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Kommunikationsstörungen & Genetik



Xia-Gibbs-Syndrom
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Das Xia-Gibbs-Syndrom wird durch eine sehr seltene Genmutation verursacht und geht mit Entwicklungsdefiziten in den Bereichen Motorik, Sprache und Kognition, mit neurologischen (v. a. Hypotonie und Ataxie) und respiratorischen Auffälligkeiten (v. a. Schlafapnoe) sowie mit milden, unspezifischen Dysmorphien einher [1]. Angeregt durch ein in der Sprechstunde der Klinik für Phoniatrie und Pädaudiologie der Medizinischen Hochschule Hannover vorgestelltes Kind, bei dem der komplett ausgebliebene expressive Spracherwerb bei guten rezeptiven Fähigkeiten im Vordergrund der Symptomatik stand, wird im Folgenden über dieses seltene Syndrom berichtet.

      



Fazit



Derzeit sind weltweit nur wenige Kinder mit einem Xia-Gibbs-Syndrom in der Literatur beschrieben, die Dunkelziffer an betroffenen Kindern ist vermutlich hoch. Differenzialdiagnostisch sollte man das Xia-Gibbs-Syndrom bei allen Kindern mit einer unspezifischen Entwicklungsstörung oder kognitiven Einschränkungen ohne bekannte Ursache abklären, insbesondere wenn o. g. Symptome offensichtlich werden. Hier sei an das eingangs erwähnte Kind erinnert, bei dem der fehlende expressive Spracherwerb das führende Symptom war. Auch bei der verbalen Entwicklungsdyspraxie gibt es eine auffällige Diskrepanz zwischen rezeptiven und expressiven sprachlichen Kompetenzen, daher sollte Xia-Gibbs-Syndrom auch hier in die Differenzialdiagnose miteinbezogen werden. Auch bei Erwachsenen ist zu vermuten, dass aufgrund von ausgebliebener genetischer Testung die Dunkelziffer höher ist.
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