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1 Zusammenfassung

Personen mit der seltenen Erkrankung Ektodermale Dysplasie (ED) leiden unter
Fehlbildungen der Haut, der Zahne, der Nagel und der Drusen. Viele Betroffene
berichten von Problemen bei der Stimmgebung, dem Schlucken und der Aus-
sprache. Die auftretenden Schwierigkeiten und der Umgang mit diesen ist bei
Kindern und Jugendlichen mit ED bisher wenig dokumentiert. Aus diesem Grund
wurden flr die vorliegende Arbeit 21 Mitglieder der ,Selbsthilfegruppe ED e.V.*

interviewt.

Die Auswertung der Gesprache erfolgt in drei Gruppen: Betroffene mit einer
Spaltfehlbildung, Personen mit leichter Symptomatik, sowie Erkrankte mit starker
Symptomatik. Ersichtlich wird, dass alle Gruppen sowohl Stimm-, Schluck- als
auch Sprechprobleme haben. Menschen mit Spaltfehlbildung werden dabei mo-
mentan besser unterstitzt als Erkrankte aus den anderen Personengruppen. Au-
Berdem werden Schluck- und Sprechstérungen haufiger therapiert als Stimm-

probleme.

Bei Personen mit ED ist anzunehmen, dass einige Symptome zueinander im Zu-
sammenhang stehen. Dies konnte jedoch aufgrund der geringen Teilnehmen-
denzahl nicht sicher bestétigt werden. Das heterogene Erscheinungsbild von ED
wirkt sich auch auf die Symptome beim Schlucken, bei der Stimmgebung und

beim Sprechen aus. Einige Falle der ED wurden deshalb separat diskutiert.

Die Interviews zeigen, dass die Mehrheit der Kinder und Jugendlichen mit ED
Schwierigkeiten mit der Kommunikation und der Erndhrung haben. Die Behand-

lung und die Beratung von Betroffenen sind dabei bisher nicht ausreichend.



2 Einleitung

2.1 Vorstellung des Themas

Die Atmung, die Nahrungsaufnahme und die Stimmgebung stellen die priméaren
und sekundaren Funktionen des orofazialen Bereiches und des Vokaltraktes dar
(Hammer & Teufel-Dietrich, 2017, S. 15 ff.). Diese stehen im Zentrum der
menschlichen Interaktion und Kommunikation und sind ausschlaggebend ftir so-
ziale Teilhabe und Lebensqualitat. Sind diese Funktionen eingeschrankt, mindert
das das Wohlbefinden erheblich (Niekamp, Kleinheinz, Reissmann, Bohner &
Hanisch, 2021, S. 1 ff.). Der ,Deutsche Bundesverband fiir Logopadie e.V.“ for-
muliert als Ziel der Profession, Menschen mit Stérungen in den Bereichen Schlu-
cken, Sprechen und Stimme in der gesellschaftlichen Teilhabe zu unterstutzen
(dbl - Deutscher Bundesverband fir Logopéadie e.V., 0. J., 0. S.).

Besonders betrifft dies Personen mit ED. Zu den haufigsten Symptomen der Er-
krankung zahlen Veranderungen der Zahne und Speicheldrisen (Nordgarden,
Storhaug, Lyngstadaas & Jensen, 2003, S. 371). Diese sind besonders fur Funk-
tionen wie das Kauen, das Schucken, die Stimmgebung und die Aussprache re-
levant. Von ED Betroffene berichten h&ufig von einem rauen, heiseren Stimm-
klang und Einschrénkungen in der Erndhrung. Diese Berichte werden als subjek-
tive Alltagstheorien gesammelt und in Foren wie der ,Selbsthilfegruppe ED e.V.*
geteilt. Eine umfassende wissenschaftliche Erforschung der Problemstellungen

gibt es bisher jedoch nicht.

2.2 Darstellung der Forschungsliicke

Ein Grund flr die geringe Zahl an Publikation liegt in der Auftretenshaufigkeit von
ED. Mit einer Pravalenz von sieben in 10.000 Geburten ist dies eine aul3erst sel-

tene Erkrankung (Majmundar & Baxi, 2021, o. S.).

Auch das Fachgebiet der Schluck-, Stimm-, Sprach- und Sprechtherapie ist, ver-
glichen mit anderen Disziplinen der medizinischen Heilmittelerbringer, ein eher
kleiner und deshalb wissenschaftlich unterreprasentierter Studienbereich
(Bolkart, 2021, o. S.). Im deutschsprachigen Raum ist diese Forschungslicke



besonders grof3. Hier gehort die Logopadie zu den Berufsausbildungen und ist

deshalb nicht in den universitaren Kontext eingebunden (Hoffschildt, 2013, S. 7).

Die wenigen bestehenden Untersuchungen zum Thema ED kommen aus den
Fachgebieten der Kieferorthopadie, Hals-Nasen-Ohren-Heilkunde (HNO) und
Phoniatrie. Im Kindesalter kann die Unfahigkeit zu Schwitzen lebensbedrohlich
sein (Bluschke, Nusken & Schneider, 2010, S. 397). Deshalb beschaftigen sich
Publikationen aus der Padiatrie haufig mit diesem Symptom der ED.

Aufgrund der Studienlage ergeben sich verschiedene Ziele und Aufgaben fur wei-

tere wissenschaftliche Forschung im Bereich ED.

2.3 Ziele und Kernfragen

Im Rahmen dieser Arbeit sollen Schwierigkeiten, die im Alltag von Kindern und
Jugendlichen mit ED auftreten, moglichst umfassend dokumentiert werden. Der
Fokus auf Erkrankte unter 18 Jahren ergibt sich vor allem aus dem bisherigen
Forschungsstand, welcher in Kapitel 3.2 naher beschrieben wird. Beschrankt

wird sich in der Betrachtung auf den logopéadischen Fachbereich.

Die Arbeit zielt auf die Erfassung bisher unbekannter Auswirkungen der Erkran-
kung ab. Des Weiteren sollen haufig beschriebene Problemstellungen quantifi-

ziert und zueinander in Beziehung gesetzt werden.

Neben den Herausforderungen sollen auch Strategien und Interventionen, die
sich die Eltern und die Betroffenen angeeignet haben, eruiert und die therapeuti-

sche Versorgungslage erfasst werden.

Diese Arbeit soll somit wichtige grundlegende Informationen sammeln, um
Schwerpunkte fur spéatere Studien aufzuzeigen. Aufgrund des explorativen Cha-

rakters der Arbeit lassen sich keine konkreten Hypothesen aufstellen.

2.4 Methodisches Vorgehen

Um einen Uberblick tiber den Forschungsstand beziiglich der aufgefiihrten Prob-
lemstellung zu bekommen, wurde zun&chst eine Literaturrecherche in der Daten-

bank pubmed durchgefihrt.



Im Austausch mit Andrea Burk, die den Vorstand der ,Selbsthilfegruppe ED e.V.*
innehat, wurden erste Anhaltspunkte fir logopadische Herausforderungen im Zu-

sammenhang mit der Erkrankung gesammelt.

Anschliel3end wurde ein Fragebogen konzipiert, der mégliche Schwierigkeiten im

Alltag von Betroffenen abfragt.

Auf Grundlage dieser Leitfragen wurden dann Interviews mit Kindern und Ju-
gendlichen mit ED und deren Eltern durchgefihrt. Die 21 Teilnehmenden wurden

aus den Mitgliedern der ,Selbsthilfegruppe ED e.V.“ gewonnen.

Bevor die Ergebnisse der Interviews in den Kapiteln 5 und 6 vorgestellt und dis-
kutiert werden, folgt in Kapitel 3 die Besprechung einschlagiger Definitionen, so-
wie des aktuellen Forschungsstandes zu Sprach,- Sprech- und Stimmstérungen
bei ED. In Kapitel 4 wird genauer auf die Konzeption von Material und Methoden
eingegangen. AbschlieBend zieht Kapitel 7 Restiimee und gibt einen Ausblick auf

weiterfuhrende Forschungsfragen, die sich aus der vorliegenden Arbeit ergeben.



3 Hintergrund

3.1 Definitionen

Um die Grundlage dieser Arbeit genauer zu skizzieren, werden in diesem Kapitel
zunachst die zentralen Begriffe ED, Schluck-, Stimm- und Aussprachestérung

definiert.

Wright et al. (2019) beschreiben ED als genetische Erkrankung, bei der die Ent-
wicklung von mindestens zwei Strukturen ektodermalen Ursprungs beeintrachtigt
ist. Als mogliche betroffene Gebewebestrukturen nennen die Autorinnen und Au-
toren Haare, Zahne, Nagel und Drisen (Wright et al., 2019, S. 444). Grundsatz-
liche wird die hypo- oder anhidrotische Form, bei der wenige oder keine Schweil3-
drisen vorhanden sind, von der hidrotischen Form, bei der das Schwitzen még-
lich ist, unterschieden. Meist wird die hypohidrotische Form tber das X-Chromo-
som vererbt, weshalb diese Form ,X-linked hypohidrotic ectodermal Dysplasia“
kurz XLHED heif3t (Mehta, Brunworth, Fete & Sindwani, 2007, S. 843). Die Er-
krankung kann auch im Rahmen von Syndromen auftreten. Bekannt sind zum
Beispiel das Ankyloblepharon-Ektodermaldysplasie-Clefting-Syndrom (AEC-
Syndrom) und das Ektrodaktylie-Ektodermaldysplasie-Clefting-Syndrom (EEC
Syndrom). Diese beiden ED-Formen gehen mit einer Spaltfehlbildung einher
(Mehta et al., 2007, S. 843).

Eine Stérung der Stimme lasst sich laut Hammer und Teufel-Dietrich (2017) im
Wesentlichen durch zwei Aspekte charakterisieren: Eine Veréanderung des
Stimmklangs, welche meist als Heiserkeit beschrieben wird und durch eine redu-
zierte Leistungsfahigkeit der Stimmgebung. Ursache dafur kénnen funktionelle

und organische Aspekte sein (Hammer & Teufel-Dietrich, 2017, S. 55).

Als Schluckstérungen werden allgemein Erkrankungen bezeichnet, bei denen
der Schluckvorgang beeintrachtigt ist (Prosiegel & Weber, 2010, S. 4). Diese kon-
nen in unterschiedlichen Lebensphasen auftreten. Im frihen Kindesalter sind vor
allem Futterstérungen relevant. Typische Symptome dafir sind die Verweigerung
von Nahrung und Schwierigkeiten in der Akzeptanz verschiedener Konsistenzen
oder Geschmacksrichtungen (Thiel-Bonney & Hofacker, 2012, S. 220). Weicht
das Schlucken aufgrund eines muskularen Ungleichgewichts von der Physiologie
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ab, spricht man von einer Myofunktionellen Storung. Diese geht aufgrund der
funktionellen Verwandtschaft von Schlucken und Sprechen haufig mit Problemen
in der Lautbildung einher (Kittel & Forster, 2016, S. 76 ff.).

Bei Sprech- oder Aussprachestorungen lassen sich zwei Formen unterscheiden.
Eingeschrankt ist dabei entweder die Bildung oder die Verwendung von Lauten.
Gelingt das Formen der Laute nicht, spricht man von einer phonetischen Stérung
(Weinrich & Zehner, 2017, S. 2). Bei der zweiten Form der Aussprachestérung
gelingt es den Kindern nicht, phonologische Regeln zu erlernen. Dies kann durch
kognitive, mentale und psychosoziale Faktoren verursacht werden (Weinrich &
Zehner, 2017, S. 41 ff.). Davon ist bei Kindern mit ED aufgrund der vorliegenden
Symptome im HNO-Bereich nicht auszugehen. Vielmehr weisen die ED-spezifi-
schen Auffalligkeiten darauf hin, dass die Lautbildung aufgrund artikulationsmo-
torischer Schwierigkeiten nicht gelingt. Diese Arbeit beschrankt sich deshalb auf
phonetische Stérungen.

3.2 Aktueller Forschungsstand

Wie in der Einleitung bereits erwahnt, ist die Studienlage zum Thema Schluck-,
Stimm- und Aussprachestérung bei ED recht diinn. Eine im Jahr 2021 publizierte
Studie untersuchte die Auswirkung der Speichelmenge auf die Stimmgebung bei
Personen mit ED. Diese wurde jedoch nur an Erwachsenen durchgefihrt (Semm-
ler et al., 2021, S. 11 ff.). Um an der Untersuchung anzuknipfen, fokussiert sich

diese Arbeit auf die Hausforderungen von Kindern und Jugendlichen.

Eingeschlossen wurden Kinder mit ED in eine Studie von Bergendal, McAllister
und Stecksén-Blicks (2009). Darin wurden die orofazialen Funktionen von Per-
sonen mit ED mittels des Nordic Orofacial Test-Screening Protokolls beurteilt und
mit einer gesunden Kontrollgruppe verglichen. Begutachtet wurde neben dem
Schlucken und Kauen auch die Aussprache und die Stimmqualitat (Bergendal,
McAllister & Stecksén-Blicks, 2009, S. 377 f.). Diese Veroffentlichung kann zwar
eine erste Orientierung geben, allerdings ist das Screening Protokoll fur eine
schnelle Durchfiihrung konzipiert. Die einzelnen Bereiche umfassen zwischen ei-
ner und fuinf Fragen, anhand derer eine Einordnung stattfindet. (Bakke, Ber-
gendal, McAllister, Sjogreen & Asten, 2007, S. 75 ff.). Dies ergibt ein eher
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undifferenziertes Kompetenzprofil, welches die hohe Varianz méglicher Beein-

trachtigungen nicht ausreichend abbilden kann.

Aus der beschriebenen Forschungsliicke ergibt sich die Notwendigkeit, die Aus-
wirkungen von ED auf das Sprechen, die Stimme und die Ernahrung von Kindern

und Jugendlichen genauer zu betrachten.
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4 Material und Methoden

4.1 Erstellung des Fragebogens

Zur Datenerhebung fur die vorliegende Arbeit wurden Leitfrageninterviews ge-
fuhrt. Als Grundlage daflr diente ein Fragebogen, der im Laufe des Interviews
ausgefillt wurde. Dieser ist der Arbeit als Anhang 1 beigefugt. Um den Fragebo-
gen ubersichtlich zu gestalten, wurde er in sechs Abschnitte gegliedert. Der erste
Abschnitt fragt allgemeine Informationen wie das Alter, das Geschlecht, die vor-

liegende Form von ED und das betroffene Gen ab.

Fur die Inhalte des Fragebogens wurde sich an den Problemstellungen, die durch
die ,Selbsthilfegruppe ED e.V.“ zusammengetragen wurden und an den ED-spe-
zifischen Symptomen orientiert. Dabei fiel die Wahl auf die Herausforderungen,
bei denen eine Auswirkung auf Funktionen, die zum Fachbereich der Logopadie
gehdren, denkbar ist. Im Gespréach mit der Vorsitzenden des Vereins lag der Fo-
kus auf Problemen im HNO-Bereich und deren Auswirkungen. Thematisiert wur-
den Infektionen der Nase und Lungenentziindungen, sowie Auffalligkeiten des
Zahnstatus und der Zunge. Als Herausforderung in der Entwicklung fand insbe-

sondere das Thema Erndhrung Erwahnung.

Folglich werden im Abschnitt B ,Symptome im HNO-Bereich“ der Zahnstatus und
die Beeintrachtigung von Driisen im Bereich des Mundes und der Nase abge-
fragt. Symptome wie das Schwitzen, die Haare oder die Haut werden nicht be-
ricksichtigt.

Im Rahmen von Syndromen kann ED in Kombination mit Horstérungen und
Spaltfehlbildungen der Lippen, des Kiefers und/ oder des Gaumens auftreten.
Dies kann sich auf relevante Funktionen wie das Schlucken und die Aussprache
auswirken (Cole et al., 2009, S. 1910 f.). Deshalb werden im Fragebogen eben-

falls der Horstatus und das Vorliegen einer Spaltfehlbildung abgefragt.

Einen allgemeinen Uberblick iber die Versorgungslage und Inanspruchnahme
logopadischer Therapie geben die Fragen in Abschnitt C ,Zusammenhang Logo-

padie®. Aul3erdem wird hier knapp die motorische Entwicklung thematisiert.
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Als logopéadische Teilgebiete wurden die Bereiche Stimme, Schlucken und Spre-
chen ausgewahlt, da eine Beeintrachtigung dieser aufgrund der ED-spezifischen
Symptome denkbar ist. Die Fragen orientieren sich an der Anamnese und Diag-
nostik die an der Berufsfachschule fur Logopadie in Erlagen durchgeftihrt wird,
sowie einschlagiger Literatur aus dem Fachbereich. Da die Auspragungsformen
und Symptome logopadischer Stérungsbilder Laien meist nicht bekannt sind,
wurden diese als Antwortmdglichkeiten und Beispiele in den Fragenkatalog auf-

genommen.

4.1.1 Fragen zu Stimmstérungen

In Abschnitt D werden Symptome im Bereich Stimme abgefragt. Stimmstorungen
kénnen laut Hammer und Teufel-Dietrich (2017) durch Auffalligkeiten in den Be-
reichen der Ruhe- und Phonationsatmung, der Sprechstimme und der Sing-
stimme festgestellt werden (Hammer & Teufel-Dietrich, 2017, S. 136 ff.). Im In-
terview wurde sich auf die Beurteilung des Stimmklangs, der mittleren Sprech-
stimmlage und der Stimmdynamik beschrankt. Dies sind einige Aspekte der Un-
tersuchung der Sprechstimme (Hammer & Teufel-Dietrich, 2017, S. 137). Da eine
direkte Beurteilung dieser Parameter im Sinne einer Stimmdiagnostik aus logis-
tischen Grunden nicht moéglich war, wurden diese als Fragen in das Interview

aufgenommen.

In der Anamnese nach Hammer und Teufel-Dietrich (2017) wird unter anderem
nach Beschwerden wie Missempfindungen oder einem Rausperzwang gefragt
(Hammer & Teufel-Dietrich, 2017, S. 300). Als wichtiger Indikator fir das Befin-

den der Befragten wurde dies in den Fragenkatalog integriert.

4.1.2 Fragen zu Schluckstérungen

Fir den Bereich der Schluckstérungen, welche im Abschnitt E abgefragt werden,
sind zum einen Probleme in der frihkindlichen Ernahrung relevant. Die betref-
fenden Fragen zielen auf die Erndhrung zwischen null und drei Jahren ab. Dies
ist die Altersspanne, in der ein Kind lernt, verschiedene Konsistenzen und Ge-
schmacksrichtungen zu essen. Bei einer ungestorten Entwicklung wird der Ver-
zehr von Tischkost mit etwa drei Jahren erwartet (Thiel-Bonney & Hofacker,

2012, S. 221). Der Schwerpunkt wird hier auf das Stillen und die Umstellung von
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flissiger auf breiige Kost gelegt. Diese gelten als wichtige Entwicklungsschritte
(Thiel-Bonney & Hofacker, 2012, S. 221).

Zum anderen wird beurteilt, ob es Schwierigkeiten in der aktuellen Essenssitua-
tion gibt und welche Kompensationsstrategien die Familien bereits entwickelt ha-
ben. In der Diagnostik von Schluckstorungen werden verschiedene Konsistenzen
abgepruift (Prosiegel & Weber, 2010, S. 107). Im Rahmen des Interviews sollten
deshalb die Befragten das Schlucken anhand verschiedener Nahrungsmittel be-

urteilen.

Fragen zum Mundschluss, der Zungenruhelage und zum Speichelmanagement
beurteilen Funktionen im orofazialen Bereich in Ruhe. Auffalligkeiten konnen Hin-
weise auf das Vorliegen einer Myofunktionellen Stérung geben (Kittel, 2011, zi-
tiert nach Kittel & Forster, 2016, S. 77).

Da in diesem Abschnitt unterschiedliche Zeitpunkte abgefragt werden, ist dieser

der umfangreichste Bereich des Fragebogens.

4.1.3 Fragen zu Sprechstérungen

Maogliche Auswirkungen von ED auf das Sprechen werden im Abschnitt F thema-
tisiert. Aufgrund der Einschrankungen im orofazialen Bereich, die sich durch die
Zahnanomalien und Driisenunterfunktionen ergeben, ist vor allem der motorische
Aspekt der Sprache relevant. Dies ist Inhalt der Phonetik (Weinrich & Zehner,
2017, S. 3). Als wichtiger Indikator fir die Auspragung phonetischer Stérungen
dient die Verstandlichkeit. Neben der Frage, ob und welche Laute fehlgebildet
sind, wurden deshalb Fragen zur Deutlichkeit der Aussprache aufgenommen.

4.2 Antwortmoglichkeiten

Die Interviewfragen bestehen aus geschlossenen, halbgeschlossenen und offe-
nen Formulierungen. Hollenberg (2016) beschreibt unterschiedliche Vor- und
Nachteile geschlossener und offener Fragen. Geschlossene Fragen bieten die
Mdglichkeit einer einfachen statistischen Auswertung. Die Auswabhl ist jedoch auf
wenige Antworten begrenzt, sodass die Befragten eigene Angaben nicht verbali-
sieren kbnnen. Zusatzlich sind diese anfallig fir Effekte, die die Befragten beein-
flussen kdnnen (Hollenberg, 2016, S. 12).
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Ein Ziel der Arbeit ist es, Schwierigkeiten, die bei Kindern und Jugendlichen mit
ED im logopadischen Bereich auftreten, zu quantifizieren. Daraus ergibt sich die
Notwendigkeit leicht auszéhlbare, geschlossene Fragen zu verwenden. Des Wei-
teren erhebt die Befragung den Anspruch, eine mdglichst umfassende Dokumen-
tation von Problemstellungen zu erreichen und bisher unbekannte Zusammen-
hange zu erfassen. Dies wird laut Hollenberg (2016) durch offene Fragen ermég-
licht. Durch eine Ergadnzung binarer Antwortmdglichkeiten mit einem freien Text-
feld, im Sinne einer halbgeschlossenen Frage, kbnnen die Vorteile beider Frage-
typen verknupft werden (Hollenberg, 2016, S. 12).

Die geschlossenen Fragen wurden in der Regel so formuliert, dass eine positive
Antwort ein Problem bedeutet. Bei einigen Fragen, zum Beispiel bei Nummer 35:
»Hat Ihr Kind in Ruhe den Mund geschlossen?“, ist das Gegenteil der Fall. Eine
positive Antwort entspricht der Physiologie, wahrend eine Verneinung als aty-

pisch zu werten ist. Dies muss in der Interpretation berlcksichtigt werden.

Neben Fragen, die mit ,Ja“ oder ,Nein“ beantwortet werden kénnen, gibt es ei-
nige, bei denen eine Mehrfachauswahl aus verschiedenen Auspréagungen mog-
lich ist. Dies bietet den Befragten Beispiele fir mdgliche Erscheinungsformen und
lasst die genauere Charakterisierung von Problemen zu, etwa bei Frage 16 zu
den Auffalligkeiten des Stimmklangs. Eine weitere Frage wurde durch eine funf-

stufige Antwortskala abgebildet.

4.3 Durchfuihrung der Befragung

Der Kontakt mit den Probanden und Probandinnen wurde durch Andrea Burk, die
Vorsitzende der ,Selbsthilfegruppe ED e.V.% hergestellt. Sie kontaktierte alle Mit-
glieder des Vereins, die Kinder unter 18 Jahren hatten und leitete die Informatio-
nen zur Durchfihrung an diese weiter. Dabei wurde explizit darauf hingewiesen,
dass auch Familien, die keine Herausforderungen sehen, mitwirken sollen. Zur
Teilnahme aufgerufen wurden so insgesamt 40 Familien. Davon konnten 21 Be-
troffene aus 18 Familien fur die Studie akquiriert werden. Eine weitere Person
meldete sich fur die Teilnahme, das Interview kam jedoch nicht zustande. Aus
logistischen Grinden wurde in der Dokumentation Nummer 14 daflr freigehalten.
Dies erscheint in Anhang 2 als leere Zeile.
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Dem Aufruf zur Teilnahme an der Befragung wurde der erstellte Fragebogen an-
gehéangt. Funf der Befragten schickten diesen ausgefullt zurtick. Bei zwei dieser
funf Teilnehmenden war keine zusatzliche Befragung mehr notwendig, da die
Fragen ausreichend ausfuhrlich beantwortet wurden. Die Interviews mit den ub-
rigen 19 Probanden und Probandinnen fanden als Videokonferenz oder Telefo-
nat statt. Die betroffenen Kinder und Jugendlichen waren zwischen 19 Monaten
und 17 Jahren alt. Bei den jingeren Erkrankten beantworteten ausschlie3lich die
Eltern die Fragen. Drei Betroffene im Alter von 14 und 17 Jahren nahmen selbst
an der Befragung teil. Je ein Elternteil war anwesend, um Fragen zur friheren
Entwicklung zu beantworten und gegebenenfalls die Aussagen ihrer Kinder zu
erganzen. Die Interviews fanden im Dezember 2021 und Januar 2022 statt und

dauerten in der Regel zwischen 30 und 60 Minuten.

Die Ergebnisse der Befragung werden im Folgenden entlang der vorgestellten
Abschnitte dargestellt. Begonnen wird mit den allgemeinen Fragen aus Abschnitt
A und den Fragen zum HNO-Bereich aus Abschnitt B. Anschlie3end werden die
Fragen aus dem Abschnitten C bis F zu den logopadischen Themen Stimme,

Schlucken und Sprechen ausgewertet.
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5 Ergebnisse

5.1 Einteilung in Gruppen

Unter den Befragten konnten vier verschiedene ED-Formen verzeichnet werden.
Die hypo- oder anhidrotische ED liegt bei 18 der 21 Personen vor, 16 davon ha-
ben XLHED. Das AEC-Syndrom und das EEC- Syndrom wurden ebenso wie die
hidrotische Form je einmal angegeben.

= Hypo- oder anhidrotische ED = hidrotische ED AEC-Syndrom EEC-Syndrom

Abbildung 1: Vorkommen der ED-Formen unter den Teilnehmenden (eigene Darstellung)

Fur die Auswertung der Interviews wurden die Teilnehmenden anhand unter-

schiedlicher Auspragungen der ED in drei Gruppen eingeteilt.

Die erste Gruppe umfasst drei Kinder, die zusatzlich zu ED eine Spaltfehlbildung
von Lippen, Kiefer und/ oder Gaumen haben. Darunter sind auch die beiden Kin-
der mit dem AEC- und dem EEC-Syndrom, welche ebenfalls eine Horbeeintrach-
tigung haben. Durch die zusatzlich zur ED vorliegenden Erkrankungen, weichen
die Symptomatik und die Behandlung etwas von der bei ED ab. Deshalb werden
diese Falle gemeinsam betrachtet. In den folgenden Grafiken wird diese Gruppe

als ,Gr. 1: Spaltfehlbildungen® bezeichnet.

Die Ubrigen Teilnehmenden wurden anhand der Auspragung der Symptomatik
eingeteilt. Die haufigste Form von ED wird als Mutation auf dem X-Chromosom
vor allem an Jungen vererbt. Madchen sind deshalb seltener betroffen und haben

als Tragerinnen oder symptomatisch Betroffene meist eine leichtere Auspragung
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(Mehta et al., 2007, S. 843). Ahnlich leichte Symptome haben zwei teilnehmende
Jungen. Die Zwillinge haben eine intrauterine Behandlung erhalten, die unter an-
derem die Entwicklung der Schweil3drisen und Zahnanlagen angeregt hat
(Schneider, 2021, S. 42). Die zweite Gruppe mit leichter Symptomatik umfasst
also drei Madchen und zwei Jungen und wird im Folgenden als ,Gr. 2: leichte

Symptomatik® aufgeflhrt.

Die ubrigen 13 Teilnehmenden mit hypo- oder anhidrotischer ED wurden unter

,Gr. 3: starke Symptomatik“ zusammengefasst.

5.2 Auswertung des Fragebogens

Wie in Kapitel 4.1. beschrieben, beinhaltet jeder thematische Abschnitt des Fra-
gebogens mehrere Fragen. Fur eine Ubersichtliche Auswertung wurden diese in
Storungsschwerpunkte zusammengefasst. Als aufféallig wird ein Themengebiet
bewertet, wenn mindestens eine der untergeordneten Fragen von der Norm ab-
weicht. Wie in Kapitel 4.2 angesprochen, ist zu beachten, dass die geschlosse-
nen Fragen unterschiedlich formuliert sind. Meist weist die Antwort ,Ja“ auf ein
Problem hin, in einigen Fallen entspricht die Bejahung jedoch der Physiologie.
Eine detaillierte Auswertung der Interviews fir alle Teilnehmenden ist in Anhang

2 untergebracht.

Da sowohl geschlossene als auch offene Fragen mit einer freien Antwortmdoglich-

keit gestellt wurden, erfolgt die Auswertung quantitativ und qualitativ.

Im Verlauf der Interviews stellte sich heraus, dass einige Fragen an Relevanz
verloren. Diese konnten nicht adaquat beantwortet werden oder waren fir die
Teilnehmenden und die Ergebnisse nicht von Bedeutung. Im Folgenden werden
deshalb die Fragen 3, 6, 13, 14 und 15 nicht mehr erwdhnt. Die Fragen 10, 21,
40 und 45 erkundigen sich nach weiteren Auffalligkeiten in den einzelnen Berei-
chen. In den Antworten konnten keine logopadisch wichtigen Zusammenhange
erkannt werden. Die Angaben der Befragten zu diesen Aspekten befinden sich in

Anhang 2.

Die nachfolgenden Kapitel geben einen kurzen Uberblick tiber den jeweiligen Be-
reich, zeigen die beschriebenen Probleme auf und thematisieren, welche Inter-

ventionen bereits umgesetzt wurden.
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5.3 Ergebnisse im Bereich HNO

Nach dem Abfragen der Personendaten und der ED-Form wurde sich im Inter-
view mit den Symptomen im HNO-Bereich beschéftigt. Diese lassen sich in zwei
Themengebiete zusammenfassen: Trockenheit von Nase und Mund und Auffal-

ligkeiten im Zahnstatus.

313 13/13
100% 12/13

90%
80%
70% 2/3

4/5

3/5
60%

50%
40%
30%
20%
10%

0%

Trockenheit Mund/ Nase Auffalliger Zahnstatus

B Gr. 1: Spaltfehlbildungen Gr. 2: leichte Symptomatik Gr. 3: starke Symptomatik

Abbildung 2: Auffalligkeiten im HNO-Bereich (eigene Darstellung)

5.3.1 Trockenheit von Mund und Nase

Die Fragen 7 bis 9 thematisieren die Trockenheit von Schleimh&uten der Nase

und des Mundes, sowie deren Behandlung.

Insgesamt haben 17 der 21 Kinder trockene Schleimh&ute in der Nase oder dem
Mund. Die Aufteilung in die drei Gruppen ist in Abbildung 2 visualisiert. Ersichtlich
wird hier, dass die Kinder der Gruppe 3 wesentlich haufiger Probleme mit

Schleimhauttrockenheit haben, als die der anderen Gruppen.

Frage 9 erkundigt sich, ob allgemein Problem im Bereich der Nase vorliegen. Das
bejahten 18 der 21 Teilnehmenden. Im Zusammenhang mit ED kann grines, za-
hes Nasensekret, welches auch als Nasengrin bezeichnet wird, auftreten
(Schneider, 2017, o. S.). Davon berichteten 5 der 21 Befragten. Es wurde aul3er-
dem angegeben, dass die Kinder mit trockener Nase zu verstarkter Borkenbil-

dung und blutigen Verletzungen der Schleimhaut neigen.
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Eine Behandlung der Nasen- und Mundtrockenheit erfolgt bei 12 der 17 betroffe-
nen Kinder. Die Befragten gaben an, dass die Mundtrockenheit meist durch das
Trinken von Wasser gelindert werden kann. Je einmal wurden Inhalieren und die
Einnahme des Praparats ,Islamoos fur Kinder genannt. Wesentlich haufiger ka-
men verschiedene Interventionen im Bereich der Nase zur Sprache. So wurde
zum Beispiel die Nutzung von Nasensprays oder -spulungen, Cremes und die
Inhalation mit oder ohne Inhaltsstoffe wie Meer- oder Kochsalz beschrieben. Zur
Behandlung des z&hen Nasensekrets wurde einmal ,GeloSitin“ angegeben. Dies
ist von den Herstellern als ein Mittel zur Pflege trockener Nasenschleimhaut aus-
geschrieben (G. Pohl-Boskamp GmbH & Co. KG, o. J., 0.S.).

Als weitere Auffalligkeit im HNO-Bereich wurde bei Frage 10 insgesamt elf Mal
angegeben, dass eine Trockenheit der Ohren mit einer Verkrustung des Cerum-
ens vorliegt. Ein Teil der Betroffenen lasst dies regelmaflig beim HNO-Arzt reini-
gen. Da jedoch keinen Einfluss auf das Sprechen, die Stimme oder das Schlu-

cken erkennbar ist, wird dies nicht weiter thematisiert.

5.3.2 Auffalligkeiten im Zahnstatus

Der Zahnstatus wird durch die Fragen 2 und 4 des Fragebogens eruiert. Darin
wird die Anzahl der vorhandenen Zahne, das Vorliegen von Formanomalien so-

wie die Behandlung durch Prothesen abgefragt.

Wie in Abbildung 2 zu sehen ist, liegt bei 20 der 21 Teilnehmenden dieses Symp-
tom von ED vor. Bei einem Kind im Alter von einem Jahr und sieben Monaten
konnte diese Frage noch nicht sicher beantwortet werden. Die Mutter vermutet

jedoch einen unauffalligen Zahnbefund.

Die Anzahl der Milchzéhne variiert zwischen 0 und 19. Die Menge der bleibenden
Zahne liegt zwischen 1 und 14. Teilweise ist zum Zeitpunkt der Befragung jedoch

nicht bekannt, wie viele Anlagen vorliegen.

Aufféallig war auRerdem, dass der Zahndurchbruch und -wechsel in einigen Fallen
verspatet ist. Zum Beispiel ist bei zwei Kindern im Alter von funf Jahren bisher je
nur einer von acht oder neun Anlagen sichtbar. Auch sind bei den alteren Be-
troffenen bis zum Alter von 14 Jahren die Milchzdhne noch vorhanden. Forma-
nomalien konnten bei 14 Betroffenen festgestellt werden und betreffen meist die

vorderen Schneide- und Eckzahne. Die detaillierten Antworten zum Zeitpunkt von
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Zahnwechsel und -durchbruch sowie der Position der Anomalien sind aus Platz-

grinden nicht in Anhang 2 aufgefihrt.

Zum Zeitpunkt der Befragung sind elf Kinder mit einer Prothese versorgt. Bei
weiteren vier Kindern war eine Behandlung angedacht. Nicht in allen Befragun-
gen konnte der Zeitpunkt der Anpassung festgestellt werden. Haufig war dies

jedoch schon im Alter zwischen zwei und sechs Jahren mdglich.

5.4 Logopadische Versorgung

Im Folgenden stehen die Ergebnisse aus Abschnitt C des Fragebogens im Fo-
kus, welcher den Zusammenhang zur Logopéadie herstellt. Fragen 11 und 12,
welche die logopadische Versorgungslage ermitteln, wurden wie in Abbildung 3
dargestellt beantwortet. Etwa 76% der befragten Kinder und Jugendlichen mit ED

waren oder sind in logopadischer Behandlung.

nein
(n=5)

Logopadie erhalten ja (n=16)
Logopadie als nein nein
sinnvoll erachtet ja (n=12) (n=4) ja(n=3) (n=2)

Abbildung 3: Logopéadische Versorgung (eigene Darstellung)

Die Behandlungsdauer liegt zwischen wenigen Stunden und mehreren Jahren.
Als Inhalte der Therapie wurde am haufigsten die Aussprache und die Mundmo-
torik mit der Prothese angegeben. Des Weiteren waren bzw. sind drei Kinder
aufgrund der Erndhrung und zwei Kinder wegen einer Stimmtherapie in Behand-
lung. Zwei Kinder erhielten bzw. erhalten zuséatzlich zu den aufgefiihrten Schwer-
punkten Unterstitzung in der Sprachentwicklung. Von einem Zusammenhang
zwischen einer Beeintrachtigung der Sprachsystematik und ED ist jedoch nicht
auszugehen. Deshalb kann diese Behandlung vernachlassigt werden.

Bei 12 der 16 Kinder, die logopadische Therapie in Anspruch nahmen bzw. neh-

men, gaben die Eltern an, dass diese sinnvoll ist. Vier hingegen halten diese fur

22



nicht tauglich. Von den flinf Betroffenen, die nicht in logopadischer Behandlung
waren bzw. sind, halten drei eine Therapie fur sinnvoll. Die Eltern von zwei Kin-

dern gaben an, dass eine therapeutische Unterstitzung nicht nétig ist.

Gruppe Anzahl #’Eg?;pé;giz::hhaelten Iir;]enr\?glilee?fchtet
1: Spaltfehlbildungen 3 3 3

2: Leichte Symptomatik 5 3 2

3: Starke Symptomatik 13 10 10

Tabelle 1: Logopéadische Versorgung - Einteilung nach Gruppen (eigene Darstellung)

In Tabelle 1 ist die Inanspruchnahme logopadischer Therapie in den einzelnen
Gruppen dargestellt. Es wird ersichtlich, dass alle Personen mit einer Spaltfehl-
bildung logopadische Unterstitzung erhielten bzw. erhalten. Aus Gruppe 2 waren
bzw. sind drei und aus Gruppe 3 zehn Befragte in Behandlung. In der ersten
Gruppe halten alle die Therapie fur sinnvoll. Aus Gruppe 2 sind zwei und aus der
dritten Gruppe sind zehn Befragte dieser Meinung. Diese Angaben sind unab-

hangig davon, ob vorher eine logopadische Behandlung stattfand oder nicht.

5.5 Ergebnisse im Bereich Stimme

Der nachste Abschnitt des Fragebogens ist dem Bereich Stimme gewidmet. Die-
ser wurde fur die Auswertung in zwei Themengebiete untergliedert. Die Fragen
16 bis 18 untersuchen die Qualitat der Stimmgebung. Als auffallig gilt diese, wenn
der Stimmklang in der Sprech- oder Rufstimme, die Lautstéarke oder die Sprech-

stimmlage von der Norm abweichen.

Die Befragung ergab, dass 16 der 21 Kinder und Jugendlichen eine aufféallige
Stimmqualitat haben. Wie in Abbildung 4 dargestellt, ist der Anteil in den ver-
schiedenen Gruppen vergleichbar und liegt zwischen 67% und 80%. Haufig be-
richteten die Befragten von einem rauen, behauchten oder heiseren Stimmklang
in der Sprech- und Rufstimme. Aul3erdem wurde die Stimmlage von acht Kindern
als hoéher und die von funf Kindern als tiefer als bei Gleichaltrigen beschrieben.

Die Sprechlautstarke wurde von den Befragten meist als unauffallig bewertet.
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BGr. 1: Spaltfehlbildungen Gr. 2: leichte Symptomatik Gr. 3: starke Symptomatik

Abbildung 4: Auffalligkeiten im Bereich Stimme (eigene Darstellung)

Als zweite Beurteilungsebene werden Missempfindungen bei der Phonation und
haufiges Rauspern herangezogen. Ermittelt wird dies in den Fragen 19 und 20.

Wie in der Grafik ersichtlich, liegen diese Beschwerden deutlich seltener, bei nur
7 der 21 Teilnehmenden vor. Die Betroffenen sind alle der Gruppe 3 mit starker
Symptomatik zuzuordnen. Als Missempfindungen wurde zweimal ein FremdKkor-
pergefihl und zweimal ein Kratzen genannt. Dabei war eine Mehrfachauswahl
maoglich. Sechs Kinder und Jugendliche rauspern sich, wobei die Haufigkeit zwi-

schen wenigen Malen pro Tag und mehrmals pro Stunde variiert.

Wie bereits in Kapitel 5.4 erwahnt, waren bzw. sind zwei der Teilnehmenden we-
gen der Stimmproblematik in Behandlung. Dabei stand bzw. steht die Stimmqua-
litat im Fokus. Bei einem Patienten konnte eine Verbesserung verzeichnet wer-

den.

5.6 Ergebnisse im Bereich Schlucken

Wie in Kapitel 4.1.2 erwahnt, wurde im Interview am umfangreichsten abgefragt,
ob es Herausforderungen in der Ernéahrung gibt oder gab. Thematisiert wurden
in diesem Rahmen auch Strategien, die Kinder und Eltern entwickelt haben und
welche Hilfs- und Beratungsangebote den Familien zur Verfigung gestellt wur-
den. Unterteilen I&sst sich dies in drei Bereiche: Fragen zur frihkindlichen Ernéh-
rung und entsprechenden Beratungsangeboten, Fragen zur heutigen Essenssi-

tuation, sowie Fragen zu mdglichen Interventionen.
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5.6.1 Fragen zur frihkindlichen Ernahrung

Als frihkindliche Ernéhrung bezeichnet man, wie in Kapitel 4.1.2 erklart, die Es-
senssituation zwischen null und drei Jahren. Die Fragen 22 bis 24 beleuchten,
ob die Kinder in diesem Zeitraum Schwierigkeiten hatten, altersentsprechende
Kost zu konsumieren. Von den 21 Befragten berichteten 17 von Herausforderun-
gen. Erkennbar wird in Abbildung 5, dass bei den Kindern mit Spaltfehlbildung
haufiger Probleme auftraten als in den anderen Gruppen. Doch auch bei leichter

Symptomatik war die Ernédhrung bei drei von fiinf Kleinkindern auffallig.

3/3 3/3
100%
90% 11/13 11/13 ,
80% 45 10/13
3/5 3/5
60%
50%
40%
30%
20%
10%
0%
Schwierigkeiten 0-3 Jahre Schwierigkeite heute orofaziale Auffalligkeiten in

Ruhe

B Gr. 1: Spaltfehlbildungen Gr. 2: leichte Symptomatik Gr. 3: starke Symptomatik

Abbildung 5: Auffalligkeiten im Bereich Schlucken (eigene Darstellung)

Neun der 21 Kinder konnten nicht gestillt werden. Vier davon wurden nach der
Geburt mit einer Sonde ernahrt. Die Umstellung auf breiige Kost, insbesondere
wenn diese nicht glatt puriert war, nannten neun der Befragten als Hurde. Bei
zwolf Kleinkindern kam es auch zum Verschlucken oder Heraufwiirgen von Nah-

rung.

In der folgenden Grafik (Abb. 6) ist aufgeschlisselt, welche Befragten Beratung
bezlglich vorliegender Problemstellungen erhielten und wer sich Beratung spe-
ziell zur Ern&hrung fur Kinder mit ED gewinscht hétte. Ermittelt wird dies in den
Fragen 25 und 26.
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Beratung Keine Beratung

Beratung Keine Beratung
erhalten und kg{rﬁlglz\?vgi?grde) erhalten, aber erhegtigﬂtund
gewtlinscht 3 gewtinscht -
gewilinscht gewilinscht
Gruppe 1: | | | | | | | |
PR 1 1 1 0
Gruppe 2:
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Abbildung 6: Versorgungslage beztiglich Beratung (eigene Darstellung)

Ein Drittel aller Eltern hat Beratung erhalten. Bei zwei Kindern fand dies aufgrund
der Spaltproblematik statt. Aus Gruppe 2 hat eine von funf und aus Gruppe 3
haben 4 von 13 Personen Unterstiitzung erhalten. Diese wurde durch ein Sozial-
padagogisches Zentrum, durch Arzte und Arztinnen oder durch die ,Selbsthilfe-
gruppe ED e.V." ausgeflnhrt.

Von den 14 Personen, die keine Beratung erhalten haben, hatten sich funf Un-
terstlitzung gewidnscht. Insgesamt gaben 13 Befragte an, keinen oder keinen
weiteren Bedarf an therapeutischer oder arztlicher Beratung zu haben.

Im Interview wurden auRerdem Themen gesammelt, die im Rahmen einer Bera-
tung besprochen werden sollten. Von den acht Elternteilen, die den Wunsch nach
Beratung auf3erten, nannten funf die Zubereitung gesunder und ausgewogener
Nahrung trotz fehlender Zahne. Es wurde auch der Bedarf nach langerer Beglei-
tung statt einmaliger Ratschlage, sowie nach mehr Informationen beziglich Be-

ratungsstellen angesprochen.

5.6.2 Fragen zur heutigen Esssituation

Fir die Analyse der momentanen Esssituation der Kinder und Jugendlichen mit
ED wurden zwei Beurteilungsebenen herangezogen. Die Fragen 27 bis 30 und
die Frage 33 wurden unter der Kategorie ,Schwierigkeiten heute“ zusammenge-
fasst. Wie in Abbildung 5 ersichtlich, haben 17 der 21 Betroffenen zum Zeitpunkt
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der Befragung Probleme in der Erndhrung. Besonders haufig wurde hier ange-
geben, dass der Verzehr harter oder trockener Nahrungsmittel wie Fleisch, Reis,
Brot mit Rinde und Obst- oder Gemuseschalen schwierig ist. Teilweise wurde
berichtet, dass die Kinder und Jugendlichen feste Speisen verweigern. Acht Be-
troffene gaben an, sich selten bis mehrmals taglich zu verschlucken. Dabei ist

ein Heraufhusten der Nahrung fast immer mdaglich.

In Frage 33 geht es um auffallige Verhaltensweisen, die die Kinder und Jugend-
lichen beim Schlucken zeigen. Als Antwortméglichkeiten werden den Befragten
die in Abbildung 7 sichtbaren Kategorien, sowie ein freies Textfeld gegeben. Ins-
gesamt gaben sieben Personen an, solche Handlungen zu beobachten. Bemer-
kenswert ist, dass nur Personen der Gruppen 1 und 3 diese Verhaltensweisen
zeigen. Alle sieben Eltern berichteten von einem subjektiv erhéhten Kraftauf-
wand, sowie einer kompensatorischen Mitbewegung des Kopfes und des Halses

beim Schlucken. Seltener sind Grimassen und Gerausche vertreten.

Anzahl der Nennungen
N

. H 1 N B
0

Grimassen Geréausche erhohter Kraftaufwand Kopfbewegung

BGr. 1: Spaltfehlbildung Gr. 2: leichte Symptomatik Gr. 3: starke Symptomatik

Abbildung 7: Verhaltensweisen beim Schlucken (eigene Darstellung)

Aus Abbildung 5 wird ersichtlich, dass die Verteilung und Anzahl der Personen,
die sowohl im frihen Kindesalter als auch zum Zeitpunkt der Befragung Probleme
angaben, gleich sind. Allerdings sind dies nicht die gleichen 17 Probanden und
Probandinnen. Die vier Befragten, die angaben, dass ihre Kinder im Alter von null
bis drei Jahren keine Probleme hatten, haben Interviewnummer 7, 8, 15 und 16.

Fur die aktuelle Situation gaben die Befragten Nummer 5, 7, 10 und 16 keine
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Schwierigkeiten an. Es gibt also nur zwei Betroffene, Nummer 7 und 16, die zu
keinem Zeitpunkt Schwierigkeiten mit der Ernahrung und dem Schlucken hatten.

Diese gehdren mit einer leichten Auspragung der ED zu Gruppe 2.

Als zweite Beurteilungsebene fur Schluckstérungen wurde herangezogen, ob es
Auffalligkeiten im orofazialen Bereich in Ruhe gibt. Daftir wurden die Fragen 34
bis 39 herangezogen. Diese beschéftigen sich mit dem Mundschluss, der Zunge
und Gewohnheiten am Mund. Auffallig ist dieser Bereich bei 16 Befragten. Der
Prozentsatz liegt in den einzelnen Gruppen zwischen 66% und 80%. Visualisiert

ist dies ebenfalls in Abbildung 5.

Ein fehlender Mundschluss mit einer pathologischen Mundatmung liegt bei neun
Kindern und Jugendlichen vor. Als haufigste Gewohnheit im Mundbereich wurde

neun von zehn Mal Lippen lecken oder beil3en genannt.

Eine pathologische Zungenruhelage zwischen den Lippen wurde nur viermal an-
gegeben. Von 9 der 21 Befragten wurde die Zunge an sich als auffallig beschrie-
ben. Davon wurde dreimal von einer zu breiten oder zu gro3en Zunge berichtet
und sechsmal von einer sehr langen Zunge. In diesen Fallen erklarten die Inter-
viewteilnehmenden, dass die Kinder mit der Zunge bis an oder in die Nase kom-

men.

5.6.3 Interventionen

Als mdgliche Strategien bei Schluckproblemen wurden die Essgeschwindigkeit

und die Flussigkeitszufuhr untersucht.

Frage 31 eruiert, wie viel Flussigkeit die Betroffenen zu einer Mahlzeit trinken.
Die Antworten variieren zwischen wenigen Schlucken und zwei bis drei Glasern.
Um die Bandbreite der Angaben zusammenzufassen, wurde eine funfstufige
Skala gewabhlt. In Ermangelung einer wissenschatftlichen Angabe, wurde als an-
gemessene Flussigkeitsmenge ein Glas festgelegt. Davon ausgehend wird mehr
als ein Glas als ,viel, bzw. ,sehr viel“ und weniger als ein Glas als ,wenig"“, bzw.
,sehr wenig“ Flussigkeit beurteilt. Die Angabe eines Glases als klein oder grof3
wurde als weniger bzw. mehr als die angegebene Anzahl gewertet. Ein kleines
Glas fallt dementsprechend in die Kategorie ,wenig“, wéhrend ein grof3es Glas

als ,viel“ bewertet wird.
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B Gr. 1: Spaltfehlbildung mGr. 2: leichte Symptomatik ~ EGr. 3: starke Symptomatik

Abbildung 8: Flissigkeitsmenge pro Mahizeit (eigene Darstellung)

Wie in Abbildung 8 dargestellt, trinken die meisten Teilnehmenden wenig zur
Mahlzeit. Finf Personen gaben an, die als Norm festgelegte Menge von einem
Glas zu konsumieren. Weitere funf Personen gaben an, viel zu trinken. Je zwei

Kinder nehmen sehr wenig oder sehr viel Flissigkeit zu sich.

Die Essgeschwindigkeit konnten die Befragten in Frage 32 anhand einer funfstu-

figen Skala beurteilen. Die Antwortmdglichkeiten sind in Abbildung 9 dargestellt.
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BGr. 1: Spaltfehlbildung ~ ®Gr. 2: leichte Symptomatik ~ B Gr. 3: starke Symptomatik

Abbildung 9: Essgeschwindigkeit (eigene Darstellung)
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Die Auswertung ergab, dass die meisten Kinder und Jugendlichen eine unauffal-
lige Essgeschwindigkeit haben. Als Durchschnitt lIasst sich ein leicht reduziertes
Tempo errechnen. Dies ist in der Dokumentation der Interviews in Anhang 2 ge-

nauer beschrieben.

Aus der Grafik wird ersichtlich, dass die Kinder der Gruppe 1 und 3 eher langsam
essen. Die Kinder mit einer insgesamt leichteren Auspragung von ED erndhren
sich normal bis schnell.

5.7 Ergebnisse im Bereich Sprechen

Als letztes Themengebiet wurde im Interview das Sprechen der Kinder und Ju-
gendlichen abgefragt. Dabei wurde die Verstandlichkeit und die Lautbildung be-
urteilt. Bei zwei Kindern konnte dies nicht bewertet werden, da sie zu dem Zeit-

punkt noch nicht, oder erst wenige Woérter sprachen.

In die Auswertung dieses Bereiches wurden nur die phonetischen Aspekte der
Aussprache einbezogen. Ein Kind ersetzt die Laute /g/ und /k/ durch /d/ und /t/.
Dies ist eine Vorverlagerung und gehoért zu den phonologischen Prozessen
(Weinrich & Zehner, 2017, S. 42). Diese sind, wie in Kapitel 3.1 dargelegt, fur
diese Arbeit nicht relevant. Einschrankungen aufgrund einer Sprachentwick-
lungsstérung, die die Grammatik betreffen, wurden ebenfalls nicht beriicksichtigt.

Als erste Beurteilungsebene wurde die Lautbildung betrachtet. Thematisiert wird
dies in Frage 43 und 44. Die Artikulation ist bei 8 der 19 Teilnehmenden auffallig.
Drei Personen haben eine insgesamt undeutliche Aussprache und sechs Be-
troffene sprechen einzelne Laute falsch aus. Am haufigsten wurden die Laute /s/
und /sch/ sowie deren Konsonantenverbindungen genannt. Ein Kind hat Prob-
leme mit den Lauten /w/ und /r/. Einem weiteren fallt der Wechsel zwischen ver-

schiedenen Artikulationszonen schwer.

Diese Lautfehlbildungen scheinen jedoch die Verstandlichkeit der Probandinnen
und Probanden kaum zu beeintrachtigen. Frage 41 und 42 ermitteln, wie ver-
standlich die Betroffenen fur ihre Eltern, aber auch fir andere Personen sind. Wie
in Abbildung 10 ersichtlich, ist dies bei nur zwei Kindern und Jugendlichen auf-
fallig. Beide Befragte gaben an, dass fremde Personen die AuRerungen der Be-

troffenen schlechter verstehen konnen als das direkte Umfeld.
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Abbildung 10: Aufféalligkeiten im Bereich Sprechen (eigene Darstellung)

Die Ergebnisse der Interviews mit den befragten Mitgliedern der ,Selbsthilfe-
gruppe ED e.V.“ zeigen deutlich, dass aufgrund der ED-Erkrankung eine Vielzahl
von Herausforderungen in den Bereichen Stimme, Schlucken und Sprechen vor-
liegen. Ebenso heterogen wie die Stérungsbilder an sich, ist auch der Umgang
der Betroffenen mit den Problemen. Im folgenden Kapitel sollen die Erkenntnisse,
sowie madgliche Erklarungsansatze und Behandlungsmoglichkeiten diskutiert

werden.
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6 Diskussion

6.1 Diskussion der einzelnen Bereiche

Die im vorangegangenen Kapitel dargestellten Ergebnisse werden zunéchst dis-

kutiert. Dabei folgt der Aufbau in weiten Teilen dem des Fragebogens.

6.1.1 HNO

Im Gesprach mit der Vertretung der ,Selbsthilfegruppe ED e.V.“ wurde als
Schwierigkeit im Bereich der Nase vor allem grines, zdhes Nasensekret ge-
nannt. Aufgrund dieser Vermutung wurden die Fragen 6 und 9 in das Interview
aufgenommen. Die Analyse der Gesprache konnte dies jedoch nicht als Haupt-
problem bestatigen. Wahrend Nasengrtin von finf Befragten genannt wurde, be-
richteten 17 Teilnehmende von einer trockenen Nase. Als Herausforderungen im
Bereich der Nase werden vor allem verstarkte Borkenbildung und blutige Verlet-

zungen deutlich.

In den Ergebnissen wird des Weiteren eine Diskrepanz zwischen der Behandlung
von Nasen- und der von Mundtrockenheit deutlich. Fir Probleme im Bereich der
Nase sind bereits viele verschiedene Interventionen bekannt. Diese reichen von
einfachen Spulungen oder Sprays bis hin zu speziellen Praparaten. Als Behand-
lung der Mundtrockenheit kam ausschlief3lich die vermehrte Flussigkeitszufuhr

zur Sprache.

Da eine geringe Speichelmenge als Symptom haufig bei alteren Menschen vor-
kommt, lassen sich Behandlungsmaéglichkeiten aus der Geriatrie heranziehen. In
einem Reviewpaper fassen Tanasiewicz, Hildebrandt und Obersztyn (2016)
mdogliche Interventionen zusammen. Als grundlegenden Aspekt der Intervention
beschreiben die Autorinnen und Autoren das Etablieren einer guten Mundhygi-
ene. Aul3erdem ist das Absetzen austrocknender Medikamente und das Vermei-

den salziger, saurehaltiger, scharfer und trockener Speisen ratsam.

Zur Linderung der Beschwerden kénnen Malinahmen genutzt werden, die den
Speichelfluss anregen. Neben speziellen Préaparaten fordern haufiges Trinken
und Kaugummikauen die eigene Sekretion. Als weitere Behandlungsmaoglichkeit
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werden Mittel genannt, die den korpereigenen Speichel ersetzten kdnnen
(Tanasiewicz, Hildebrandt & Obersztyn, 2016, S. 203 f.).

Die Ergebnisse der Interviews zeigen des Weiteren, dass die Mehrheit der Teil-
nehmenden Auffalligkeiten im Zahnstatus aufweist. Abgefragt wurden Anoma-
lien, die die Anzahl oder die Form der Zahne betreffen. Ein weiteres Symptom
von ED ist jedoch eine zeitliche Verzogerung des Zahndurchbruchs und
-wechsels (Schilke & Hillmann, o. J., 0. S.). Dies konnte, wie in Kapitel 5.3.2 dar-

gelegt, auch unter den Interviewteilnehmenden beobachtet werden.

6.1.2 Stimme

In der Auswertung der stimmlichen Auffalligkeiten wurde einerseits auf die
Stimmqualitat und andererseits auf Missempfindungen und Rauspern eingegan-
gen. In Abbildung 4 wird ersichtlich, dass beim ersten Aspekt wesentlich haufiger
Probleme auftreten, als beim Zweiten. Ein moéglicher Erklarungsansatz dafur liegt

in der Ursache der Symptome.

Die Veranderungen der akustischen Parameter lassen sich durch die trockene
Schleimhaut erklaren. Die taktilen Beschwerden und das Rauspern kénnten als
Bestandteil einer starker ausgepragten Symptomatik von ED interpretiert werden.
Moglich ware jedoch auch, die Beschwerden als funktionelle Komponente der
organisch bedingten Stimmstérung zu betrachten (Hammer & Teufel-Dietrich,
2017, S. 56 f.). Die Missempfindungen und der Rausperzwang entstehen dem-

nach durch den Fehlgebrauch des Stimmapparates.

Als Handlungsbedarf lie3e sich daraus ableiten, dass sekundare Symptome
durch die Behandlung der primaren Probleme verhindert werden sollen. Ein An-
satz dafur ware die Nutzung von Praparaten, die die eingeschrankte Speichel-
drisenaktivitdt ausgleichen soll. Ein weiterer Ansatz kdnnte die Inanspruch-

nahme stimmtherapeutischer Angebote sein.

Aus den Interviewfragen zur bisherigen therapeutischen Behandlung wurde deut-
lich, dass die Stimmtherapie deutlich unterreprasentiert ist. Von den 21 Teilneh-
menden haben 16 Personen Stimmprobleme. Trotzdem waren bzw. sind nur
zwei der Befragten in Therapie. Im Vergleich dazu ist die Versorgung bei Schluck-
stérungen wesentlich besser. Hier waren bzw. sind 9 der 17 Betroffenen in Be-

handlung.
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Als Konsequenz daraus mussen die Beratung und Information beztglich stimm-
therapeutischer MalRnahmen fiir Kinder und Jugendliche mit ED deutlich verbes-

sert werden.

6.1.3 Schlucken

Die Mehrzahl der Betroffenen berichtete zum Zeitpunkt der Befragung und im
Alter von null bis drei Jahren von Problemen beim Schlucken. Als mégliche Inter-
ventionen wurden in Kapitel 5.6.3 eine reduzierte Essgeschwindigkeit und eine
erhdhte Flussigkeitszufuhr angesprochen. Diese konnten dabei helfen, Probleme
wie zu wenig Speichel oder Kauschwierigkeiten aufgrund des Zahnstatus auszu-
gleichen. Das Wasser kann beim Verarbeiten der Nahrung die Funktion des Spei-
chels ersetzen. Dies ist fur die Bolusformung und das Erreichen der richtigen
Konsistenz nétig. Feste Nahrung muss aul3erdem so lange zerkleinert werden,
bis sie die richtige Beschaffenheit annimmt (Prosiegel & Weber, 2010, S. 6 f.).
Bei weniger Kauflachen bietet das langsamere Essen die Mdglichkeit, die Nah-

rung ausreichend grindlich zu bearbeiten.

Ein wichtiger Indikator ob die Mal3nahmen erfolgreich umgesetzt werden, ist das
Verschlucken. Wird die zusatzliche Flussigkeit nicht ausreichend gut mit den fes-
ten Konsistenzen verarbeitet, kann eine Mischkonsistenz entstehen. Ist die Bo-
lusformung nicht abgeschlossen, kommt es haufiger zum Verschlucken von Nah-
rung (Prosiegel & Weber, 2010, S. 30). Das langere Kauen hilft dies vorzubeu-
gen, indem eine homogene Masse hergestellt wird. Wenig oder kein Verschlu-
cken weist im Zusammenhang mit einer vermehrten Flissigkeitszufuhr und einer
reduzierten Essgeschwindigkeit also auf das erfolgreiche Umsetzen der Strate-

gien hin.

Von den 21 Befragten gaben acht an, dass ihre Kinder sich verschlucken. Neun
Probandinnen und Probanden essen langsam und sieben trinken viel. Nur drei

Personen wenden beide Strategien an, zwei davon verschlucken sich dabei.

Eine Beurteilung, ob die Interventionen sinnvoll sind, ist aufgrund der kleinen Zahl
an Kindern und Jugendlichen, die beide Mal3nhahmen umsetzen, nicht mdglich.
Wichtig ist bei der Umsetzung jedoch, dass dies nur mit intaktem Hustenreflex

durchgefuhrt werden sollte. Dieser schitzt die Atemwege unterhalb des
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Kehlkopfes vor dem Eintreten von Material und kann so lebensgefahrliche Kom-
plikationen verhindern (Prosiegel & Weber, 2010, S. 34 ff.).

Auf Anregen der ,Selbsthilfegruppe ED e.V.“ wurde Frage 37 zum Aussehen der
Zunge in den Fragebogen aufgenommen. Einige Mitglieder des Vereins berich-
teten, dass die Zunge einiger Betroffener zu breit oder zu grof3 ist. Im Rahmen
der Interviews wurde dies von drei Personen berichtet. Doppelt so oft wurde die
Zunge jedoch als zu lang beschrieben. Die Befragten berichteten, dass die Zunge

der Kinder und Jugendlichen an oder in die Nase reicht.

Eine mdgliche Erklarung ist, dass die Zungen lediglich so wirken, nicht aber tat-
sachlich grolRer oder langer sind als die der anderen Kinder. Im Falle des zu brei-
ten Aussehens konnte dies Aufgrund des fehlenden Referenzrahmens der Zéhne
sein. Aus der Therapie Myofunktioneller Stérungen ist bekannt, dass die Zunge
aufgrund einer muskularen Unterspannung zu grof3 erscheinen kann (Kittel &
Forster, 2016, S. 79 1.).

Im Falle der zu langen Erscheinung der Zunge kénnte dies mit dem Unterkiefer
zusammenh&ngen. Bekannt ist, dass Kinder mit ED aufgrund der fehlenden
Zahnanlagen eine reduzierte Bisshohe und ein kurzes Untergesicht haben
(Schneider, Koénig, Kaercher & Biicher, 2017, o. S.). Denkbar wére, dass auf-
grund des kirzeren Abstandes zwischen Mund und Nase die Zunge langer er-

scheint.

6.1.4 Sprechen

Wie in Kapitel 5.7 dargestellt, hat die Mehrheit der Kinder mit Artikulationsstorun-
gen Schwierigkeiten, die Laute /s/ und /sch/ zu bilden. Dies hangt eng mit dem
Vorhandensein der Frontzéhne und dem myofunktionellen Gleichgewicht zusam-
men. Beim Laut /s/ stromt die Luft durch eine vorherige Dosierung und Lenkung
gegen die geschlossenen Zahnreihen, wodurch das typische Gerausch entsteht.
Auch fur die Bildung des Lautes /sch/ ist der Schluss der Frontzahnreihe von
Vorteil. Fur beide Laute ist es aul3erdem essentiell, dass eine angemessene
Spannung in der Zunge, den Lippen und den Wangen aufgebaut werden kann
(Weinrich & Zehner, 2017, S. 180 ff.). Das Vorliegen von Beeintrachtigungen die-
ser Aspekte wurde in den Abschnitten 5.3.2 und 5.6.3 beschrieben. Dass die Bil-

dung dieser Laute eine Herausforderung darstellt, ist deshalb plausibel. Fir das
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therapeutische Handeln ergeben sich dadurch klare Ansatze. Zum einen muss
der Zahnstatus durch den Einsatz von Prothesen optimiert werden. Zum anderen

soll das muskulare Gleichgewicht im Mundbereich hergestellt werden.

6.2 Zusammenhange zwischen den Bereichen

Einige Ergebnisse aus den vorangegangenen Seiten legen eine gemeinsame
Betrachtung nahe. Dies betrifft zum Beispiel die Ergebnisse der Fragen 7, 35 und
38. Im Folgenden soll betrachtet werden, ob Mundtrockenheit ausschlief3lich im
Zusammenhang mit einer pathologischen Atmung auftritt oder ein eigenes Sto-
rungsbild, unabhangig von der Atmung, darstellt. Eine der Funktionen der Nase
ist das Anfeuchten der Luft. Dies kann bei einer Mundatmung nicht erflogen
(Hammer & Teufel-Dietrich, 2017, S. 20). Stattdessen trocknet die pathologische
Atmung die Atemwege aus.

Zehn Probandinnen und Probanden leiden unter Mundtrockenheit. Davon hat die
Halfte der Personen keinen Mundschluss. Bei finf Personen liegt die Mundtro-
ckenheit also trotz physiologischer Nasenatmung und Mundschluss vor. Somit ist
davon auszugehen, dass die Problematik nicht nur Aufgrund der Stérung der Ru-

heatmung vorkommt.

Denkbar ist des Weiteren, dass die trockene Schleimhaut im Mundbereich auch
mit einer Beeintrachtigung des Stimmklangs einhergeht. Abgefragt wurde Letz-
teres in Frage 16. Von den zehn Befragten, die den Mund als trocken beschrie-
ben, berichteten sieben zuséatzlich von einem auffalligen Klang der Sprech-
stimme. Sie gaben alle eine raue Stimmqualitdt an. Betrachtet man alle Teilneh-
menden, die einen rauen Stimmklang haben, fallt auf, dass mit 87% die Mehrheit

der Betroffenen eine trockene Mundschleimhaut haben.

Ein mdglicher Erklarungsansatz dafir liegt in der Physiologie der Phonation. Die
Bewegung der verschiebbaren Schleimhaut tber der Stimmlippe ist als Rand-
kantenverschiebung an der Stimmgebung beteiligt (Hammer & Teufel-Dietrich,
2017, S. 23). Eine trockene Schleimhaut der Stimmlippen kdnnte zu einer Beein-
trachtigung der reguléaren Stimmlippenschwingung fuhren (Hammer & Teufel-
Dietrich, 2017, S. 279). Solche irreguldren Schwingungen sind als rauer Klang
horbar (Hammer & Teufel-Dietrich, 2017, S. 159). Eine statistisch signifikante
Korrelation dieser Komponenten bei Erwachsenen mit ED wurde in einer Studie
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von Semmler et al. (2021) untersucht, konnte jedoch nicht bestatigt werden
(Semmler et al., 2021, S. 1 ff.).

6.3 Versorgungslage

In diesem Kapitel werden zwei Aspekte der Versorgungslage diskutiert: Die In-
anspruchnahme logopadischer Therapie und die Versorgungslage bezuglich Be-

ratungsangeboten bei Schluckproblemen.

In Kapitel 5.4 wird die logopéadische Versorgungslage beschrieben. In Abbildung
3 wird ersichtlich, dass nicht alle Personen, die in Therapie waren bzw. sind,
diese sinnvoll finden. Dies hangt maf3geblich vom Erfolg der Therapie ab. Drei
Personen gaben an, dass sie und ihre Kinder keinen Nutzen aus der Therapie
ziehen konnten oder keine Verbesserung der Problematik erkennbar war bzw.

ist. Ein viertes Kind hatte keine behandlungsbedirftigen Auffalligkeiten.

Des Weiteren gab es drei Personen, die eine Therapie als nitzlich ansehen, bis-
her jedoch nicht in Behandlung waren. Die Befragten gaben an, dass sie eine

Therapie zu einem spateren Zeitpunkt planen.

Insgesamt zeichnet sich eine gute Versorgungslage ab. Mindestens 76% der
Teilnehmenden konnten ein Rezept fir eine logopadische Behandlung erhalten.
Bei Bedarf war bzw. ist eine therapeutische Unterstiitzung auch tber mehrere
Jahre moglich. Dass alle Familien, die sich eine Therapie wiinschten, diese auch

bekommen konnten, ist positiv zu bewerten.

In Tabelle 1 ist die Inanspruchnahme von Logopadie entlang der einzelnen Grup-
pen aufgegliedert. Aufféllig ist dabei, dass die Versorgung in Gruppe 1 wesentlich
besser ist, als unter den anderen Teilnehmenden. Bei den in der ersten Gruppe
zusammengefassten Kindern liegt zusatzlich zur ED-Symptomatik eine Spaltfehl-
bildung der Lippen, des Kiefers und/ oder des Gaumens vor. Dieses Krankheits-
bild tritt wesentlich haufiger auf als ED. Etwa eins von 500 Kindern wir mit einer
Spalte geboren (Schliephake & Hausamen, 2021, S. 342). Die Fehlbildung ist
aulRerdem visuell gut erkennbar und wird deshalb schneller diagnostiziert. Als
etabliertes Stérungsbild im Feld der Logopadie ist auch der therapeutische Auf-

trag klarer und die Behandlung bekannter, als dies bei ED der Fall ist.
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Wahrend die Mehrzahl der Betroffenen in logopadischer Behandlung war bzw.
ist, haben nur 7 der 21 Befragten Beratung zu Schluckproblemen erhalten. Bei
vier Personen war dies jedoch eher allgemein gehalten und nicht auf ED spezia-
lisiert. FUr einige Personen reicht diese eher allgemeine Unterstiitzung nicht aus.
Der Wunsch nach weiterer, auf die Erkrankung ausgerichtete Hilfe wurde drei

Mal geaul3ert.

Auch bei dieser Thematik soll ndher auf die Personen eingegangen werden, die
sich Beratung gewilnscht héatten, jedoch nicht erhielten. Auffallig ist, dass dies
mit 5 von 21 Befragten etwa ein Viertel der Teilnehmenden betrifft. Die ge-
wunschten Inhalte, wie zum Beispiel eine Beratung bezuglich einer ausgewoge-

nen, gesunden Erndhrung, sind essenziell fur eine gute Entwicklung der Kinder.

Es lasst sich festhalten, dass die Beratungsangebote fiir die Erndhrung von Kin-

dern mit ED noch ausgeweitet werden mussen.

6.4 Einzelfalle

Ein besonderes Augenmerk soll in diesem Abschnitt auf die zwei Falle gelegt
werden, bei denen ED im Rahmen des AEC- bzw. des EEC-Syndroms auftritt.
Bei beiden Kindern liegen eine Spaltfehlbildung und eine Hoérbeeintrachtigung
vor. Wahrend des Interviews und der Auswertung fielen einige Unterschiede und

zusatzliche Einflussfaktoren auf, die im Folgenden dargestellt werden.

Ein Gebiet, in dem die Kinder mit AEC- oder EEC-Syndrom Unterschiede zeigen,
ist der HNO-Bereich. Die Familien berichten zum Beispiel von haufigen Infekten

der Augen und der Ohren.

AulBerdem zeigen beide Kinder Auffalligkeiten im Zahnstatus, welche von den
Problemen der anderen Kinder abweichen. Die Teilnehmenden mit reiner ED ha-
ben vor allem Formanomalien an den Schneide- und Eckzdhnen. Bei dem Kind
mit EEC-Syndrom betreffen diese vor allem die Backenzéhne. Die Eltern des
Kindes mit dem AEC-Syndrom berichteten von tiefen Furchen, briichigen Zéahnen

und dem Fehlen von Zahnschmelz.

Durch die Gaumenspalte sind bei beiden Kindern auch Funktionseinschrankun-
gen erkennbar. Da kein velopharyngealer Abschluss méglich ist, kénnen die Kin-

der weder einen Uberdruck noch einen Unterdruck aufbauen. Infolgedessen ist
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es ihnen als Neugeborene nicht méglich gewesen, ohne Unterstiitzung zu Sau-
gen. In diesen Fallen ist eine friihe und umfassende Behandlung notwendig. Die
betroffenen Familien berichteten, dass die Kinder schon als Sauglinge Ergothe-

rapie, Physiotherapie und Logopadie bekamen.

Zum Verschluss der Spalte sind bereits im ersten Lebensjahr mehrere Operatio-
nen notig (Schliephake & Hausamen, 2021, S. 345). Diese Manipulationen im
orofazialen Bereich beeinflussen die Entwicklung der motorischen und sensori-

schen Aspekte der Ernéhrung negativ.

Des Weiteren ergeben sich aufgrund der Gaumenspalte typische Fehler in der
Artikulation. Beim Sprechen entweicht zu viel Luft durch die Nase, weshalb die
Kinder hypernasal klingen. Durch das Unvermogen, einen Uberdruck aufzu-
bauen, kénnen die Betroffenen auf3erdem keine Plosive wie /p/, /d/ oder /k/ bil-
den. Die logopadische Behandlung der Auffalligkeiten aufgrund der Spaltsymp-
tomatik gleicht der Therapie anderer Kinder mit Spaltfehlbildung ohne ED.

AbschlieRend sollen die Erkenntnisse dieser Arbeit beurteilt und ein Ausblick auf

weitere Forschungsansétze gegeben werden.
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7 Fazit und Ausblick

7.1 Schlussfolgerungen

Die Kernfragen der vorliegenden Arbeit ergeben sich aus dem mangelhaften For-
schungsstand bezuglich logopadischer Auffalligkeiten bei Kindern und Jugendli-
chen mit ED. Ziel der explorativen Studie ist es unter anderem Herausforderun-
gen im Alltag der Betroffenen zu dokumentieren und zu quantifizieren. Auch soll
die Arbeit eine Einsicht in die therapeutische Versorgungslage und mdgliche In-
terventionen bieten. Inwiefern diese Aufgabenstellungen erfillt werden kénnen,

wird im Folgenden erortert.

Durch die offene und umfangreiche Gestaltung des Fragebogens und der Inter-
views, kann das Ziel einer umfassenden Dokumentation von Problemstellungen
weitestgehend erreicht werden. Die Arbeit gibt einen Uberblick iber die in den
Bereichen relevanten Problemstellungen. Einige Alltagstheorien aus der ,Selbst-
hilfegruppe ED e.V.” lassen sich bestatigen. Jedoch werden auch neue, bisher

nicht diskutierte Erkenntnisse aus den Interviews gewonnen.

In der Untersuchung werden aul3erdem Schwerpunkte in der Behandlung von
Kindern und Jugendlichen mit ED und den angewandten Interventionen sichtbar.
Defizite in der Versorgungslage konnten deutlich herausgearbeitet werden. Dies
bietet klare Ansatze fur MaBhahmen zur besseren Unterstiitzung von Betroffe-

nen.

Ein weiteres Anliegen der Arbeit ist es, die Schwierigkeiten zu quantifizieren und
Zusammenhange herzustellen. Durch die Kombination einer quantitativen mit ei-
ner qualitativen Auswertung, kbnnen beide Ziele verfolgt werden. Das hetero-
gene Storungsbild und das seltene Vorkommen einiger ED-Formen mindert die
Aussagekraft von aufgetretenen Korrelationen jedoch etwas. Trotzdem ist es
mdglich, einen Uberblick tiber Stérungsschwerpunkte in den Bereichen Stimme,

Sprechen und Schlucken zu geben.

Aus den Ergebnissen dieser Arbeit lassen sich folgende Empfehlungen ableiten,
die einen Beitrag zur Verbesserung der Lebensqualitdt der Betroffenen leisten

konnen.
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Besteht aus Sicht der Eltern von ED-Erkrankten der Wunsch nach Unterstlitzung
durch Fachpersonal, kann dies im Rahmen von Beratungsangeboten oder einer
Therapie erfolgen. Werden diese nicht ausreichend angeboten, liegt es bisher in
der Verantwortung der Eltern, dies zu verlangen. Einige Strategien, die einfach
zuhause umzusetzen sind, sollten mit medizinischem Personal abgesprochen

werden. So kann sichergestellt werden, dass die Durchfiihrung ungefahrlich ist.

Von Seiten der Arztinnen und Arzte sowie der medizinischen Heilmittelerbringen-
den muss das Angebot fur Beratung und Unterstiitzung ausgebaut werden. Da
einige Behandlungsansatze wie die Stimmtherapie bisher unterreprasentiert
sind, sollte der Blick auf die Bandreite mdglicher Stérungsbilder ausgeweitet wer-
den. Auch die momentan seltene Behandlung der Mundtrockenheit sollte zum

Beispiel durch die Nutzung von Praparaten verbessert werden.

7.2 Schwéachen

Aus den Befragungen konnen einige Erkenntnisse gewonnen werden, jedoch
sind Fragenbdgen und Interviews, wie alle subjektiven Methoden sehr fehleran-
fallig. Objektive Methoden kdnnen Sachverhalte unvoreingenommener darstel-
len. Im Rahmen dieser Arbeit muss sich auf die Angaben der Eltern verlassen
werden. Eine Objektivierung der Antworten wéare durch die Beobachtung ver-
schiedener Parameter durch Fachpersonal moglich. Als Beispiel kann hier die
Beurteilung des Stimmklangs herangezogen werden. Die Befragten konnten im
Interview angeben, ob die Stimme rau, heiser oder behaucht klingt. Geschultes
Personal kann dies anhand der RBH-Skala beurteilen (Hammer & Teufel-Diet-
rich, 2017, S. 133). Diese ist sachlicher und differenzierter als das gewahlte Vor-
gehen. Auch ware die Einschatzung durch mehrere Personen objektiver. Die Be-
urteilung der Fragen durch Fachpersonal hétte jedoch eine zeitintensivere und
personliche Vorstellung der Teilnehmenden ndtig gemacht. Dies war im Rahmen
dieser Arbeit nicht mdglich. Eine differenzierte Betrachtung der durch die Inter-

views eruierten Problemstellungen ware empfehlenswert.

Eine weitere Schwachstelle der Arbeit sind die fehlende Referenzwerte. Da diese
in der Literatur bisher nicht zu finden sind, ware der Vergleich mit einer gesunden
Kontrollgruppe sinnvoll. Dies kbnnte die Aussagekraft der Ergebnisse dieser Un-

tersuchung erhéhen.

41



Ein letzter Aspekt ist die Zusammenstellung der Gruppe von Probandeninnen
und Probanden. Aus der Seltenheit der Erkrankung ergibt sich eine eher kleine
Zahl an Teilnehmenden. Um diese nicht noch weiter einzuschranken, wurde eine
recht grof3e Altersspanne von null bis 18 Jahren gewéhlt. Da die haufigste Form
von ED vor allem an Jungen vererbt wird, ergibt sich eine ungunstige Verteilung
der Geschlechter und ED-Formen. Aufgrund des heterogenen Erscheinungsbil-
des von ED lassen sich die Ergebnisse nur schwer miteinander vergleichen, wes-
halb einige Einzelfélle separat diskutiert wurden. Da die gerade aufgefiuihrten
Schwachen der Arbeit jedoch mit dem seltenen Auftreten der Erkrankung zusam-
menhangen, kann dies nur mit grof3 angelegten, internationalen Studien vermie-

den werden. Dies war ebenfalls im Rahmen der Arbeit nicht méglich.

7.3 Weiterer Forschungsbedarf

Aus den Aufgefiihrten Erkenntnissen und Schwachstellen dieser Arbeit, ergibt
sich der Bedarf nach weiteren wissenschaftlichen Untersuchungen beziglich lo-
gopadischer Auffalligkeiten bei Kindern und Jugendlichen mit ED. Zunachst mus-
sen die Ergebnisse dieser Arbeit durch objektive Studien und den Vergleich mit
einer gesunden Kontrollgruppe verifiziert werden. Des Weiteren erscheint eine
differenziertere Betrachtung der einzelnen Stérungsbilder sinnvoll. Ein besonde-
res Augenmerk sollte dabei auf die Bereiche Stimme und Schlucken gelegt wer-
den. Die Einschrankungen in Bereich Sprechen sind weniger problematisch, die
Ursache plausibler und Behandlung klarer als bei den anderen Themen.

Weitere Forschung ist aul3erdem beziiglich der zugrundeliegenden Pathomecha-
nismen vonnoten. So kann ein besseres Verstandnis der Erkrankung und eine
wissenschaftliche Grundlage fur therapeutische Behandlungsansatze geschaf-

fen werden.

Da die Trockenheit der Schleimhaut vielen Funktionseinschrénkungen zugrunde
liegt, muss aulRerdem die Behandlung dieser in den Fokus genommen werden.
Insbesondere soll festgestellt werden, ob Praparate sich positiv auf die Schleim-

haute von ED-Betroffenen auswirken kénnen.

Abschlief3end lasst sich festhalten, dass ED eine Erkrankung ist, die Kinder und
Jugendliche im Alltag einschréankt. Die Lebensqualitat Betroffener wird durch eine
Vielzahl an Herausforderung bei der Stimmgebung, der Aussprache und der
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Ernahrung gemindert. Die Bandbreite logopadischer Forschungs- und Interventi-

onsmadglichkeiten wurde bisher jedoch nicht voll ausgeschopft.

Als positiv zu betrachten ist, dass bereits weitere Forschungsbestrebungen er-
kennbar sind. In der Abteilung fir Phoniatrie und Padaudiologie des Uniklinikums
Erlangen ist eine neue Studie geplant, die direkt auf den Erkenntnissen dieser
Arbeit aufbaut. Menschen mit ED kdnnen so aktiv an der Erforschung ihrer Er-
krankung teilhaben und diese lenken, sodass sie an der Verbesserung ihrer Le-

bensqualitat mitwirken.
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Anhang 1: Fragebogen

Interview-Nr.: Datum:

Fragen zur Erfassung logopidischer Auffilligkeiten bei
Patient:innen mit ektodermaler Dysplasie

A) Allgemeine Informationen

Alter: Geschlecht:
ED-Form: Betroffene Gene:
O XLHED/ O EDA (Friither ED1, EDAL)
Christ-Siemens-Touraine Syndrom
O hypohidrotische ED (HED) O EDAR
[ anhidrotische ED (AED) O EDARADD
[ hidrotische ED/Clouston-Syndrom [0 TRAF6
O AEC-Syndrom 0O WNTI10A
O EEC-Syndrom O TP63
O |

B) Symptome im HNO-Bereich
Frage 1: Besteht eine Lippen-, Kiefer-, Gaumen-, Segel-Fehlbildung? [0 Ja [ Nein
Wenn ja:
Welche Strukturen sind betroffen?

Ist die Spalte ein- oder beidseitig?

Frage2:  Ist der Zahnstatus Thres Kindes auffillig? O Ja 0O Nein

Wenn nein, weiter mit Frage 5.

Wenn ja, beschreiben Sie den Zahnstatus niiher.
O Einige Zihne sind nicht angelegt.
O Nur wenige Zihne sind angelegt

O Die bleibenden Zihne sind nicht
vorhanden

O Formanomalien (Zapfenform)

O Andere Auffilligkeiten
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Interview-Nr.:

Frage 3: Ist Ihr Kind in kieferorthopédischer Behandlung?

Frage4:  Hat Ihr Kind eine Zahnprothese?

Wenn ja, beschreiben Sie diese niiher.

Frage 5: Ist das Horvermogen IThres Kindes beeintréichtigt?

Wenn ja:
Beschreiben Sie dies niher.

Behandlung (Wann/Wie)

Frage 6:  Leidet Ihr Kind héufig unter Infekten im HNO-Bereich?

Wenn ja:
Welche?
Wie oft?

Lungenentziindung/Nasengriin?

Frage7:  Leidet Ihr Kind unter Mundtrockenheit?

Wenn nein, weiter mit Frage 9

Wenn ja, wie oft?

Frage 8: Behandeln Sie diese?
Wenn ja:

Wie/ Womit
Wie oft?

Frage9:  Hat Ihr Kind Probleme im Bereich der Nase?

Wenn ja, welche und wie behandeln Sie diese?

Frage 10:  Gibt es weitere Symptome?

O Ja
O Ja

O Ja

O Ja

O Ja

] Ja

O Ja

O Nein
O Nein

O Nein

O Nein

O Nein

O Nein

O Nein

O Nein
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Interview-Nr.:

C) Zusammenhang Logopidie

Frage 11:  War Ihr Kind schon einmal in logopidischer Therapie? O Ja
Wenn ja:
Weshalb?
Wie lange?
Wann?
Frage 12: Halten Sie logopédische Therapie bei lhrem Kind fiir O Ja
sinnvoll?
Weshalb?
Frage 13:  Gab/ Gibt es Auffilligkeiten in der motorischen O Ja
Entwicklung Thres Kindes? ( O Ergo [ Physiotherapie)
Frage 14: Wie ist die allgemeine Kérperspannung lhres Kindes?
O Unauffillig
O Hypoton (Eingesunken)
O Hyperton (Steif/Unflexibel)
D) Symptome im Bereich Stimme
Frage 15: War Ihr Kind bereits im Stimmbruch? O Ja
Frage 16: Beschreiben Sie den Stimmklang lhres Kindes.
Normale Lautstiirke Rufstimme/erhéhte Lautstiirke
O Rau/kratzig O Rau/kratzig
O Behaucht/luftig O Behaucht/luftig
O Heiser O Heiser
O Diinn O Diinn
[ Nicht tragfihig [ Nicht tragfihig
O O

O Nein

O Nein

O Nein

O Nein
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Interview-Nr.:

Frage 17:  Was trifft auf die Sprechlautstirke ihres Kindes zu?
O Mein Kind ist im Alltag gut verstindlich. (Esstisch)

[ Ich muss mein Kind im Alltag bitten lauter zu sprechen.
O Ich muss mein Kind im Alltag bitten leiser zu sprechen.
O Ich muss mein Kind im Alltag bitten Gesagtes zu wiederholen.

O Mein Kind ist bei hoher Lautstiirke gut verstindlich. (Spielplatz, Sport, Gruppe)

Frage 18: Wie klingt die Stimme Ihres Kindes im Vergleich zu anderen Kindern?
[J Héher O Tiefer [ Gleich

Frage 19: Klagt Ihr Kind beim Sprechen iiber Missempfindungen wie [ Ja O Nein
O Schmerzen
(0 Fremdkérpergefiihl
O Kratzen

O Weitere

Frage 20: Riuspert sich Thr Kind hiufig? O Ja O Nein

Wenn ja, wie oft?

Frage 21:  Weitere Auffilligkeiten? O Ja O Nein

E) Symptome im Bereich Schlucken

= Friihkindliche Ernihrung

Frage 22: Konnte [hr Kind gestillt werden? O Ja O Nein
Frage 23:  Gab es Schwierigkeiten in der frithkindlichen Erndhrung? O Ja O Nein
Wenn ja, beschreiben Sie diese niiher.

[0 Umstellung auf Brei:
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Interview-Nr.:

O Verschlucken/ Husten

O Heraufwiirgen von Nahrung

O Weitere
Frage 24:  Hatten bzw. haben Sie Strategien im Umgang mit O Ja O Nein
Schwierigkeiten?

Wenn ja, beschreiben Sie diese niiher.

Frage 25: Haben Sie Hilfe/Beratung zur Erndhrung erhalten? O Ja O Nein

Frage 26: Hiitten Sie sich Beratung zur Essenssituation speziell fiir O Ja O Nein
Kinder und Sauglinge mit ED gewiinscht?

Wenn ja, mit welchen Inhalten?

- Heute

Frage 27:  Hat Ihr Kind Schwierigkeiten in der heutigen Erndhrung? O Ja O Nein
Frage 28:  Hat Ihr Kind Schwierigkeiten beim Schlucken von O Ja O Nein

[0 Festem (Brot mit Rinde, Karotte)
O Breiigem (Apfelmus, Joghurt)
[ Fliissigem (Wasser)

[0 Mischkonsistenzen (Joghurt mit
Stiickchen)

Frage 29: Kann Ihr Kind bestimmte Nahrungsmittel nicht essen? O Ja O Nein

Wenn ja, welche und warum?
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Interview-Nr.:

Frage 30:  Verschluckt sich Ihr Kind beim Essen?

O Ja

Wie oft? [0 Bei jedem Biss oder Schluck
[0 Mehrmals pro Mahlzeit

[0 Mehrmals pro Tag

[ Seltener
Bei welchen
Nahrungsmitteln/K onsistenzen?
Husten? O Ja

Frage 31: Wie viel Flissigkeit trinkt Ihr Kind zum Essen?

Frage 32: Isst Ihr Kind besonders schnell oder langsam?

O Sehr langsam [0 Langsam O Weder noch [0 Schnell

Frage 33: Beobachten Sie eine oder mehrere der folgenden
Verhaltensweisen, wenn Ihr Kind schluckt?

O Grimassen

O Ger#usche

O Erhéhter Kraftaufwand

O Grolie Bewegungen (Kopf/Hals)
O Weitere

Frage 34: Hat Ihr Kind Gewohnheiten im Mundbereich?
Wann und wie oft treten diese auf?

[ Nigelkauen

O Daumenlutschen

O Schnuller

O Schmusetuch

O Lippen lecken oder beiflen
O Weitere

Frage 35:  Hat Ihr Kind in Ruhe den Mund geschlossen?

Frage 36: Liegt die Zunge Ihres Kindes auflerhalb des Mundes/
zwischen den Lippen?

O Nein

O Nein

Gliser/Mabhlzeit

[ Sehr schnell

O Ja

O Ja

O Ja
O Ja

O Nein

O Nein

O Nein
O Nein
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Interview-Nr.:

Frage 37: Beschreiben Sie die Zunge Thres Kindes:

O Breit/flach
O Zu groB

O Zu schwach
[0 Angemessen
[0 Weitere

Frage 38: Atmet Ihr Kind in Ruhe durch den Mund?
Frage 39:  Liuft Ihrem Kind Speichel aus dem Mund?

Frage 40: Weitere Auffilligkeiten beim Schlucken oder Essen?

F) Symptome im Bereich Sprechen

Frage 41:  Verstehen Sie Ihr Kind, wenn es spricht?
Frage 42:  Verstehen andere lhr Kind, wenn es spricht?

Frage 43:  Spricht Ihr Kind einzelne Laute/Buchstaben undeutlich oder
falsch?

Wenn ja, welche Laute sind betroffen?

Frage 44:  Spricht Ihr Kind insgesamt undeutlich?

Frage 45:  Weitere Auffilligkeiten im Sprechen?

O Ja
O Ja
O Ja

O Ja
O Ja
O Ja

O Ja
O Ja

O Nein
O Nein

O Nein

O Nein
O Nein

O Nein

O Nein

O Nein
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