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Einfihrung

Das vorliegende Buch ist ein Handbuch bzw. ein Wegweiser durch alle
Bereiche, die mit dem Angelman-Syndrom in Verbindung stehen. Darin
wird erldutert, z.B. welche Symptome beziiglich der Diagnose
wegweisend sein oder als Hinweise gelten sollten. Einzelne Bereiche der
Entwicklung, FordermalRnahmen, von Eltern geschriebene Erfahrungs-
berichte sowie Erléuterungen zur speziellen Genetik beim Angelman-
Syndrom werden ebenfalls in diesem vorliegenden Buch beschrieben. Es
ist nicht nur gedacht fur Familien, die sich aus privaten Grunden fur das
Angelman-Syndrom interessieren, sondern auch fir beruflich hieran
Interessierte. Jede dieser beiden Gruppen bringt ein ganz spezielles
Fachwissen mit — darum der von mir so gewahlte Titel.

Auf etlichen Seiten ist dieses Buch darliber hinaus auch ein ganz
personlich geschriebenes Buch, da ich selbst Mutter eines vom
Angelman-Syndrom betroffenen jungen Mannes bin. Auch diese
Erfahrungen méchte ich gerne weitergeben.

Fir meinen Sohn Frank-Udo ist das Leben wunderbar — und damit auch
fur uns, seine Familie! So schwierig wie dies auch manchmal
umzusetzen sein mag!

2015 wurde auf internationaler Ebene daran erinnert, dass 50 Jahre zuvor
der englische Kinderarzt Dr. Harry Angelman in einem Artikel in der
Zeitschrift Dev. Medical Child Neurological drei seiner kleinen Patienten
vorstellte. lhre Symptomatik erschien ihm so &hnlich, dass er bei ihnen
ein und dasselbe Krankheitshild vermutete. Er wahlte hierfir wegen des
steifen Gangs und der Frohlichkeit der Kinder den Namen ,,Happy-
Puppet-Syndrom*. Dieser Name wurde spéiter in den Namen ,,Angelman-
Syndrom* umgeéndert.

Das Angelman-Syndrom tritt mit einer Haufigkeit von 1 zu 12.000 bis 1
zu 20.000 auf (siehe Kapitel Genetik). Dies bedeutet hochgerechnet, dass
in Deutschland ungefahr 5000 Menschen mit Angelman-Syndrom leben,
wobei insbesondere bei der dlteren Generation etliche nicht
diagnostizierte Falle zu vermuten sind.

Denn erst Ende der 80-er Jahre des letzten Jahrhunderts wurde zum
ersten Mal ein zytogenetischer Nachweis einer Deletion am 15.
Chromosom (15q11-13) erbracht, der dann auch molekulargenetisch
bestétigt werden konnte. Diese Diagnostik war bahnbrechend.
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Doch trotz der heutigen modernen Technik ist die Erstdiagnostik eine
Blick(verdachts)diagnose bzw. der Verdacht auf Angelman-Syndrom
muss aufgrund der Symptome entstehen, woraufhin dann die genetische
Diagnostik in Bezug auf das Angelman-Syndrom, aber bei unklarer
Situation auch auf die verschiedenen Angelman-like-Syndrome,
eingeleitet werden kann.

Manche der Symptome sind schwer objektiv zu beschreiben — trotzdem
erkennt man sie beim Anblick eines Angelman-Kindes sofort. Um diese
Erfahrung zu gewinnen, muss man etliche vom Angelman-Syndrom
Betroffene gesehen haben. Auch hier soll das vorliegende Buch dazu
beitragen, fiir den Einzelnen das Wissen und den Uberblick iber das
Angelman-Syndrom zu verbessern. Die von den Familien selbst
geschriebenen Erfahrungsberichte werden sicherlich hierzu sehr gut
beitragen.

Dieses Buch ist ein Fachbuch. Und doch: Ein Buch uber Kinder,
Jugendliche und Erwachsene mit dem Angelman-Syndrom kann nicht
ohne frohliche Seiten auskommen. Dazu sind diese Menschen zu
liebenswert und lebensbejahend — und jederzeit bereit fur das nachste
Abenteuer, welches das Leben ihnen bietet.

Dr. Christel Kannegiel3er-Leitner
Rastatt, im Juni 2018

Nicht weil die Dinge
unerreichbar sind, wagen wir
sie nicht — weil wir sie nicht
wagen, bleiben sie
unerreichbar.

Lucius Annaeus Seneca




