren, dass es alles nur Einbildung sei.

Seit Mai 2013 bis September 2015 konnte ich mein Gewicht auf ca. 70 kg
erhohen. Ich fiihlte mich trotz Sport (aktives Krafttraining und Tanzsport)
gut. Bisich Anfang November bemerkte, dass etwas wieder nicht richtig
stimmte. Ich hatte vermehrt wieder leichte Symptome, wie Abgeschlagen-
heit und Muskelschmerzen, obwohlich seit dem Jahre 2013 mit Spritze
und Gel gut zurechtkam. Leider wurden diese Symptome immer schlimmer,
so dass ich innerhalb von zwei Tagen einen Leistungsverlust von ca. 90
Prozent hatte. Ich suchte nach Erklarungen und fand keine. Daraufhin
wandte ich mich an Franz Schorpp und erzéhlte ihm von meinem Dilemma.
Am néchsten Tag schickte er mir einen Bericht von Herrn Prof. Zitzmann zu,
in dem erklart wurde, dass bestimmte Lebensmittel den Testosteronwert
absinken lassen konnen. Da fiel es mir wie Schuppen von den Augen. Dort
lasich, dass Knoblauch, Ingwer, Lakritze und Johanniskraut dies bewirken
kénnen. Der Ingwer war der Ubeltéter. Vor ca. sechs Wochen hatte ich eine
langanhaltende Erkaltung und nahm erst nur die reine Ingwerwurzel als
Tee ausgekocht, spater aber, um meine Erkdltungssymptome zu verbes-
sern, Ingwerwurzelextrakt. Und das mehrmals taglich.

Ich hatte nie gedacht, dass es dort einen Zusammenhang gibt. Mein Wohl-
fiihlpegel war nicht mehr vorhanden, ich hatte die gleichen Symptome
wie vor zwei Jahren, wusste aber jetzt, wie ich damit umzugehen hatte.

Auch hier stellte sich sofort eine Gewichtsabnahme ein, mein Gewicht sank
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innerhalb kiirzester Zeit von 7@ kg auf 66,5 kg. Auch hier hatte ich wieder
starke Ubelkeit, Muskelkrdmpfe im ganzen Korper iiber mehrere Tage

und Appetitlosigkeit. Ich versuchte meine Symptome mit Magnesium zu
lindern, aber das half alles nichts. Also blieb mir nichts anderes {ibrig, als
mir wieder 1x pro Woche die Depotspritze verordnen zu lassen, plus zwei
Beutel Testotop 125 mg. In den ersten Tagen hatte ich den Eindruck, dass 57
die Wirkung der Spritze bereits nach drei Tagen aufgebraucht war. Mein
Sport und vor allem mein Tanzsport waren total zum Erliegen gekommen,
ich hatte einfach keine Kraft mehr, auch meine Arbeit musste ich unter-
brechen. Ich war wieder total deprimiert, auch lagen meine Nerven wieder
total blank, ich bekam bei der kleinsten Melancholie einen Heulanfall.

Jetzt nach ca. drei Wochen kann ich sagen, dass ich aus dem Tal wieder em-
por gestiegen bin. Ich fiihle mich wieder besser, meine Kraft ist fast wieder
100-prozentig hergestellt, meine Gewichtsabnahme ist gestoppt. Die Zu-
nahme wird jetzt wieder ein miihsamer Weg. Ich habe mir nochmals im UKM
Miinster bei Prof. Zitzmann einen Termin geben lassen, um mich auf die
Androgenrezeptoren testen zu lassen, da nur die Depotspritze 256 mg

oder Testotop alleine bei mir nicht ausreichen, um mich qut zu fiihlen.

Wie lebe ich mit KS? Ich wiirde sagen heute relativ normal, wie jeder
andere auch. Ich nachhinein war es eine Fiigung, dass das Testotop bei mir
nicht wirkte, denn sonst hatte ich niemals festgestellt, dass es zwischen
dem Wohlfiihlpegel des Testosterons und dem Gewicht und Appetit bei
mir so einen groRen Zusammenhang gibt. Ich warin der Schule vielleicht
nicht der Schnellste, was die Auffassungsgabe betraf, habe mich aber bis
zum Abitur durchgebissen und auch mein Studium der Nachrichtentechnik
mit guter Note beendet. Seitdem bin ich als selbststandiger IT-Spezialist
Ansprechpartner fiir Firmen und Privatkunden.

Im Privatleben bin ich immer noch Single. Das mag an meiner Schiichtern-
heit gegeniiber Frauen liegen. Deswegen versuche ich auch an mir zu
arbeiten, indem ich meine Frauenkontakte im Tanzsport pflege. Der Tanz-
sport hat sich in meinem Leben mittlerweile so stark manifestiert, dass ich
nicht mehr ohne kann. Ich merke vor allem, dass sich meine Leistung nur

langsam steigert. Ich habe etwas Muskelaufbau, aber bei weitem nicht so
ausgepragt, wie bei anderen Sportlern. Viele GriiRe, Matthias

Ich bin Mutter eines 24-jahrigen Jungen

Das KS wurde diagnostiziert, wahrend ich schwanger war. Das einzige,

was die Arzte taten, war, mich zu einem endokrinologischen Berater zu
schicken, da das Klinefelter-Syndrom hierin Deutschland dem Abtreibungs-
recht unterliegt. Die einzige Information, die ich bekam, war, dass das
Kind normal aussehen wird und dass es nicht zu viele Informationen iiber
die Entwicklung dieser Kinder gibt. Einige hatten Probleme in der Schule,
andere nicht. Ich sollte von Zeit zu Zeit mit ihm zur endokrinologischen
Untersuchung kommen.

Ich wollte mein Baby! Max will im Moment nicht allzu viel iiber das Kline-
felter-Syndrom wissen. Wir haben harte Zeiten hinter uns. Manchmal fragte
ich mich, wie ich weitermachen sollte, eine alleinerziehende Mutter zu
sein. Der Vater negiert bis heute die Diagnose.

Max ist kein Fan von Gruppen und er ist Freunden sehr treu ergeben.

Er hat ein sehr gutes Gefiihl fiir Ballspiele wie Tennis, Golf, Basketball. Es
sieht so aus, als hdtte er esimmer getan. Aber er nutzt sein Talent nicht.
Erist talentiertin Malerei und Musik. Leider will er dieses Potenzial bisher
nicht als Beruf nutzen.

Die Schule war schrecklich. Er begann erstim Alter von 13 Jahren mit dem
Lesen und ist sehr gutim visuellen Lernen. Unser Schulsystem war nicht
das Beste fiirihn. Erist sehr emotional und sensibel. Er hat ein aktives
Sexualleben. Er trdumt von groRer Liebe, Familie und Kindern. Er hat eine
wunderbare Personlichkeit. SchlieRlich fand er auch seinen beruflichen
Weg. Er macht eine Lehre im Vertrieb, da er gerne mit Menschen aller Art zu
tun hat. Er warimmer miide, untdtig und konnte sich nicht wirklich konzen-
trieren. Also versuchte ich, einen Weg zu finden, ihn zu unterstiitzen.
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Seit fiinf Jahren unterstiitzt er seinen Kérper taglich mit hochkonzen-
trierter Mikroernghrung. Sein Energieniveau ist gut. Wir haben unsere
Erndhrung zusatzlich umgestellt. Kein Weillzucker, nur gute Fette, Abbau
von Kohlenhydraten, Obst, Salate und gute Proteine. Bis jetzt verzichten
wir also auf Testosteronschiibe oder chemische Medikamente.

Konnen wir das Klinefelter-Syndrom fiir all die Schwierigkeiten verant-
wortlich machen? Sein Testosteronspiegel liegt gerade bei 4,9. Die heran-
wachsende Brust verschwand wieder. Bart- und Korperhaare wachsen auf
natiirliche Weise. Er entwickelt sich zu einer offenen Persdnlichkeit in der
Gesellschaft. Max ist jetzt 1,95 Meter grol® und hat einen diinnen Kérper-
bau. Ich bin so stolz, ihm eine zusatzliche Hilfe zu sein.

Mein Leben mit dem Syndrom

Mein Name ist Bernhard, in Miinchen 1958 geboren und lebe dort noch heu-
te. Nach der Schule habe ich eine Ausbildung zum Bankkaufmann gemacht;
nach einigen Jahren binich in die Finanzabteilung eines Industrieunter-
nehmens gewechselt. Dort habe ich mehrere Jahre in der internationalen
Auftragsfinanzierung das Thema Biirgschaften und Bankgarantien betreut.
Spater binich als Bilanz- und Geschéftsbuchhalter in das Rechnungs-
wesen gewechselt, meine Hauptaufgaben waren in allen Bereichen einer
Buchhaltung. Ich habe erfolgreich bei Projekten wie SAP/R3 Einfiihrung,
der Euroumstellung, Ein- und Ausgliederungen von Geschaftsgebieten des
Unternehmens mitgewirkt und habe den Themenkomplex latente Steuern,
Umsatzsteuer und Quellensteuer sowohl buchungs- und meldetechnisch
als auch IT-relevant betreut.

Die Diagnose 47,XXY bekam ich 1991 im Rahmen des Besuches einer Kinder-
wunschpraxis attestiert.

Im Friihjahr 2008, nach umfangreichen Umorganisationen und Stellenab-
bau, verliel ich die Firma und wollte mein Wissen und Know-how anders-
wo mit einbringen. Der Start war anfénglich sehr vielversprechend; doch
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"https://www.47xxy-klinefelter.de/
informationen/eltern-kinder/

A https://autismus-kultur.de/autismus/
autismus-spektrum-was-ist-autismus.
html

I Max Planck Institut Miinchen-Schwa-
bing: Unsere Ambulanz fiir Storungen
der Sozialen Interaktion mussten
wir leider zum 3@. Juni schlieRen.
Wenden Sie sich bitte an andere spe-
zialisierte Zentren, in Miinchen zum
Beispiel an die Klinik fiir Psychiatrie
und Psychotherapie der Ludwig-Ma-
ximilians-Universitdt. Der ehemalige
Leiter unserer Ambulanz, PD Dr.
Leonhard Schilbach, wird ab dem 1.
Juli 2019 eine Ambulanz am Univer-
sitatsklinikum Diisseldorf anbieten;
Sie erreichen sie telefonisch unter
0211/922-3530. Quelle: https://
www.psych.mpg.de/tagkliniken

Ende 2008 kam die Finanzkrise nach Deutschland, und ich wurde nach der
Probezeit nicht iibernommen. Die Suche gestaltete sich in der Finanzkrise
schwierig: Entweder zu teuer oder Uberqualifizierung. Wenn ich es dann
wieder schaffte, einen Arbeitsvertrag zu erhalten, war es fiir mich schwie-
rig, mich einzufinden als ,,Neuer®,

Die typischen Testosteron-Mangel-Symptome* waren fiir mich lange Zeit
die Ursache fiir die Schwierigkeiten und so war die Recherche bei den
Ubereinstimmungsmerkmalen fiir einen hochfunktionalen Autismus (As-
perger?) Diagnose fiir mich nicht mehr erste Prioritat.

So besuchteich 2017 die Ambulanz fiir soziale Interaktion am Max-Plank-
Institut (MPI) in Miinchen, Priv.-Doz. Dr. med. Leonhard Schilbach?. Im
Januar 2018 nach Besuch der Tagklinik MPI erhieltich die Diagnose und be-
antragte die Rente, welche auch ohne Probleme genehmigt wurde. Dass ich
Betroffener bei beiden Diagnosen bin, hat bei mir schon Erleichterung aus-
gelost; die bis dahin unbeantworteten Fragen zu den Zusammenhdngen von
Klinefelter und Autismus, Sucht, ADHD und weiteren Diagnosen vervollstan-
digen das Puzzle und konnen dem nachfolgenden Text entnommen werden.

Ich kann mich nicht verleugnen:
Autistenbloggen - Klinefelter

Einige Klinefelter-Trager wollen nicht, dass man Klinefelter mitirgendetwas
anderem im Zusammenhang bringt als Klinefelter, auch wenn die Forschung
wegen dem zweiten X-Chromosom manchmal von Storung der Geschlechts-
entwicklung spricht. Undenkbar auch Zusammenhange mit ADHS oder Autis-
mus, obwohl es mehr Uberlappungen als Gegensitze gibt. Auch bei Autisten
herrscht bisweilen der Wunsch nach Abgrenzung. Die einen wollen Asperger
von Autisten trennen, die anderen Asperger von anderen genetischen
Syndromen. Die Ursache ist unbekannt! Es gibt keine Uberschneidungen. Das
verwassert alles. Beide Gruppen, sowohl die Gruppe dieser Autisten als auch
die der Klinefelter, eint die Uberzeugung, dass es sich bei ihrer Veranlagung
bzw. Behinderung um ein Alleinstehungsmerkmal handelt.



Erfahrungen

60

Ich verstehe den Wunsch nach Eindeutigkeit, und ich hatte mirjahrelange
Unsicherheit und Leidensdruck erspart, wenn sich Genetik und Alltagspro-
bleme eindeutiger zuordnen lieRen. Im Grunde genommen gibt mir meine
Erstdiagnose XXY auch die Sicherheit, dass die Zweitdiagnose Asperger
stimmig ist, weil sich so viele Symptome {iberlappen. Die Forscher diirfen
untereinander streiten, ob die Symptome unterschiedliche Ursachen
haben. An meinem Gefiihl, sich in den Erzahlungen anderer Autisten
wiederzuerkennen, dndert das allerdings nichts. Und die grol3e Resonanz
auf friihere Blogbeitrage zeigte, dass sich sehr viele Autisten in meinen
Schilderungen als Klinefelter-Autist wiedererkennen.

Diagnosen und ihre Entstehung

Wir wissen so verdammt wenig iiber die Ursachen von Autismus. Autismus-
Diagnostik in der konventionellen Anwendung ist reine Verhaltensbeob-
achtung! Ein paar Punkte auf der Checkliste abhaken, beobachten, Tests
und fertig ist die Diagnose. Wir wissen wenig iiber genetische Ursachen
und noch mehr Widerspriiche ergeben sich bei neurologischen Tests.

Klinefelter ist festgelegt als 47,XXY. Das ist eine genetische Diagnose. Das
Spektrum ist so grol3, weil auf einem zusatzlichen X-Chromosom unfass-
bare viele Informationen gespeichert sind, aber die Laune der Natur ent-
scheidet (aus heutiger Sicht), was davon aktiv in den Phanotyp einflieRt.
Der Klinefelter-Phdnotyp wurde 1942 entdeckt (aber erst 1951 fand man
die genetische Ursache), Autismus etwa um die gleiche Zeit von Kanner
und Asperger medizinisch erforscht. Beide Diagnosen entwickelten sich
bis zur Jahrtausendwende unabhéngig voneinander, weil Klinefelter lange
Zeit als iiberwiegend korperliche Diagnose verstanden wurde. Schuld am
Phanotyp sei der Testosteronmangel. Erstin den letzten zehn bis 15 Jahren
ist die Zahl der Studien gewachsen, die den Einfluss des zusatzlichen
X-Chromosoms untersucht. Zudem entsprachen die ersten Studien zur
Testosterontherapie nicht den Qualitdtsstandards (Placebo, doppeltblind,
Langzeitstudie). Inzwischen gibt es sogar Zweifel, ob eine Testosteron-
therapie wirklich Osteoporose, Diabetes und weitere Begleiterkrankungen

vermeiden bzw. verringern kann.
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Klinefelter und Psyche

Uber die Psyche von Klinefelter-Patienten war lange Zeit wenig bekannt,
die meisten Auswirkungen schob man auf den Testosteronmangel und
dessen Folgen, etwa unspezifische Symptome wie Antriebslosigkeit,
Miidigkeit, Passivitat, Depressionen oder die wohl schwerwiegendste
Auswirkung, die Unfruchtbarkeit. Jahrzehntelang galt als sicher, dass bei
einer Klinefelter-Diagnose eine Testosteronbehandlung Standard sei. Die
damit einhergehende Erwartungshaltung ist, dass Miidigkeit, depressive
Stimmung und Antriebslosigkeit verschwinden, sobald Testosteron in-
jiziert oder via Gel aufgetragen wird.

Deshalb sind doppeltblinde Studien so wichtig, d. h., nicht nur die Gabe
eines Placebos, sondern, dass nicht einmal der behandelnde Arzt weiR,
ob er Testosteron oder einen Placebo verschrieben hat. So vermeidet man
auch, dass die subjektive Erwartungshaltung des Arztes in das Ergebnis
einflieR3t. Meine Erfahrung und auch die mir bekannter Klinefelter-Trager
ist, dass die meisten behandelnden Arzte Testosteron als Standardthera-
pie betrachten und darauf auch Symptomverbesserungen schieben. Uber
sonstige psychische Auswirkungen wird wenig gesprochen. Der Arzt ist
Urologe, Endokrinologe oder Androloge, kein Psychiater, ein interdis-
ziplindrer Austausch herrscht kaum. Das ist mein groRter Kritikpunkt.
Menschen mit Klinefelter-Syndrom bendtigen eine ganzheitliche Betreu-
ung. Die Testosterontherapie ist ein Teil davon, psychologische Unterstiit-
zung ein weiterer Punkt. Ein Androloge sollte zumindest wissen, was zum
Gesamtpaket Klinefelter noch dazugehdren kann. Als ich 2008 in der Uni-
klinik Innsbruck humangenetisch beraten wurde, kam das Thema Psyche
kein einziges Mal zur Sprache. Ich hatte mir einiges an Leidensdruck und
Riickschldgen erspart, wenn man schon damals darauf hingewiesen hdtte,
dass autistische Verhaltensweisen haufiger beim Klinefelter-Phanotyp
vorkommen. Ich hitte damals wahrscheinlich schon begonnen - neugierig,
wie es meine Naturist -, mehr iiber Autismus zu recherchieren, und hatte
einige Problemsituationen besser einordnen kdnnen. Stattdessen lernte
ich andere Klinefelter-Trager kennen, erkannte mich in deren Verhalten

kaum wieder und distanzierte mich innerlich davon, das zu haben.
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Ich erkannte mich als ungewdhnlichen Fall, der nirgends richtig hinein-
passt und beschaftigte mich die folgenden Jahre kaum noch damit.

Wenn man eine seltene Krankheit oder ein seltenes Syndrom hat, dann wird
dariiber auch wenig in der Offentlichkeit gesprochen. Die Offentlichkeit
weil} iber Autismus vergleichsweise bestens Bescheid, iiber Klinefelter 63
dagegen gar nichts. Es ist auch wesentlich leichter, sich als Autist zu
outen, weil es rein psychische Auffalligkeiten hat (von der Motorik abge-
sehen), wahrend Klinefelter sich mitunter beschdmende Fragen zur GréRRe
ihre Genitalien, sekundarer Geschlechtsmerkmale oder zum unerfiillten
Kinderwunsch gefallen lassen miissen. Ein Teil-Outing ist schwierig, man
darf sich bei Wikipedia und anderen Plattformen bedanken, die sehr aus-
schweifend auf die kdrperlichen Merkmale/Makel eingehen. Ich persdnlich
definiere mich allerdings nicht iiber meinen Kdrper.

Uberlappungen

Zuriick zum Ursprung. Es gibt Uberlappungen mit anderen Krankheitsbil-
dern (Autismus ist fiir mich keine Krankheit, ich kann medizinische Be-
grifflichkeiten leider nicht andern, Autismus zahlt hier als Krankheitsbild).

. : {19 9 g . Venn-Diagra
Begleiterscheinung oder ursachliche Wirkung? Diese Frage stellt sich

natiirlich immer. Bedeutet eine bloRe Haufung einer Begleiterscheinung
einen ursdchlichen Zusammenhang? Nicht zwingend. Die Ursache von
Transgender ist nicht XXY, aber niedrige Testosteronwerte, der weibliche
Phanotyp und das weibliche X-Chromosom dazu begiinstigen Abweichun-
gen vom mannlichen Phanotyp. Auch wenn die Mehrheit mannlich fiihlt
und denkt, verwundert es nicht, wenn eine Minderheit nicht mannlich fiihlt
und denkt. Der Phanotyp begiinstigt das.

Dies begiinstigt auch eine Haufung autistischer Verhaltensweisen, im ne-
gativen wie im positiven. Klinefelter-Trager werden folgendermaRen oft*

beschrieben (* in Selbsthilfebiichern, auf Vereinsseiten, in Foren, etc.): ¢ savants o

» sehr reizempfindlich auf Gerdusche, manchmal auch Geriiche und :' .
Berihrungen )

» hochsensibel bzw. iiberempathisch AD;;

mme

Autismus

» Ofter grob/feinmotorische Probleme

» Probleme, die Perspektive des anderen einzunehmen

» niedrige Frustrationsschwelle, hdufige Meltdowns

» Liebe fiir Details

» hdufiger ein Talent/Begabung fiir visuelle/rdumliche Wahrnehmung
(Kunst, Fotografie, Zeichnen, bzw. Ingenieur, Mathematik, Programmieren)

» schonungslos ehrlich, manchmal naiv

» verbal nicht sehr kommunikativ

Ist diese Anzahl an Uberschneidungen mit autistischen Symptomen bloR
ein Zufall? Sie treten altersunabhéngig auf, und auch testosteronunabhan-
gig, ndmlich noch vor der Pubertat, bevor es iiberhaupt zu Unterschieden
zu XY-Buben kommt. Wahrscheinlich einer der wesentlichen Griinde, wes-
halb Autismus seltener diagnostiziert wird, sind die insgesamt schwacher
ausgepragten Symptome im Bereich von Spezialinteressen, Stereotypien,
Rituale. Die Kernsymptomatik ist jedoch vorhanden (Schwierigkeiten in
Kommunikation und Interaktion).

Die Venn-Diagramme (links) verdeutlichen die Uberlappungen. Die untere,
Graphik habe ich einer Publikation entnommen, die andere selbst angefer-

tigt. Sie sind weder vollstandig noch exakt, aber sollen aufzeigen, welche
Mehrfachdiagnosen existieren kdnnen.

Multiple-Hit-Theorie
/ Ist Klinefelter also bloR Autismus mit niedrigen Testosteronwerten?

So vereinfachen lasst es sich jedoch nicht, dennin den Studien zeigt sich
auch, dass rund ein Drittel bis die Halfte keine AutismusDiagnose erhalt.
Die zuletzt genannte Studie iiber das Vorhandensein von CNVs (Copy Num-
ber Variations) konnte eine Erklarung dafiir liefern, namlich, dass es davon

abhangt, welche und wieviele der DNA-Abschnitte auf dem zweiten X-Chro-

mosom verdoppelt werden. Das deckt sich auch mit der Multiple-Hit-These
zu Autismus, dass erst mehrere ,,Risiko“- Gene zusammenkommen missen,
ehe Autismus generiert wird (und auch hier wird es kompliziert, weil Autis-
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mus kein einzelnes Merkmal ist, sondern aus vielen, verschiedenen Merk-
malen besteht). Es scheint also, als seien einige Klinefelter-Trager gegen
Autismus geschiizt, weil sie diese CNVs nicht aufweisen.

Ausschlussdiagnose?
Kritiker meiner Ansichten ziehen gerne einen Vortrag heran, wo Klinefelter
als Ausschlussdiagnose fiir Autismus betrachtet wird.

Im Kindesalter fallen KS-Jungen manchmal durch eine Verhaltenweise auf,
dieim Allgemeinen als autistisches Verhalten bezeichnet wird, jedoch vom
Krankheitsbild des Autismus abgegrenzt werden muss. Es handelt sich hier-
bei in erster Linie um ein Verhalten, das durch Zuriickgezogenheit, gerin-
geres Interesse an der Interaktion mit Gleichaltrigen und einer besonderen
Leidenschaft fiir Details gekennzeichnet ist.”

Weswegen muss hier zwingend eine Abgrenzung erfolgen? Falls das Verhal-
ten stark autistisch ist, konnen ja durchaus alle Kriterien fiir eine ASD-Dia-
gnose vorliegen? Die Detailwahrnehmung wirkt sich leider auch negativ
aus durch eine verstarkte Reizfilterschwéche. Ich kenne Betroffene, mich
eingeschlossen, die vor allem mit Hintergrundgerduschen, verstarkter Ge-
ruchswahrnehmung, manchmal auch Ablenkung durch Bewegungen leiden,
die aber auch Starken entwickelten, etwa Spezialinteressen. Ich stimme
Ihnen aber zu, dass in den meisten Fallen vmtl. ,,nur” die soziale Kommu-
nikation beeintrachtigt ist, und Routinen/Spezialinteressen eher seltener
vorkommen, zumindest laut Bruining H. et al., Psychiatric Characteristicsin
a self-selected sample of boys with Klinefelter Syndrome, Pediatrics, 2009.
Die entscheidende Frage ist wohl: Ist eine Doppeldiagnose Klinefelter und
Autismus mdglich? Ein Blick in diverse Studien zeigt: Ja. In den Niederlan-
den erhalten rund 30 Prozent eine ASD-Diagnose, in Schweden tritt Autis-
mus bei Klinefelter sechsmal haufiger als in der Allgemeinbevélkerung auf.
Eine Abgrenzung ware in meinen Augen dann notwendig, wenn sich die
autistischen Symptome durch eine urséchliche Behandlung des geneti-

schen Syndroms umkehren lieRen, d. h. durch eine Testosteronbehandlung.

Dafiir gibt es jedoch keine Beweise.
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Empfehlung: Allen Frances - Normal.
Gegen die Inflation psychiatrischer
Diagnosen. DuMont Buchverlag, 2013
- Ebensoist es hilfreich, Ursachen zu
finden, wenn damit eine zusatzliche
Therapie/Medikamentierung not-
wendig wird. Oder wenn autistische
Symptome einen degenerativen Ver-

lauf zeigen (z. B. beim Rett-Syndrom).

Fiir mich persdnlich bedeutete die zweite Diagnose Asperger einen erheb-
lichen Fortschritt fiir meine Lebensqualitat, ein Plus an Unterstiitzung, ein
Erkenntnisgewinn fiir die Vergangenheit und Gegenwart, mehr Riicksicht-
nahme, Achtsamkeit, aber auch Gelassenheit fiir die Zukunft. Warum hatte
man mir dies aufgrund willkiirlich gesetzter Grenzen verwehren sollen?

Entscheidend ist, was hilft - nicht, wie es heif3t

Ein letzter Aspekt noch: Entscheidend ist nicht der Name der Diagnose,
sondern, was mir hilft. Die Diagnose kdnnte auch Kohlsprossen, Feldhase
oder Tabalugaland heiRen, mich als durchschnittlichen Betroffenen inter-
essiert nicht das akademische Geseiere drumherum, sondern: Was hilft mir
im Alltag? Wie krieg ich mein Leben auf die Reihe? Wie kann ich mdglichst
selbststandig leben und finanziell unabhéngig werden?

So habe ich mir von Hilfestellungen von Autisten, von deren Erfahrungs-
berichten bereits einige Tipps und Kniffe abgeschaut, lange bevor ich die
offizielle Diagnose erhielt. Unabhé@ngig vom Namen etwa leuchtet es ein,
dass bei einer Reizfilterschwiche kein Gewdhnungseffekt an eine Uberrei-
zung eintreten kann. Dachte ich vorher, ich miisse mich nur oft genug dem
aussetzen, werde ich mich schon daran gewghnen - wie alle anderen auch,
hilft tatsachlich nur das Vermeiden {iberlastender Situationen, bzw. ge-
niigend Pausen nehmen. Das funktioniert tatsachlich unabhangig davon,
ob die Diagnose nun Autismus oder Feldhase heift.

Ich bin der Uberzeugung, dass es niemanden schadet, wenn man sich hilf-
reiche Tipps von anderen abguckt.

Keinem Autisten wird Unterstiitzungsbedarf verweigert, wenn ein Nicht-
autist plotzlich mit Ohrenstopseln und Sonnenbrille bewaffnet gegen Reiz-
tiberlastung vorgeht. Auch kein ADHSler wird Schaden erleiden, wenn

ich mir effizientere To-Do-Listen abschaue. Die groReren Kaliber wie Nach-
teilsausgleiche werden ohnehin nur mit offiziellem Passierschein gewdhrt.
Solange Klinefelter jedoch noch unbekannt ist, bendtigen die Betroffenen
jedoch mitunter den Passierschein fiir Autismus, um den gleichen Unter-
stiitzungsbedarf zu erhalten wie Autisten ohne Klinefelter auch.
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https://autistenbloggen.wordpress.
com/2016/04/04/ich-kann-mich-
nicht-verleugnen

Abgrenzung ist auch sinnvoll

Natiirlich ist eine Abgrenzung sinnvoll, wenn es etwa um Medikamentie-
rung geht. Bei ADHS ist Ritalin sinnvoll, bei anderen Ursachen fiir Aufmerk-
samkeitsdefizite mitunter kontraproduktiv, etwa wenn sie durch chroni-
sche Depressionen entstehen.

Ich mag nichts verallgemeinern - ich schlage weder vor, Abgrenzungen
bleiben zu lassen, noch alles in strikte Schubladen zu stecken, die Natur
kennt keine strikten Grenzen. Mein Anliegen ist, den Horizont zu erwei-
tern, zuzulassen, dass nichts so eindeutig ist, und dass sich die medizini-
sche Forschung stetig weiterentwickelt. Wenn man bedenkt, dass erst seit
etwa fiinf bis zehn Jahren zur besonderen Reizsensibilitdt von Autisten
geforscht wird, stehen uns noch viele Entdeckungen bevor.

Stigmatisierung von Jungen mit Klinefelter-
Syndrom in der Schule

Stigmatisierung bezeichnet einen Prozess, in dessen Verlauf innerhalb
einer Gruppe bestimmte Merkmale von Personen zum Beispiel eine Be-
hinderung mit negativen Bewertungen belegt und die Betroffenenin eine
Randgruppenposition gedrangt werden. Stigmatisierte werden somit
primar iiber negative Merkmale wahrgenommen, andere positive Merk-
male konnen dieses Stigma nicht kompensieren. Das bedeutet, dass das
Umfeld eines Kindes ihm eine bestimmte Rolle oder Position zum Beispiel
im Klassenverband zuschreibt. Dem Kind werden dabei ganz bestimmte
Verhaltensweisen zugeordnet. Selbst wenn das Kind diese Auffélligkeiten
nicht mehr zeigt, behilt es seinen ,,Stempel®. Hervorgerufen werden kann
dieses Phanomen besonders durch sogenannte Modediagnosen wie AD(H)
S oder Hochbegabung. Wir empfehlen mit solchen Begriffen vorsichtig um-
zugehen. Nur ein Psychologe kann nach eingehenden Tests eine Diagnose
stellen. Ratsam ist es in jedem Fall, als Elternteil nach der Einschulung
mdglichst entspannt mit der neuen Situation umzugehen. Lernen Sie die
Lehrerin/Lehrer kennen und entscheiden Sie dann.
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Leon wird eingeschult - Der Klinefelter-Junge Leon wird dieses Jahr ein-
geschult. Im Kindergarten zeigte er haufig groRRe Schwierigkeiten in sozia-
len Interaktionen, reagierte bei Konflikten impulsiv und aggressiv. Obwohl
er dieses Verhalten bereits ablegen konnte, ist er hdufig sehr unruhig und
kdnne sich nur kurz konzentrieren. Es konnte nun passieren, dass die Leh-
rerin nach dem Gesprach mit der Mutter iber seine Vorgeschichte beginnt,
Leon zu stigmatisieren. Sie achtet nun ganz genau auf sein Verhalten. Kann
er sich zu Beginn der Schulzeit nur schwer ruhig auf den Stuhl halten, ist
das fiir die Lehrerin bereits die erste Bestatigung. Treten dann Konflikte
auf, in denen Leon verwickelt ist, konnte die Lehrerin ihn genau die nega-
tiven Eigenschaften fest zugeschrieben haben, die die Mutter beschrieben
hat. Leon bekommt von ihr die Rolle des Unruhestifters zugeschrieben.

Es konnte jedoch auch ganz anders kommen. Die Mutter erzahlt der Lehre-
rin von seinen Schwierigkeiten. Daraufhin wahlt die Lehrerin ganz gezielt
einen reizarmen Sitzplatz aus. Leons Tischpartner wird ein ruhigerer
Junge, der positiv auf Leon einwirkt. Bei Konflikten kann die Lehrerin Leon
zu Beginn noch unterstiitzen, bis er sich selbst gutin den Klassenverband
eingefiigt hat. Erzahlt Frau S. der Lehrerin nicht von der Vorgeschichte,
kann es genauso gut sein, dass sich Leon schnell in der Schulsituation
zurechtfindet. Dass er viel Spal® dabei empfindet und die Konzentrations-
schwierigkeiten gar nicht erst auftreten.

Wie reagiere ich, wenn mein Kind in der Schule
gemobbt wird?

Genau wieim Job, ist auch Mobbing in der Schule weit verbreitet. Da Mob-
bingopfer in der Regel sich nicht selbst wehren kénnen, brauchen sie Hilfe
von auRen. Dafiir miissen sie sich einer Vertrauensperson - Eltern, Freunde,
Mitarbeiter einer Beratungsstelle oder Vertrauenslehrer sein - 6ffnen.

Mobbing als ein Symptom gestorter Kommunikation
Die Opfer werden isoliert, die Tater bekommen keine Riickmeldung iber die
Auswirkungen ihrer Schikane. Die unbeteiligten Mitschiiler leiden an ihrer
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neutralen Position. Sie haben keinen Mut, Lehrer oder Eltern iiber den Vor-
gang zu unterrichten. Aus Angst, selbst Opfer zu werden.

Symptome und Folgen vom Mobbing

» griibelnde Gedankenverlaufe, wie Gedachtnisstérungen, Konzentrations-
schwierigkeiten, Niedergeschlagenheiten, Apathie, Initiativlosigkeit,
Gereiztheit, Ratlosigkeit, Aggressionen, Gefiihle der Unsicherheit, Uber-
sensibilitdt

»> psychosomatische Symptome wie Alptraume, Bauchschmerzen, Magen-
schmerzen, Durchfall, Erbrechen, Ubelkeit, Appetitlosigkeit, KloR im
Hals, Weinen, Einsamkeit, Kontaktarmut

» Erschreckenssymptome wie Druck auf der Brust, SchweiRausbriiche,
trockener Mund, Herzklopfen, Atemnot mit Asthma, Blutwallungen

» Schmerzen des Riickens, des Nackens und der Muskeln

» Schlafstérungen

Wie Eltern mit dem Thema Mobbing umgehen sollten:

» Wenn Ihr Kind IThnen anvertraut, dass es in der Schule gemobbt wird,
sollten Sie ihm zuhdren und Vertrauen schenken. Vermeiden Sie es aber,
dass das Thema zum Gesprachsthema Nummer eins wird.

» Machen Sie Ihrem Kind weder Vorwiirfe, noch weisen Sie ihm die Schuld
zu. Schenken Sie seinen Aussagen Glaubwiirdigkeit und sichern ihm jeg-
liche Art von Hilfe und Unterstiitzung zu.

» Setzen Sie sich bitte nicht mit den Eltern des Taters in Verbindung. Dies
kann die Situation nur noch verschlimmern. Wenn die Eltern des Taters
ihr Kind bestrafen, hat dies oft Auswirkungen auf das Opfer - der Tater
racht sich dafiir an dem Opfer.

» Auch mit dem Tater selbst sollten Sie keinen Kontakt aufnehmen.
Dadurch schwachen Sie die Position Ihres Kindes. Tater und andere Mit-
schiiler denken, Thr Kind sei nicht in der Lage, sich alleine zu wehren.

» Nehmen Sie Ihr Kind nicht zu den Gesprachen mit dem Lehrer mit.

Grundsatzlich lohnt es sich, den Vorfall 6ffentlich bekannt zu machen und
mit anderen Elternin Kontakt zu treten. In vielen Féllen sind Mobbingopfer
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keine Einzelopfer. Das Mobbing hat nichts mit den jeweiligen Persdnlich-
keitsmerkmalen zu tun, sondern liegt bereits im System der betreffenden
Schule begriindet. Ein Wechsel der Schule kann dabei schon Abhilfe schaffen.

Jahrliche Kontrolle durch den Facharzt

Bei Klinefelter-Patienten (KS) ist es unbedingt erforderlich, mindesten
einmalim Jahr, besser allerdings zweimal, einen Facharzt (Endokrinologen)
aufzusuchen. Es sollte fiir den behandelnden Arzt selbstverstandlich sein,
die periodischen Kontrollen durchzufiihren. In den Packungsbeilagen der
derzeit gangigen Medikamente (Spritzen und Gel) werden folgende Unter-
suchungen empfohlen:

Brust und Prostata einmalim Jahr. Bei dlteren KS-Tragern und bei Patienten
mit besonderem Risiko zweimal im Jahr. Des Weiteren wird empfohlen, ein
grofes Blutbild, Differenzialblutbild, Fett(Lipid)Profil und Leberfunktions-
test sowie den Testosteronwert im Blut bestimmen zu lassen.

Bei dlteren Patienten kann es durch die Hormonbehandlung zur gutartigen
VergroRerung der Prostata kommen und dadurch zu Problemen beim
Wasserlassen. Bei Auftreten solcher Schwierigkeiten sollten Sie Ihren be-
handelnden Arzt informieren.

Die Behandlung mit Hormonpraparaten kann auch zu Wassereinlagerungen
im Gewebe (Odemen) fiihren, sollte dies der Fall sein sprechen Sie mit
Ihrem behandelnden Arzt.

Da beim Klinefelter-Syndrom der Diabetes vermehrt auftritt (Prof. Zitzmann),
sollte gleichzeitig auch der HbAlc-Wert (Langzeitzucker) kontrolliert
werden - ebenso die Schilddriisenwerte.

Es wird immer wieder darauf hingewiesen, dass Patienten, die mit Hormo-
nen behandelt werden, auch die Packungsbeilage lesen sollten, gemaR
der Werbung: ,,Bei Risiken und Nebenwirkungen fragen Sie Ihren Arzt oder
Apotheker.*
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Jeder Arzt ist verpflichtet, nach einer Untersuchung seinem Patienten
einen Arztbrief zu geben. Dieser Bericht ist besonders wichtig fiir die wei-
tere Behandlung durch einen anderen Facharzt. Zum Schluss sei auch die
Blutspende angesprochen. Denn es grassiert die Meinung, Klinefelter-Syn-
drom Patienten diirften kein Blut spenden. Dem ist jedoch nicht so.

71
Durch die Hormonbehandlung kann es zur vermehrten Butbildung kommen
(,,dickes* Blut). Dieses Phdanomen kann besonders bei dlteren KS-Tragern
zu Herzinfarkt, Schlaganfall und Thrombose fiihren. Durch regelmaRige
Blutspende kann diesem Problem vorgebeugt werden. Der Blutspende-
dienst hat die Spendefahigkeit der Teilnehmer auf 72 Jahre angehoben. Fiir
alle, die aus Altersgriinden nicht mehr spenden diirfen, gibt es noch eine
andere Moglichkeit und zwar den Aderlass. Erist fast das Gleiche wie eine
Blutspende, aber das Blut darf nicht verwendet, sondern muss entsorgt
werden. Jeder Haus- oder Facharzt kann einen Aderlass durchfiihren. Er hat
keine Nebenwirkungen im Gegensatz zu Medikamenten, die zur Blutver-
diinnung verordnet werden.

Esist unbedingt wichtig, das Klinefelter-Syndrom friihzeitig, mdglichst zu
Beginn der Pubertat, zu diagnostizieren, um eventuelle Spétfolgen wie:
Osteoporose, verminderte Lebensqualitit, Diabetes und Ubergewicht zu
vermeiden.

Hochsensibilitat

Wahrend sich immer mehr Erwachsene mit dieser Disposition endlich selbst
finden und lernen, sich anzunehmen, wertzuschatzen und befreit zu fiihlen,
gibt die gewonnene Bekanntheit des Themas uns die Mdglichkeit, unsere
sensiblen Kindern gleich von Anfang an gesund zu begleiten. Der Grat
zwischen Uberbehiitung und kontraproduktiver , Abhirtung® ist schmal.
Handelt es sich beim Kind dann zudem um ein hochsensibles - was nach
aktuellem Kenntnisstand auf 20 Prozent der Menschen zutrifft - kann dieser
Balance-Akt nicht nur kraftezehrend, sondern geradezu belastend sein.

Da es sich um eine neuronale Disposition und nicht um eine Krankheit, Sto-
rung oder Behinderung handelt, gibt es keine Diagnose. Tests, die als Orien-
tierung dienen, gibt es viele, doch klassisch ,,schwarz auf weiR* bekommt man
die nicht. Schon alleine die Tatsache, dass es unheimlich viele Facetten der
Sensibilitdt (von olfaktorisch iiber taktil bis hin zu akustisch emotional) gibt,
macht einen standardisierten Test nahezu unmdglich.

Erste Hinweise auf eine hochsensible Veranlagung gibt es bereits, wenn
man sich die Eltern anschaut. Hochsensibilitat wird vererbt. Auch in der
Schwangerschaft konnte es Zeichen dafiir geben, dass da ein sensibles Kind
heranwdchst, schonim Mutterleib kann eventuell eine Schreckhaftigkeit
festgestellt werden. Ist das hochsensible Kind dann erst geboren, kann es
(muss es aber nicht) sein, dass der Nachwuchs schneller iiberreizt wird, sei
es durch ungewohnte Situationen, Larm, Beriihrungen, Stimmungen, Ge-
riiche und Schnelligkeit.

Kinder fit fiirs Leben machen, aber gleichzeitig vor Reiziiberflutung
bewahren

Nicht selten miissen sich Eltern hochsensibler Kinder anhdren, sie wiirden
ihr Kind tiberbehiiten, wenn sie es vor eben jener Reiziiberflutung bewahren
mochten und auch der scheinbar wohlgemeinte Satz,,Du musst das Kind
halt auch mal abharten® wird auf Dauer zur Qual. Doch wie lasst sich dieser
Spagat bewerkstelligen? Die viel verlangte Kindererziehungsgebrauchsan-
weisung gibt es hier tatsachlich: Sie nennt sich ,,Bauchgefiihl*.

Intuition hilft bei der richtigen Umgangsweise mit hochsensiblen Kindern.
Zunachst gilt es, sich die Frage zu stellen, in welche Richtung man als
Elternteil neigt. Haufig hat diese Tendenz mit den eigenen Kindheitserfah-
rungen zu tun. Ein Extrem ware es, dass man selbst schlechte Erfahrungen
mit der eigenen Sensibilitdt gemacht hat und nun eine Abhértung a la ,,Stell
dich nicht so an!“forciert. Das andere Extrem wire die totale Uberbehiitung
und eine Vermeidungshaltung gegeniiber den Anforderungen des téglichen
Lebens.
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Ganz klar gilt es zu differenzieren: Welche Herausforderungen sind nétig,
welche fordern das Kind, bringen es weiter? Welche wiederum sind ver-
meidbar, da sie belasten und schwachen? Unnétige Stressoren fiir Kinder
mit Hochsensibilitat vermeiden: Letztere haben viel mit gesellschaftlichen
Strukturen und Mal3staben zu tun. Sich von diesen frei zu machen, bezie-
hungsweise diese kritisch zu iiberdenken, ist schon die halbe Miete. Muss 73
der hochsensible Sohn tatsachlich in die Kunst-AG? Ist es forderlich und
starkend, dass das introvertierte, hochsensible Kind mit dem Longboard zur
Halfpipe gebracht wird, damit er wird wie andere Jungs? Inwieweit bringt
es den Jungen in der Personlichkeitsentwicklung weiter, wenn man ihm ver-
wehrt, die kratzenden Etiketten aus dem Pullover zu schneiden?

Doch auch das Fernhalten jeglicher Stressoren ist langfristig nicht im Sinne
eines jeden Kindes. Die Kunst hierbei ist das sanfte Heranfiihren und Aus-
weiten der Anforderungen. Ein klassisches Beispiel ware das Vortragen eines
Referates in der Schulklasse. Dies ist unvermeidbar, und auch im Verlauf des
Erwachsenenlebens wird es immer wieder Situationen geben, in denen es
wichtig ist, fiir sich oder eine Sache vor anderen Menschen zu sprechen. In
diesem speziellen Beispiel wdre es vielleicht eine Idee, bereits im Vorfeld
Vorbereitungen zu treffen. So kénnte das Kind schon in den Wochen vor dem
Referat zundchst vor den Eltern, spater einem groReren Verwandtschafts-
kreis kurze Texte vortragen, Dinge erkldren oder Geschichten vorlesen.

Das Bauchgefiihlist im Bereich der Kindererziehung immer noch der beste
Ratgeber. Dieses hin und wieder kritisch zu hinterfragen ist natiirlich

nicht die schlechteste Idee, oft konnen die Kinder mehr, als man zunachst
denkt. Mithilfe der Intuition abzuwagen, wie belastbar das Kind ist, ware
wiinschenswert. Traut Eurem Kind etwas zu! Bitte seid Euch bewusst, dass
iibersteigerte Behiitung dem Kind auch vermitteln kann, dass Ihrihm nichts
zutraut. Das ,,Unwort* Helikopter-Eltern wird meist hiermit assoziiert. ,,He-
likoptern“ist gar nicht verkehrt. Bedeutet es doch, bei Bedarfin der Nahe zu
sein. Sorgen Sie Threm Kind zuliebe dafiir, dass die Helikopterkreise jedoch
grof genug sind, um nicht iiberwachend, laut und beeintrachtigend zu sein.

Muss ich mein Kind besonders behiiten, weil es vom
Klinefelter-Syndrom betroffen ist?

»Kinder brauchen Freirdume, Kinder miissen Kind sein diirfen, um sich
selbst zu entfalten.” Diese Worte von Udo Beckmann, Vorsitzender des
Verbandes Bildung und Erziehung NRW, treffen es ziemlich gut. Kinder
miissen nichtimmer in Watte gepackt werden. Das gilt auch fiir Jungen mit
Klinefelter-Syndrom. Sie sind weder anders noch zerbrechlich. Sie haben
lediglich ein X mehrim Chromosomensatz. Und gerade der Klinefelter-
Junge kann sich dadurch, dass er friih lernen muss, mit Herausforderun-
gen aktiv umzugehen, zu einer starken Personlichkeit entwickeln. Eltern
sollten das kindliche Selbstbewusstsein und die motorischen Fahigkeiten
fordern. Kinder mit guten motorischen und koordinativen Fahigkeiten
stiirzen seltener und weniger schwer. Niemand kann eine 10@%ige Sicher-
heit gewahrleisten, daher miissen Kinder sogar negative Erfahrungen
machen diirfen, damit sich ihr Gefahrenbewusstsein entwickeln kann.
AuRerdem brauchen Kinder Freirdume, um ihre Umwelt auch selbststandig
erkunden zu kénnen.
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Halle, ich bin
Jakeb und ich
habe das
Klinefelter-
Syndrom

www.lebenmit47xxy.de

Auf dieser Seite mochten wir eine neue Homepage vorstellen,
die von einem unserer Mitglieder vor kurzem begonnen wurde.
Am besten stellst du dich einmal kurz hier selbst vor Jakob.

Mein Name ist Jakob. Seit einem Jahr bin ich Mitglied im Verein 47xxy.
Esist toll von Menschen umgeben zu sein, die etwas verandern mochten
und taglich Menschen mit dem Klinefelter-Syndrom und ihre Angehérige
informieren und unterstiitzen. Als Beitrag zu dieser wundervollen
Gemeinschaft habe ich vor kurzen eine Webseite ins Leben gerufen.

Auf dieser Webseite findet ihr viele Informationen beziiglich des Klinefelter-
Syndroms. Es gibt Informationen zu Anlaufstellen und Arzten. Unter der
Rubrik ,Neuigkeiten® findet ihr aktuelle Zeitungsartikel oder neue wissen-
schaftliche Erkenntnisse. In der Rubrik ,Wissenswertes” findet ihr ausfiihr-
liche Artikel u. a. zum NIPT (Nichtinvasiven-prénatal-Test). Es gibt Links
zu Videos und vieles mehr zu entdecken. Schaut doch einfach mal vorbei.
Wenn ihr Fragen oder Anregungen habt kénnt ihr euch gerne bei mir
melden.

Liebe GriiRe
Jakob

Mit freundlicher Unterstiitzung von Ferring Arzneimittel GmbH. Auf die
Inhalte und Gestaltung dieser Broschiire hat die Ferring Arzneimittel GmbH
keinen Einfluss und tragt dafiir keine Verantwortung.
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