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Das Dup15q Syndrom

Das ,,Chromosom 15q11.2-q13.1 Duplikations-
Syndrom* ist eine genetisch bedingte
Erkrankung, die schatzungsweise bei einem von
15.000 Neugeborenen auftritt.

Ein instabiler Bereich des g-Arms von
Chromosom 15, die ,,Prader-Willi-/ Angelman-
Syndrom-kritische Region”, wurde dabei
mindestens einmal zusatzlich kopiert. Die
Verdopplung muss die Region q11.2-13.1
enthalten, um als Dup15q Syndrom identifiziert
zu werden. Sie kann aber auch Uber diese
Banden hinausgehen.

Auch wenn eine Vererbung prinzipiell méglich
ist, flihrt Gberwiegend eine spontane
Neuanordnung der Erbinformation in der
mutterlichen Eizelle zur Entstehung.

Dupl5q
Normal Int Dup 15 Idic 15
P M P M P M M

. .//
Duplikation

Die Symptome Die Diagnose

Dup15qg umfasst als Syndrom eine Reihe von
Symptomen. Diese konnen individuell sehr
unterschiedlich ausfallen.
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> Strabismus <> Trisomie 15
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Das seltene Vorkommen, die unspezifischen
Symptome, die Vielzahl an Namen und die nicht
routinemaRige genetische Analyse erschweren den
Weg zu einer Diagnose. Doch nur diese hilft bei
einem malRgeschneiderten und vorausschauenden
Umgang mit der Erkrankung.

> Feinmotorik
> Grobmotorik

> Autismus-Spektrum-
Stoérung / Autismus

> Sprachverzogerung Symptomologie

> Lernschwierigkeiten > Verhaltensprobleme

> Kognitive Behinderung > ADHS

> Sensorische > Angststorung
Verarbeitungsstorung > Schlafstorung

Medizinische Auffalligkeiten

> Erh6htes SUDEP Risiko

> Exzessive Beta-Aktivitat
(20-30 Hz) im EEG

> GABA-Rezeptor
Funktion gestort

> Epilepsie: haufig BNS
Anfille (auch West-
Syndrom) / Lennox-
Gastaut-Syndrom

Die Behebung der genetischen Ursache durch eine

Gentherapie wird auf absehbare Zeit nicht moglich

sein. Jedoch kénnen durch verschiedene Therapien

die Symptome behandelt und die Teilhabefihigkeit
am Leben erheblich gesteigert werden.

> Gastrointestinale
Probleme (Reflux,
Obstipation, Einhalten)



