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CDKL5-Mutation und  
Rett-Syndrom
CDKL5 (Cyclin-Dependent Kinase-Like 
5) bezeichnet ein Gen auf einem Arm 
des X-Chromosoms sowie ein Protein, 
dessen Bildung von diesem Gen gesteuert 
wird. Es scheint eine Rolle bei der Regu-
lierung der Aktivität anderer Gene und 

Proteine zu spielen, einschließlich z.B. 
des MECP2-Gens, dessen Mutation zur 
Ausbildung des Rett-Syndroms führen 
kann (MGZ, 2013; www.cdkl5uk.org1).
Bei beiden Arten von Mutationen der 

1 uk steht hier für die Länderkennung United 
Kingdom im Unterschied zur Abkürzung UK für 
Unterstützte Kommunikation

Gene CDKL5 und MECP2 können schwe-
re neurologische Störungen mit einem 
charakteristischen Muster kognitiver und 
funktionaler Entwicklungsstagnationen 
auftreten (Fehr et al., 2013; Schnermann 
& Schmidt, 2001; Sarimski, 2003). Mäd-
chen und Frauen sind aufgrund der Ver-
ortung der Gene MECP2 bzw. CDKL5 auf 
dem X-Chromosom häufiger betroffen. 
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Zusammenfassung: Menschen mit der seltenen Diagnose Rett-
Syndrom zeigen mit Hilfe Unterstützter Kommunikation (UK) 
kommunikative Leistungen, die ihnen wegen schwerer kog-
nitiver und sprachlicher Beeinträchtigungen lange Zeit abge-
sprochen wurden. Bei einer noch weniger erforschten Form des 
atypischen Rett-Syndroms mit einer CDKL5-Gen-Mutation treten 
ähnliche Symptome wie im späteren Verlauf des klassischen 
Rett-Syndroms auf. Es stellt sich daraus ableitend die Frage, 
ob die mehrfach beschriebene erfolgreiche UK mit Menschen 
mit typischem Rett-Syndrom auch auf die Kommunikation mit 
Menschen mit atypischem Rett/CDKL5-Mutation übertragbar ist. 
Ziel der vorliegenden Befragung war die Ermittlung des derzei-
tigen kommunikativen Verhaltens und dessen Formen zwischen 
Kindern mit CDKL5 und deren Eltern bzw. BegleiterInnen. Dafür 
wurden die Erfahrungen innerhalb einer deutschen und einer 
internationalen CDKL5-Facebook-Gruppe erfragt und deskriptiv 
ausgewertet. Die Ergebnisse der Umfrage zeigen, dass diese 
Eltern und Kinder auf sehr individuelle Weise miteinander 
kommunizieren. Vereinzelt werden Formen und Elemente der UK 
eingesetzt und zeigen eindeutige Möglichkeiten und Ressourcen 
bei der Entwicklung der Kommunikation zwischen Menschen 
mit und ohne CDKL5. Bemängelt wird, dass die professionelle 
Unterstützung dabei zeitlich und inhaltlich unzureichend ist und 
die Eltern bisher hauptsächlich im Alleingang die verschiedenen 
Wege multimodaler UK ausprobieren und sich dazu selbständig 
weiterbilden.

Abstract: People with the rare diagnosis of Rett syndrome who 
use Augmentative and Alternative Communication (AAC) show 
communication skills that have been denied to them due to 
severe cognitive and linguistic impairments for a long time. In 
the even less researched form of atypical Rett syndrome with 
CDKL5 gene mutation symptoms occur that are similar to the 
later stage of classic Rett syndrome. These similarities raise the 
question if the success shown when AAC was used for people 
with typical Rett syndrome can also be observed when AAC is 
applied to people with atypical Rett/CDKL5-Mutation. The aim 
of this survey was to assess the current communication patterns 
and behaviour between children with CDKL5 and their parents 
or caregivers. Members of a German and an international 
CDKL5 support group on Facebook have been asked to share 
their experiences in this respect, using a survey template. The 
results have been analysed descriptively and they show that 
these parents/care givers and children communicate in a very 
individual manner. In those cases where methods and elements 
of AAC were used, clear opportunities and resources in the de-
velopment of communication between people with and without 
CDKL5 could be observed. Concerns were raised in the returned 
completed surveys, about the lack of professional support, which 
was deemed insufficient in terms of input of time and content. 
Parents are on their own when educating themselves about AAC 
and trying to find the most suitable method(s) for their child.

Unterstützte Kommunikation 
und CDKL5 
– Eine Untersuchung mit Umfrage

Augmentative and Alternative Communication and CDKL5 - An investigation with survey

Michael Wahl, Tina Zeidler und Holger Hünermund
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Für das seit 1966 bekannte Rett-Syn-
drom wurden 1999 die genetischen Aus-
löser identifiziert (www.rett-syndrom-
deutschland.de). Bei der am häufigsten 
vorkommenden klassischen Form des 
Rett-Syndroms ist der Verlauf charakte-
ristisch: nach weitgehend unauffälliger 
prä- und postnataler Entwicklung der 
Kinder kommt es zu bereichsübergrei-
fender verlangsamter Reifung bis zum 
Stillstand und schließlich zum Verlust 
von bereits erworbenen Kompetenzen.
Neben dem klassischen Rett-Syndrom 
werden zahlreiche Varianten beschrieben 
(Wilken, 2004; Schnermann & Schmidt, 
2001; Laccone, 2006), wie z.B. die “ear-
ly onset seizure”-Form, eine Form, die 
durch sehr frühe epileptische Anfälle 
auffällt, wodurch die Symptome meist 
nicht eindeutig zu bestimmen sind „... 
[und die] geprägt [ist] durch einen frü-
hen Beginn und eine ausgeprägte Behin-
derung“ (Sträßer, Reinartz, & Reinartz, 
2006, S. 9). Aufgrund dieser Beschrei-
bung liegt die Vermutung nahe, dass 
es sich bei dieser als Rett-Variante be-
zeichneten Form um das erst später be-
schriebene eigenständige Krankheitsbild 

CDKL5 handelt, welches durch CDKL5-
Mutation ausgelöst werden kann.
Im Jahr 2003 wurde innerhalb veröf-
fentlichter Fallstudien ein Zusammen-
hang vermutet zwischen Mutationen 
im CDKL5-Gen und einem Komplex an 
Symptomen, von denen einige mit phäno-
typischen Merkmalen des Rett-Syndroms 
übereinstimmten und andere nicht, wie 
z.B. die erwähnte früh auftretende Epi-
lepsie (www.cdkl5.com). CDKL5-Muta-
tion, damit einhergehende Beeinträchti-
gungen und Fördermöglichkeiten werden 
seitdem separat erforscht (Kalscheuer et 
al., 2003; www.cdkl5uk.org).

Erscheinungsbild  
CDKL5-Mutation
Die Forschungs- und Publikationslage zur 
CDKL5-Mutation ist bis jetzt begrenzt, 
weil die Zusammenhänge zwischen den 
Komponenten der Krankheit noch nicht 
lange bekannt sind und bis heute nur 
einige Hundert diagnostizierte Menschen 
weltweit dokumentiert sind, bei rapide 
wachsender Fallzahl (www.cdkl5.com). 
Allein in Frankreich wurden innerhalb 
eines aktuellen groß angelegten Scree-
nings bisher über 50 Fälle identifiziert 
(Nemos et al., 2009; Philippe, 2014). In 
Italien sind über 70, in Spanien 20 und in 
Griechenland fünf Menschen mit CDKL5 
erfasst worden (Newey, 2014). In einer 
deutschsprachigen Selbsthilfegruppe 
sind bereits 17 betroffene Familien re-
gistriert.
Epileptische Enzephalopathien vom 
frühen Kindesalter an, tiefgreifende 
Entwicklungsstörungen, ausgeprägte 
Hypotonie und gleichzeitig auftreten-
de Rett-Syndrom-ähnliche Symptome 
werden seit einigen Jahren mit einer 
CDKL5-Genveränderung in Verbindung 
gebracht (Kilstrup-Nielsen et al., 2012). 
Der Kenntnisstand zur Funktion des seit 
2004 lokalisierten CDKL5-Gens ist noch 
recht begrenzt, allerdings scheint das 
gleichnamige Protein, dessen Bildung 
vom Gen gesteuert wird und das selbst 
eine regulierende Funktion für die Bil-
dung weiterer Proteine einnimmt, für 
das reifende Gehirn eine Bedeutung zu 
haben (ebd.).
Der Verlauf der klinischen Symptoma-
tik wird vom Medizinisch Genetischen 
Zentrum München (MGZ, 2013) unter 
dem Aspekt der charakteristischen Ent-
wicklung der medikamentös schwer ein-
stellbaren Epilepsie vom frühen Kind-
heitsalter an beschrieben. Neben der 

Verschiedene Arten von epileptischen Anfällen, beginnend in den ersten Lebensmonaten; 
neurologische Notfälle wie (nonconvulsiver) Status epilepticus

tiefgreifende Entwicklungsverzögerung und geistige Behinderung

geringe feinmotorische Fähigkeiten, sehr begrenzte Hand-Fähigkeiten

Handstereotypien oder Verweildauer der Hände im Mund (Mouthing)

infantile Spasmen

Dyspraxie bzw. Apraxie

geringer Muskeltonus oder gemischter Tonus

begrenzte oder fehlende Sprache

hohe Schmerztoleranz

diverse gastrointestinale Störungen, wie Reflux, Magen-Darm-Störungen, 
Nahrungsmittelallergien usw.; gastrointestinale Notfälle wie z. B. Darmverschluss

Unregelmäßigkeiten der Atmung, wie Hyperventilation, Infektionen der Lunge, Apnoe; 
Respiratorische Notfälle wie Aspirationspneumonie

kardiologische Symptome wie Herzrasen, abweichende Befunde auf einem EKG

Autismus-ähnliche Tendenzen

Überempfindlichkeit auf Berühren

sehr armer oder fehlender Blickkontakt

kortikale Sehbehinderung, Strabismus, Nystagmus

erhebliche Schlafstörungen

Zähneknirschen

Episoden von Lachen oder Weinen ohne Grund

Übereinanderschlagen der Beine („crossed legs“)

Tabelle 1 CDKL5 Symptomatik

Abbildung 1 Ein Mädchen mit CDKL5, welches einige der typischen Symptome zeigt.
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Epilepsie zeigen die Kinder eine musku-
läre Hypotonie und wenig Augenkontakt 
(ebd.). Alle anderen Symptome treten 
ebenfalls sehr früh auf; eine regelhafte 
Entwicklung wie zeitweise beim Rett-
Syndrom wird bei CDKL5 nicht oder in 
sehr viel geringerem Maße beschrieben. 
Die Symptome in Tabelle 1 werden von 
der Internationalen Stiftung für CDKL5-
Forschung bei CDKL5 (www.cdkl5.com) 
aufgeführt, wobei nicht bei jedem dia-
gnostizierten Kind sämtliche Phänomene 
vorkommen bzw. auch noch weitere nicht 
genannte Symptome vorkommen können.

Unterstützte 
Kommunikation bei  
Rett-Syndrom
Einige Phänomene der Rett-Syndrom- 
und CDKL5-Symptomatik, die einen un-
mittelbaren Einfluss auf die Formen der 
Kommunikation haben, werden genau 
so bei fortgeschrittenem Rett-Syndrom 
beschrieben. Zum Forschungsstand dazu 
informiert Tabelle 2.

Forschungsstand zu 
Unterstützter Kommunikation 
bei Rett-Syndrom
In einem 2014 erschienenen Sammelband 
werden Konzepte alternativer Kommuni-
kationsformen aus der Praxisperspektive 
in ihrer gesamten komplexen Bandbreite 
dargestellt (Braun, Koch-Buchtmann, & 
Westphal, 2014).
Ein systematisches Review trägt die Er-
gebnisse zu den kommunikativen Fähig-
keiten bei Rett-Syndrom aus zahlreichen 
Studien zusammen (vgl. Sigafoos et al., 
2009). Die AutorInnen stellen die Not-
wendigkeit weiterer umfassender Un-
tersuchungen zu den kommunikativen 
Fähigkeiten klar in den Fokus. Die der-
zeitige Studienlage erlaubt keine gene-
ralisierbaren Rückschlüsse. Obwohl es 
bisher wenige umfassende Untersuchun-
gen über den Einsatz von UK bei Kindern 
mit Rett-Syndrom gibt, lassen sich viele 
einzelne Studien und Erfahrungsberichte 
von PädagogInnen und Eltern aus den 
vergangenen Jahren finden:
Als Mütter betroffen, mit teilweise päda-
gogischem oder therapeutischem Hinter-
grund, beschreiben Koch (2012), Dieck-
mann (2006) und Malzer (2007-2014) 
ihre erfolgreichen Eigenbemühungen 

Phänomen Einfluss auf Kommunikation

Apraxie Verloren gehen Fähigkeiten zum motorischen Agieren und Reagieren. Einige 
Fähigkeiten der motorischen Steuerung bleiben erhalten und funktionieren 
zeitweise bei einem automatisierten und unbewusst ausgelösten Ereignis 
ohne Überlegung. Das kann verwirrend sein und als Eigensinn interpretiert 
werden, da es scheint, dass das Kind zeitweise eine Aufgabe zu erledigen 
vermag. Je stärker allerdings das Kind sich anstrengt, desto schwieriger kann 
es etwas ausführen oder erfüllen.
Manchmal scheint es so, als ob das Kind sich abwendet, bevor es 
Beabsichtigtes erreicht hat. Wenn nicht gewartet wird, kann das als 
Ablehnung oder falsche Reaktion erscheinen, obwohl das Kind die 
Bewegung fertig ausführen möchte. Ein verzögerter Prozess der Bearbeitung 
von Absicht in die Handlung ist typisch für diese Mädchen.
Die Apraxie wirkt sich auch auf die Muskeln der Sprechmotorik aus und 
beeinflusst weitere kommunikative Fähigkeiten, einige nonverbale soziale 
Signale und das Halten des Blickkontaktes.
Das Nichthaltenkönnen des Blickkontaktes beeinträchtigt auch die 
Triangulierung, also das Bewegen der Augen zwischen einem gewünschten 
Objekt und einer Person, eine in der Entwicklungspsychologie als Meilenstein 
gewertete vorsprachliche Kompetenz.
Das Warten auf eine Antwort mit anteilnehmender Vorfreude 
ist entscheidend für einen Erfolg. Die Kinder lernen, die 
KommunikationspartnerInnen zu erkennen, die sich die nötige Zeit nehmen, 
um auf sie zu warten und entscheiden so, ob sich ihre Anstrengungen 
lohnen.

Stereo-
typien

Neurologische Stereotypien behindern zusätzlich motorische Handlungen. 
Typisch sind das Händewringen, Hände oder Finger in den Mund stecken 
(Mouthing) und Variationen davon. Bei geplanten Handlungen, deren 
Ausführung durch Apraxie bereits erschwert ist, müssen zusätzlich noch 
die Stereotypien überwunden werden (Burkhart, 2012). Dadurch fällt das 
Zeigen auf Objekte oder Personen schwer (von Tetzchner & Martinsen, 2000) 
und es ist überwiegend unmöglich, sich mittels Gebärden oder anderer 
Körpersprache verständlich zu machen (Hunter, 1999). 
Der hilfsmittelgestützten Kommunikation kommt aufgrund der 
eingeschränkten körpereigenen Kommunikationsmöglichkeiten aus 
diesem Grund eine besondere Rolle zu. Viele Kinder können auch mit 
fortgeschrittener motorischer Beeinträchtigung noch lange einfache Schalter 
bedienen (von Tetzchner & Martinsen, 2000) und auf diese motivierende Art 
in die Ursache-Wirkungs-Zusammenhänge eingeführt werden. 
Zusätzlich und falls die Ansteuerung von Schaltern mit den Händen nicht 
(mehr) möglich ist, kann das Zeigen mit den Augen und die zielgerichtete 
Blickrichtung eingesetzt werden (ebd.).

Weitere 
syndrom-
spezifische 
Besonder-
heiten

Das Arbeitsgedächtnis kann nur mit einer begrenzten Menge an 
Informationen zur gleichen Zeit umgehen. Automatismus-Fähigkeiten 
werden manchmal erreicht, manchmal aber auch nicht oder wieder 
verloren, vor allem diejenigen mit einer motorischen Reizantwort, und so 
muss die Konzentration auf jede einzelne Komponente gelenkt werden, um 
ein Handlungsziel zu verfolgen. Die für eine effektive Kommunikation zu 
koordinierenden Fähigkeitskomponenten sind im Einzelnen beeinträchtigt 
und in Kombination erst recht:
- die sensomotorischen Anforderungen, die Einfluss haben auf Motivation, 
Anstrengung, Ausführungs-Planung, Ausdauer, Automatismus, auditive 
Filterung, Reaktionszeit, visuelle Diskriminierung, visuelles Scanning/
Gedächtnis und visuelle Verfolgung,

- die kognitiven Anforderungen, ebenfalls notwendig für Motivation, aber 
auch für das Verständnis von Ursache/Wirkungs-Zusammenhängen, 
Initiierung von Handlungen, Unterscheidung von Zweck und Funktion, 
die Entwicklung kognitiver Schemata, aktive Auswahl, Versuch und Irrtum, 
Problemlösung und Gedächtnis, 

- und die sprachlichen Anforderungen, zu denen wiederum Motivation, 
Prozesse der Sprachpraxis, Pragmatik, Frageprozesse, auditive Filterung, 
Verarbeitung des Zeichensatzes, Syntax/Grammatik, Konzentration auf die 
Aufgabe und Gedächtnis gehören.

Tabelle 2 Phänomene der Rett-Syndrom-Symptomatik und der Einfluss auf die Kommunikation nach 
Burkhart (2007)
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beim Kommunikationsaufbau und -pro-
zess mit ihren Töchtern. Angelika Koch 
(2012, S. 11.050.001) verarbeitet in dem 
Artikel „Die Mädchen mit den sprechen-
den Augen“ eine Umfrage unter 27 Eltern 
von Frauen und Mädchen, die zwischen 
zehn und 19 Jahre alt sind und UK nutzen. 
Dreizehn Mädchen bekommen sogenann-
te ‚sprechende Tasten‘ angeboten; mit 
komplexen elektronischen Kommunika-
tionshilfen arbeiten fünf Mädchen, vier 
davon nach dem Übergang mit ‚sprechen-
den Tasten‘. Auch Gebärdensprache, ein-
fache Gebärden, einfache elektronische 
Kommunikationshilfen sowie Symbole 
werden von den anderen – teilweise mul-
timodal – verwendet (Koch, 2012).
In einer aktuellen Studie von Urbano-
wicz und MitarbeiterInnen wurden die 
Eltern von Mädchen mit Rett-Syndrom zu 
den kommunikativen Kompetenzen ihrer 
Töchter befragt. Alle Eltern bestätigten 
die Möglichkeiten der Kinder, Unbehagen 
auszudrücken und vielfältige Methoden 
bspw. Einzelvokalisationen, Augen- und/
oder Körperbewegungen für Nachfragen 
und in Auswahlsituationen einzusetzen 
(Urbanowicz et al., 2014).
In einer von Jurkoweit (2012) durchge-
führten Elternbefragung zu den kom-
munikativen Möglichkeiten von Kindern 
mit Rett-Syndrom gab rund die Hälf-
te der 39 Eltern (51,5%) an, dass ihre 

Kinder in der Lage sind, das Ursache-
Wirkungs-Prinzip zu verstehen. Genauso 
viele Kinder benutzen nach den Angaben 
Taster, wobei diese zum großen Teil auch 
diejenigen Kinder sind, von denen das 
Ursache-Wirkungs-Verständnis ange-
nommen wurde (ebd.). Die weiteren Er-
gebnisse der Befragung sind der Einsatz 
von nicht-elektronischen Hilfsmitteln bei 
19 Kindern und bei ebenso vielen die 
Nutzung elektronischer Unterstützungs-
instrumente. Bei einem Drittel sind das 
einfache Talker, wie beispielsweise ein 
BigMack, Step-by-Step oder GoTalk, bei 
einem Zehntel der Kinder dynamische 
Talker, bei ebenso vielen ein Power-Link, 
bei einigen wenigen Kindern adaptierte 
Geräte und/oder eine Art von Umwelt-
steuerung sowie bei einem Zehntel an-
dere elektronische Hilfsmittel wie z. B. 
der Computer (ebd.).
Zu tendenziell ähnlichen Ergebnissen 
kommt Felgenhauer (2010), die eben-
falls durch Befragung von Elternpaa-
ren die kommunikativen Bedürfnisse 
und Unterstützungsmöglichkeiten bei 
Rett-Syndrom untersuchte und die The-
se bestätigte, dass UK bei betroffenen 
Mädchen eine zentrale Rolle spielt. Fast 
alle Mädchen und Frauen konnten laut 
dieser Befragung durch UK beispiels-
weise ihre Bedürfnisse zum Ausdruck 
bringen, die Fortsetzung einer unter-
brochenen Handlung einfordern oder 
auf sich aufmerksam machen. Einzelne 
UK-Benutzerinnen konnten sogar mittels 
der Hilfsmittel Fragen stellen (Felgen-
hauer, 2010).
Die 3. Europäische Rett-Syndrom-Konfe-
renz in Maastricht 2013 widmete einen 
eigenen Veranstaltungsstrang dem The-
ma Kommunikation mit einer Vielzahl 
an Vorträgen, Filmdokumentationen und 
Workshops aus aller Welt. Allen gemein-
sam waren Erfolgsberichte und Optimis-
mus für eine weitere Entwicklung von 
UK-Mitteln und Kommunikationsstrate-
gien, angepasst an die besonderen Be-
dürfnisse, die das Rett-Syndrom mit sich 
bringt (www.europeanrettsyndromecon-
ferencemaastricht.eu). Vor allem die 
Technologie der Augensteuerung wurde 
auf Grundlage einer Studie mit über 100 
Frauen und Mädchen mit Rett-Syndrom 
als Möglichkeit erkannt, die kognitiven 
und sprachlichen Potenziale zu zeigen 
und zu entfalten (Garrett & Minto, 2013). 

Baptista und KollegInnen zeigen in einer 
2006 veröffentlichten Untersuchung die 
Möglichkeiten des Einsatzes von Augen-
steuerungen auf. Sie liefern Hinweise 
darauf, dass Mädchen mit Rett-Syndrom 
in der Lage sind, intentionale Blickbewe-
gungen durchzuführen (Baptista, Merca-
dante, Macedo, & Schwartzman, 2006).
Zudem wird auf verschiedenen Internet-
seiten, in Foren und in sozialen Netzwer-
ken deutlich, dass vor allem in betroffe-
nen Elternkreisen ein großes Interesse 
an der Thematik besteht und beständig 
wächst, weil diese die bedeutsamen 
Entwicklungschancen für ihre Kinder 
durch UK erkennen. Das führt zu regem 
Erfahrungsaustausch und gegenseitiger 
Unterstützung und nicht zuletzt zu einer 
verstärkten Verbreitung und Einforde-
rung von UK in Bildungseinrichtungen 
(www.rettforum.de). Linda Burkhart 
(2007, S. 1) formuliert „Everyone com-
municates, Communication begins with 
intent. Getting from intent to action is 
what is difficult for girls with Rett Syn-
drome. The result of the effort must be 
worth the effort“.
Braun (2014) schreibt treffend, dass UK 
nicht dazu führt, „… dass die Kommuni-
kation mit Menschen mit Rett-Syndrom 
ganz plötzlich völlig unproblematisch 
und eindeutig wird.“ Allerdings bietet 
die UK ein „… entscheidendes Mehr an 
selbstbestimmter Kommunikation…“ 
(Braun, 2014, S. 26).

Umfrage zu Kommunikation 
und Unterstützter 
Kommunikation bei CDKL5
Für erste Informationen zu dieser Thema-
tik, für die bisher keine Veröffentlichung 
einer systematischen Untersuchung ge-
funden werden konnte, wurde es für re-
levant erachtet, eine Umfrage in einem 
sozialen Netzwerk zu starten, in der sich 
betroffene Eltern und professionell mit 
CDKL5-Menschen Arbeitende weltweit 
austauschen.

Fragestellungen  
und Ziel der Umfrage
Die wesentlichen Fragen dieser Umfrage 
lauteten:
Wie kommunizieren Eltern oder weite-
re Bezugspersonen mit Kindern, gege-
benenfalls auch Erwachsenen, mit der 
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Diagnose CDKL5? Wird dafür UK und 
dazugehörige Beratung angeboten und 
eingesetzt?
Ziel der Untersuchung ist die Informati-
onsgewinnung zum derzeitigen Einsatz 
von UK und die Einschätzung der kom-
munikativen Möglichkeiten bei Menschen 
mit der Diagnose CDKL5 aus der Sicht der 
Eltern und anderer Bezugspersonen. Die 
Ergebnisse können als Grundlage für 
weitere Diagnose- und Förderansätze 
bzw. Forschungsfragen dienen.

Annahmen
1. 	Die Phänomene der Kommunikation 

bei CDKL5 haben tendenziell den glei-
chen Charakter wie die Phänomene 
der Kommunikation bei Rett-Syndrom 
im fortgeschrittenen Stadium.

2. 	Dabei gibt es eine breite Spanne der 
Ausprägung der Symptome und damit 
auch der Art der Kommunikationsbe-
einträchtigungen, sodass eine indivi-
duelle Einschätzung und Förderung 
notwendig ist.

3. 	Die eingeschränkten kommunikativen 
Fähigkeiten von Menschen mit CDKL5 
können mit UK gefördert werden.

Aufbau und Inhalt  
des Fragebogens
Der Fragebogen gliedert sich in einen 
Einleitungstext, eine allgemeine Daten-
abfrage, acht Komplexe mit detaillierte-
ren Fragen in geschlossener sowie offe-
ner Form (für beschreibende Erklärun-
gen) und ein Feld für Anmerkungen und 
Wünsche am Ende. Die Fragenkomplexe 
erheben folgende Informationen:

Durchführung der Befragung
Der Fragebogen wurde unter https://
www.umfrageonline.com/ als online-
Version erstellt und am 21.10.2013 ak-
tiviert. Bis zum 20.11.2013 war er in 
den geschlossenen Facebook-Gruppen 
CDKL5 Support group for Parents, Fa-
milies and Caregivers of Children with 
CDKL5 und unter CDKL5 Deutschland 
abrufbar. Zusätzlich und zeitlich vorab 
wurde der Fragebogen in Papierform an 
dem Stand der CDKL5 UK (hier: United 
Kingdom) im Rahmen der 3. Europä-
ischen Rett-Syndrom-Konferenz vom 17. 
bis 19.10.2013 in Maastricht ausgelegt 
und von Elternteilen bzw. BetreuerInnen 

von sieben Kindern ausgefüllt. Durch 
die weitere Teilnahme von 38 Facebook-
Gruppen-Mitgliedern erreichte der Fra-
gebogen insgesamt die Zahl n=45, wobei 
nicht alle TeilnehmerInnen alle Fragen 
beantwortet bzw. alle Felder ausgefüllt 
haben, sodass n von Frage zu Frage va-
riiert.

Ergebnisse
Auswertung der Befragung
Einige ausgewählte Ergebnisse der Be-
fragung werden deskriptiv dargestellt 

und in der anschließenden Diskussion 
auszugsweise interpretativ ausgewertet.

Zusammensetzung  
der Stichprobe
An der Umfrage beteiligten sich CDKL5-
BegleiterInnen aus elf verschiedenen 
Ländern (Abb. 2). Insgesamt wurden 45 
Fragebögen ausgefüllt.
Die Altersspanne der in den Antworten 
genannten 45 Kinder und Jugendlichen 
reicht in relativ gleichmäßiger Verteilung 
von 0;6 bis 17 Jahren, der Anteil an Jun-

Fragenkomplex Inhalt	 Fragetypen

1 
Bisherige 
Kommunikation

In welcher Form kommunizieren Sie miteinander?

Bitte beschreiben Sie (welche Hilfsmittel und 
anderes)!

geschlossen

offen

2 
Interaktion

Reagiert das Kind auf Ansprechen?

Beschreibung (wie reagiert es)?

geschlossen

offen

3 
Sprachverständnis

Reagiert es auf Geräusche oder Sprache?

Beschreibung (wie reagiert es)?

geschlossen

offen

4 
Verständnis von  
Ursache-Wirkungs-
Zusammenhängen

Hat Ihr Kind das Ursache-Wirkungs-Prinzip 
verstanden?

Drückt es gezielt einen Schalter, um Spielzeug 
bewegen zu lassen oder um den Fön einzuschalten 
oder eine Musikanlage?

Verwendet es einen Schalter für Anderes?

Bitte beschreiben Sie!

geschlossen

geschlossen

geschlossen

offen

5
Verständnis von Ja/
Nein-Konzepten

Versteht Ihr Kind Ja/Nein-Fragen und reagiert 
passend dazu?

Wenn Ja zuverlässig und eindeutig?

Klappt das mit allen Personen oder nur mit 
vertrauten?

Nähere Beschreibung?

geschlossen

geschlossen

geschlossen

offen

6 
Kompetenz von 
Auswahlfähigkeit 
zwischen zwei 
Handlungen

Kann Ihr Kind zwischen zwei Handlungen 
auswählen?

Wenn Ja, zuverlässig und eindeutig?

Bitte beschreiben Sie und geben Beispiele!

geschlossen

geschlossen

offen

7
Verwendung von UK

Verwendet Ihr Kind Unterstützte Kommunikation?

Wenn Ja, welche UK-Mittel?

Beschreibung?

geschlossen

geschlossen

offen

8
Förderung in der 
Kommunikation

Bekommt Ihr Kind eine Förderung in der 
Kommunikation und wenn Ja wie oft?

Wie sind Ihre Erfahrungen damit?

Haben Sie weitere Gedanken, Kommentare, 
Wünsche in Bezug auf die Kommunikation mit Ihrem 
Kind mit CDKL5?

geschlossen

offen

offen

Tabelle 3 Informationsgewinn aus Fragenkomplexen
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gen beträgt vier. In dieser Studie wurden 
28 Kinder und Jugendliche ab vier Jahren 
näher betrachtet.

Ergebnisse ausgewählter  
Einzelfragen
Frage 1: In welcher Form 
kommunizieren Sie miteinander?
Zwölf Personen gaben darüber hinaus 
an, dass durch Laute, vor allem in Form 
von Schreien, Lachen, einer Art „Gurren“ 
oder in zwei Fällen auch mittels basaler 
Lautsprache (mit wenigen Einwortsätzen) 
kommuniziert wird. Eingesetzt werden 
die Lautäußerungen in verschiedenen 
Tonlagen zur Mitteilung von Gefallen/
Nichtgefallen, zum Ausdrücken von Be-
dürfnissen und/oder zum Erlangen von 
Aufmerksamkeit. Außerdem wurde be-
schrieben, dass einige Gebärden angebo-
ten werden und von zwei genannten Kin-
dern die Gebärde für „mehr“ verwendet 
wird. Auch Körperbewegungen spielen 
häufig eine Rolle; hierzu werden das Hin-
wenden des Körpers und/oder des Kopfes, 
das Wegschieben oder Heranholen mit 
den Händen, freudiges Klatschen und 
ein Mit-der-Hand-auf-den-Tisch-Schlagen 
z. B. bei Hunger beschrieben. Vier Ant-
worten beziehen sich auf die Nutzung 
von körperfremden Mitteln, wie Refe-
renzobjekten, Kommunikationskarten 
mit Fotos und Schaltern zur Aktivierung 
von Spielzeug oder Lampen mittels Hand- 
oder Kopfsteuerung. Die Nutzung von 
iPads mit Ja/Nein- bzw. TouchChat-Apps 
wurde zweimal angegeben. Gesichts-
ausdruck und Augenkontakt kommen in 
dem Feld für Beschreibung einmal vor 
und wurden dort als gut funktionierend 
bezeichnet. Erwähnt wurden dreimal die 
Schwierigkeit der gezielten Hand- und 
Fingersteuerung sowie das Auftreten 

der selektiven Aufmerksamkeit. Einmal 
beschrieben wurde fehlendes Symbol-
verständnis.

Frage 2: Wie gestaltet sich 
die Interaktion?
Bei den Beschreibungen zur Interaktion 
beim Ansprechen waren in fast allen Ant-
worten die Formulierungen „manchmal“, 
„nicht immer“ oder „abhängig von der Ta-
gesform“ enthalten und die Begründung, 
dass Reaktionen zwar zeitweise beobach-
tet werden, diese aber nicht zuverlässig 
wiederholbar sind. Außerdem wurde er-
wähnt, dass eine körperliche „Ansprache“ 
wie z. B. Antippen oder Armereichen zum 
Hochheben mitunter stärkere Reaktionen 
auslösen als wortwörtliche Ansprache.
Die häufigste genannte Art der Reakti-
on der Kinder/Jugendlichen ist ein kör-
perliches Hinwenden, in Abhängigkeit 
motorischer Fähigkeiten von minima-
ler Körperstraffung oder auch nur der 
sichtbare Versuch dieser Bewegungen 
bis hin zu Hinlaufen und Umarmen bzw. 
Wegschieben der ansprechenden Per-
son. In der Häufigkeit der Nennungen 
folgen Gesichtsausdruck, wie Lächeln, 
Hochziehen der Augenbrauen und Lau-
schen. Auch das Schauen in die Richtung 
der Ansprache wurde häufiger genannt, 
einmal auch der Blick aus den Augenwin-
keln. Eine lautierende Reaktion wurde 
in zwei Antworten beschrieben. Jeweils 
einmal wurde das Verständnis von Fol-
geaufgaben sowie das Einüben von Reak-
tionen mittels Hilfsmittel bspw. BigMack 
genannt.

Frage 3: Ist ein Sprachverständnis 
vorhanden?
Diese Frage wurde in 20 Fällen mit Ja, in 
einem Fall mit Nein und in drei Fällen mit 

„Ich bin mir nicht sicher“ beantwortet. 
Die Ja-Antworten wurden im Kommentar-
feld weiter differenziert: Die Aussage in 
einer Antwort „Das rezeptive Sprachver-
mögen ist viel größer als das expressive“ 
fasst die inhaltliche Tendenz aller 20 
Beiträge zusammen. Im Einzelnen wurde 
mehrmals beschrieben, dass die Kinder/
Jugendlichen entweder eine lauschende 
Haltung einnehmen bzw. den Gesichts-
ausdruck verändern, wenn sie vertraute 
Stimmen oder Geräusche bzw. Musik 
wahrnehmen oder sich mit dem Kopf 
respektive Körper hinwenden und/oder 
mit den Beinen strampeln. Ein Drehen 
der Augen und versuchter Blickkontakt 
wurden weiterhin aufgeführt, aber auch 
die Wahrnehmung einer Aufforderung in 
Abhängigkeit vom Sehen. Einige Kinder 
beruhigen sich, wenn etwas angekündigt 
wird, wie z. B. baldiges Essen und einige 
befolgen einfache Aufforderungen, wie 
z.B. die Hand aus dem Mund zu nehmen, 
zu winken, die Hand zu geben, zu je-
mandem hinzulaufen oder, in einem Fall, 
jemanden zu umarmen. Kopfschütteln 
als Verneinung wurde in zwei Antworten 
genannt.

Frage 4: Hat Ihr Kind das Ursache-
Wirkungs-Prinzip verstanden?
Die Frage nach dem Ursache-Wirkungs-
Prinzip wurde von 13 Personen mit Ja, 
sieben mit Nein und fünf mit „Ich bin 
mir nicht sicher“ beantwortet. Zwölf 
Personen gaben zusätzliche Erläuterun-
gen, welche folgend zusammengefasst 
wurden. Der Einsatz von Auslösern, um 
eine Wirkung zu erzielen, wurde sie-
benmal, wenn auch zum Teil „noch auf 
niedrigem Niveau“, konkret beschrieben. 
Das bedeutet z. B., dass Reiz und Effekt 
sehr stark sein müssen oder dass die 

Abbildung 2 Häufigkeit der Antworten nach Herkunftsländern
Abbildung 3 Nennungen angewendeter Formen der Kommunikation bei 
                          CDKL5 (Mehrfachauswahl möglich)
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Motivatoren Essen und Trinken bisher 
die einzigen funktionierenden Themen 
sind. Die meisten Kinder und Jugendli-
chen befinden sich in einem Stadium des 
Erlernens dieser Kompetenz.

Frage 5: Versteht Ihr Kind Ja/Nein-
Fragen und reagiert passend dazu?
Das Reagieren auf Ja/Nein-Fragen wurde 
mit zwei weiteren Unterfragen verknüpft. 
In Abbildung 4 sind die entsprechenden 
Antworten zu sehen.
Besonders deutlich wird, dass die Ja/
Nein-Fragen lediglich bei bekannten Per-
sonen sicher und reproduzierbar ver-
standen werden. Im zur Frage gehörigen 
Kommentarfeld haben neun Personen die 
Möglichkeit genutzt, das Ja/Nein-Ver-
ständnis weiter zu beschreiben. Einige 
Kinder können, abhängig von Wohlbe-
finden und Epilepsie-Anfalls-Häufigkeit, 
relativ zuverlässig ihre Entscheidungen 
zeigen. Hierfür nutzen sie in drei Fällen 
das Schütteln des Kopfes für Nein und 
einmal Nicken für Ja. Aber auch der Au-
genkontakt und der Blick in Richtung des 
Bejahten bzw. das Ignorieren als Nein 
wurden beschrieben. Zweimal wurde 
Fremdeln oder Schüchternheit genannt, 
einmal aber auch das vehemente Zeigen 
der Entscheidung gegenüber allen Per-
sonen, wenn das Kind unbedingt etwas 
will oder nicht will.

Frage 6: Kann Ihr Kind zwischen 
zwei Handlungen auswählen?
In fast allen Antworten wurden zuverläs-
sige Fähigkeiten der Auswahl zwischen 
zwei oder vier Items beschrieben. Anlässe 
für diese Art der Kommunikationsanbah-
nung, die am häufigsten genannt werden, 
sind Ess- und Trinksituationen (Auswahl 
zwischen zwei Getränken, Auswahl zwi-
schen Essen oder Ausruhen), aber auch 
Spielsituationen (Auswahl von verschie-
denen Spielzeugen) und ganz allgemein 
wurde die Schule genannt. Es wurde 
auch hier erwähnt, dass die Auswahl-
tätigkeit bei den Kindern/Jugendlichen 
sehr viel Zeit und Geduld erfordert und 
oft nichts beobachtet werden kann, wenn 
die notwendige Zeit nicht gewährt wird.

Frage 7: Verwendet Ihr Kind 
Unterstützte Kommunikation?
Die Frage nach dem Einsatz von UK wur-
de von 25 Personen beantwortet. Hier-

bei gaben dreizehn Personen an, dass 
UK zum Einsatz kommt, zwölf Personen 
verneinten den Einsatz. In Abbildung 5 
sind die eingesetzten UK-Mittel ersicht-
lich, wobei Mehrfachauswahlen möglich 
waren.
Wie auch in der Abbildung ersichtlich, 
werden in der anschließenden offenen 
Frage BigMack und Schalter/Taster für 
Hand und Kopf vorrangig aufgeführt. 
Bei einigen Kindern befinden sich die-
se beiden Hilfsmittel zur Sprachausga-
be bzw. zur Aktivierung von Spielzeug, 
Ventilator oder Zufallsgenerator und ein 
Step-by-Step als mehrstufiges Sprach-
ausgabegerät in der Erprobungsphase; 
der kontinuierliche Einsatz in der Schule 
wird in drei Antworten genannt. Jeweils 
einmal werden modifizierte Bild-Syste-
me (mit kontrastreichen Bildern) und 
taktile Karten aufgrund der kortikalen 
Sehbeeinträchtigungssymptomatik an-
gewendet.
Versuche mit iPads werden in einigen 
Beiträgen beschrieben. Damit werden 
z.B. Ja/Nein-Apps und Spiele eingesetzt. 
Einige Kinder, die aufgrund ausgeprägter 
Epilepsie-Symptomatik einen Vagusnerv-
Stimulator tragen, können einige tech-
nische Geräte, vor allem jene mit Touch-
Anwendung, nicht benutzen.

Frage 8: Bekommt 
Ihr Kind eine För-
derung in der Kom-
munikation und 
wenn ja, wie oft?
In den Abbildungen 6 
a-c zeichnet sich be-
reits ein Aspekt der 
beschriebenen Erfah-
rungen ab: Die meisten 
Kinder/Jugendlichen 
bekommen eine Einheit 
Logopädie bzw. Sprach-

therapie in der Woche, die zudem meis-
tens in der Schule stattfindet. Das ist der 
Mehrheit der Eltern aus der Befragung zu 
wenig. Eine Mutter eines neunjährigen 
Kindes bekam bisher noch nie Sprach-
therapie angeboten. Es werden weitere 
Förderungen/Therapien genannt, die 
ebenfalls einmal wöchentlich stattfinden, 
wie Physiotherapie bei allen Antworten-
den, Förderung für Sehbeeinträchtigte/
Vision Therapy bei fast der Hälfte und 
je zweimal allgemeine Frühförderung, 
Reit- und Wassertherapie.

Frage 9: Weitere Gedanken, 
Kommentare, Wünsche in Bezug 
auf die Kommunikation mit einem 
Kind mit CDKL5?
In dieser letzten offenen Frage bringen 
die meisten ihren Wunsch zum Ausdruck, 
mit den von CDKL5 betroffenen Kindern 
und Jugendlichen besser interagieren 
bzw. kommunizieren, sich über ihre 
Schmerzen und über ihre Freuden ver-
ständigen, mit ihnen singen und tanzen 
zu können.
Die Anmerkungen beziehen sich einer-
seits auf die starken Beeinträchtigungen, 
allen voran die nicht kontrollierbare Epi-
lepsie. Während dieser Krisenzeiten, die 
einige Kinder mehrmals täglich durch-

Abbildungen 4 a-c Antworten auf die Frage nach dem Verständnis von Ja/Nein-Fragen

Abbildung 5 eingesetzte UK-Mittel (Mehrfachauswahl möglich)
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machen und die begleitet sind von starker 
Unruhe und Angst bei allen Beteiligten, 
sowie Schmerzen und Erschöpfungszu-
ständen bei den Kindern, scheint Kom-
munikation unmöglich, wie in einer Ant-
wort detailliert beschrieben wird. Auch 
auf die Problematik der zeitweise nicht 
möglichen, zeitweise stark verzögerten 
motorischen Handlungsplanung wird 
an dieser Stelle nochmals hingewiesen 
und von einigen als Haupthinderungs-
problem für Kommunikation gesehen. 
In zwei Antworten wird kritisiert, dass 
TherapeutInnen und andere professionell 
mit der Förderung ihrer Kinder betraute 
Menschen über diese Auswirkungen der 
Krankheit nicht oder nicht genügend in-
formiert sind und in drei Beiträgen wird 
das zeitliche und inhaltliche Ausmaß des 
Assessments zur Einschätzung von UK/
AAC-Möglichkeiten als viel zu kurz und 
oberflächlich beurteilt.

Diskussion der Ergebnisse
Überprüfung der Annahmen
Die erste Annahme (die Phänomene der 
Kommunikation bei CDKL5 haben ten-
denziell den gleichen Charakter wie die 
Phänomene der Kommunikation bei Rett-
Syndrom im fortgeschrittenen Stadium) 
kann bestätigt, muss jedoch im Falle von 
CDKL5 noch erweitert werden. In fast 
allen Fragebögen, die auch eine Beant-
wortung der offenen Fragen enthalten, 
wird auf die Symptomatik eingegangen, 
die die Kommunikation erheblich beein-
trächtigt und die auch Kennzeichen des 
Rett-Syndroms ist – die Apraxie, die mit 
nicht willentlich kontrollierbarer Motorik 
und starker Verzögerung einhergeht. Die 
Aussagen lauten z. B.: „She can ... if given 
appropriate wait time to motor plan.“ oder 
„She is inconsistent due to poor motor 
control.“ Diese Verzögerung und auch 
Reaktionen bzw. Aktivitäten treten nicht 

permanent und sehr inkonsistent auf, was 
zu weiterer Einschränkung der Reliabi-
lität führt: „Responses are not always 
unmediate.”, „The one certainty I have 
is that nothing is consistent in our lives.”
Epilepsien werden bei Rett-Syndrom auch 
erwähnt, scheinen jedoch insgesamt mit 
geringerer Intensität als bei CDKL5 auf-
zutreten. Die bei CDKL5 vorkommenden 
mehrfach genannten schweren und un-
kontrollierbaren Anfälle beeinträchti-
gen in ihrer Heftigkeit und Häufigkeit 
zusätzlich die Voraussetzungen für 
Kommunikation, da sie die Zeiten eines 
möglichen aufmerksamen Lernens redu-
zieren. Eltern schreiben z. B.: „Problem is 
seizures. No communication is possible 
when she has got a lot of seizures because 
she‘s really disturbed before and after 
each crise.“ Weiterhin treten kortikale 
Sehbeeinträchtigungen bis zur Blindheit 
des Öfteren in den Antworten auf: „She 
has Cortical Visual Impairment so actual 
pictures (with little visual clutter) work 
best.” Visuelle Förderung wird häufiger 
genannt und als erfolgreich und not-
wendig erachtet, ebenso wird die Hoff-
nung auf Erlernen der Augensteuerung 
beschrieben. Auch mehrfach genannt 
werden Regelmäßigkeit und Routine; ih-
nen wird eine Schlüsselfunktion in dem 
Prozess, der mitunter sehr langsam, aber 
beständig fortschreitet, zugeschrieben.
In Bezug auf die Art der Kommunikation 
lassen sich deutliche Parallelen zum Rett-
Syndrom darstellen. In der Mehrheit der 
Antworten der Befragung wurden viel-
fältige Bemühungen, kreative Ideen und 
Strategien beschrieben, die erfolgreich 
eingesetzt werden und eine Entwicklung 
der Kommunikation beobachten lassen. 
Viele Kinder aus der Umfrage sind mit 
ihren Eltern auf dem Weg dahin und 
probieren, spielen und experimentieren 
mit Referenzobjekten, Kalenderboxen 
oder iPads. Innerhalb der Zeiten, in de-

nen es den Kindern/Jugendlichen gut 
geht, kommunizieren einige von ihnen 
mit körpereigenen Hilfsmitteln, wie Au-
genbewegungen, Lauten, Gesten, Ge-
sichtsausdruck und externen Hilfsmitteln, 
vor allem elektronischen, wie Tastern 
und Talkern, wie es auch bei Kindern 
mit Rett-Syndrom beschrieben wird (vgl. 
u.a. Braun, 2014; Jurkoweit, 2012; Koch, 
2012; Urbanowicz et al., 2014).
Die zweite Annahme (dabei gibt es 
eine breite Spanne der Ausprägung der 
Symptome und damit auch der Art der 
Kommunikations-Beeinträchtigungen, 
sodass eine individuelle Einschätzung 
und Förderung notwendig ist) wird eben-
falls bestätigend in den Antworten der 
Fragebögen abgebildet. Die aufgeführten 
Arten der derzeitigen Kommunikation 
unterscheiden sich und reichen von kaum 
wahrnehmbaren Körperbewegungen 
(„most likely unnoticed by others who 
do not know her“) und deren Interpre-
tationen („but not sure it is accidental or 
coincidence“) bis zum gezielten Laufen 
zum gewünschten Ort/zu der Person auf 
der körperlichen Ebene oder dem Einsatz 
von elektronischen Hilfsmitteln wie Dy-
navox 8, Big Mack, Taster oder im Fall 
von einem Kind: „Plays with the iPad 
alone. exchange game“. Viele Teilneh-
mende hoffen auf baldigen Einsatz der 
Technologie der Augensteuerung, ver-
einzelt wird diese bereits erprobt: „ We 
will then begin using an eye gaze board 
and work toward an eye gaze device.“.
Eine geringe Kommunikationsfähigkeit 
des Kindes kann zusätzlich auch eine 
fehlende oder zu geringe Förderung und 
Unterstützung abbilden. Diese Thematik 
wird innerhalb der dritten Annahme an-
gesprochen und behandelt.
Die dritte Annahme (die eingeschränkten 
kommunikativen Fähigkeiten von Men-
schen mit CDKL5 können mit UK geför-
dert werden) kann nur eingeschränkt 
bejaht werden. Die Umfrageergebnisse 
zeigen, dass vereinzelt eine Förderung 
in UK stattfindet, die zur Entwicklung 
der kommunikativen Fähigkeiten bei-
trägt. Für eine Ableitung von generell 
gültigen Schlüssen ist jedoch die Anzahl 
der Antworten dazu nicht repräsentativ. 
Zudem wurde der Verlauf von Entwick-
lungen während einer Förderdauer nicht 
abgefragt. Eine deutliche Aussage bildet 
sich jedoch in Bezug auf das Ausmaß Abbildungen 6 a-c Art, Anzahl und Häufigkeit der Kommunikationsförderung
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der Förderung ab, welches mit einmal 
wöchentlich bei drei Vierteln der Ant-
wortenden als viel zu gering eingeschätzt 
wird. Weder eine angemessene Förde-
rung der Kommunikation noch ein darauf 
basierender Erfolg können dadurch nach-
gewiesen werden. Deutlich beschreibt 
diese Thematik folgende Äußerung: „She 
needs practice in these areas every single 
day and for a good amount of time each 
day.“. Angemessene Zeit müsste bereits 
für das Assessment aufgebracht werden, 
um Potenziale herauszufinden. „They just 
don‘t see the child‘s potential by assess-
ing them for [only] 1 hour.“

Weitere Ergebnisse
Zwei von Boenisch (2009) beschriebene 
Einflussfaktoren auf die pragmatisch-
kommunikative Sprachentwicklungsebe-
ne bei Kindern mit schweren cerebralen 
Bewegungsstörungen wurden von den 
Eltern/BegleiterInnen von Kindern mit 
CDKL5 sinngemäß zweimal an verschie-
denen Stellen aufgeführt und damit be-
stätigt:
- Eine große Diskrepanz zwischen akti-
vem (kaum artikuliertem) und passivem 
Wortschatz führt leicht zur kognitiven 
und sprachlichen Fehleinschätzung.
- Die Erfüllung der Bedürfnisse des 
Kindes wird durch uneindeutige Kom-
munikationssignale erschwert (z.B. 
Fehlinterpretationen von ablehnenden 
Gesichtsausdrücken) und führt zu einer 
veränderten Lebenserfahrung im Um-
gang mit Mimik, Gestik und Lauten.
Diese Problematik hat auch bei Menschen 
mit Rett-Syndrom offenbar zu jahrzehn-
telangen Fehleinschätzungen geführt 
und wird erst in jüngster Zeit nach und 
nach aufgrund der neu gewonnenen Aus-
drucksmöglichkeiten revidiert.
Die Frage nach der Übertragbarkeit der 
erfolgreichen Erfahrungen mit UK bei 
dem ähnlichen Rett-Syndrom kann ten-
denziell bejaht werden. Die Ergebnisse 
können nicht ohne weiteres verallgemei-
nert werden, da die Stichprobe bezüglich 
der Größe nicht repräsentativ ist, jedoch 
eine Richtung vorgibt, die weiter verfolgt 
werden kann.
Einzelne Erfahrungen von Eltern und 
anderen BegleiterInnen zeigen eindeutige 
Fortschritte bei der Verständigung mit 
den Kindern, während die Bemühungen 
von professionellen Fachkräften noch zu 

gering ausfallen und nicht genügend auf 
die Bedürfnisse und Möglichkeiten von 
Menschen mit CDKL5 ausgerichtet sind. 
Hier können weitere Forschungen anset-
zen, die verschiedene Strategien eines 
Förderprozesses untersuchen.
Die letzte Frage im Fragebogen „Ha-
ben Sie weitere Gedanken, Kommentare, 
Wünsche in Bezug auf die Kommunika-
tion mit Ihrem Kind mit CDKL5?“ bot 
einen Platz an für offene Äußerungen 
und wurde rege genutzt. Neben vielen 
dargestellten Schwierigkeiten kommen 
umfangreiche Bemühungen, großes In-
teresse und Engagement der Eltern zum 
Ausdruck, die Verständigung mit ihren 
Kindern zu ermöglichen und zu verbes-
sern: „Be persistent. Responses are not 
always unmediate. Use simple language. 
Listen. Repeat requests. Watch out for 
body language and facial expressions. 
Try ANYTHING!“. Die auf Erfahrungen 
beruhende Aussage „Consistency is the 
key!” fasst das Wichtigste bei der Unter-
stützung der Kommunikation von Men-
schen mit und ohne CDKL5 zusammen.
Ein weiterer Punkt, der eine Verallge-
meinerung der Ergebnisse dieser Studie 
nicht zulässt, ist die große Altersspanne 
der eingegangenen Antworten. Es wurde 
eine Altersgruppe von vier bis 17 Jahren 
in dieser Untersuchung betrachtet. Inner-
halb dieses Zeitraumes durchlaufen die 
Kinder zahlreiche Entwicklungsschritte, 
die sich auch auf die kommunikativen 
Fähigkeiten auswirken. Das Rett-Syn-
drom verläuft nach Hagberg und Witt 
Engerström (1986) in vier Phasen. Wenn 
eine parallele Betrachtung dieser Un-
tersuchung zu den Entwicklungsphasen 
beim Rett-Syndrom durchgeführt wer-
den sollte, befänden sich die Kinder in 
der Phase einer Plateaubildung (4.-10. 
Lebensjahr) und in der Phase der rapi-
den motorischen Verschlechterung (ab 
dem 10. Lebensjahr). Es ist allerdings 
nicht bekannt, dass CDKL5-Mutation in 
Stadien verläuft. In den Ausführungen 
zu CDKL5 wurde dargestellt, dass aus-
geprägte körperliche Beeinträchtigungen 
aus mehreren Gründen auch das Durch-
laufen der einzelnen kommunikativen 
Entwicklungsstufen erschweren. Kom-
men außerdem noch Phänomene wie z.B. 
syndromspezifische Stereotypien und 
Apraxie bei Rett-Syndrom und CDKL5 
hinzu, behindern diese zusätzlich die 

Ausbildung und Festigung vor-/sprach-
licher Fähigkeiten. Die Ausführungen zu 
CDKL5 legen dar, dass die erst vor we-
nigen Jahren identifizierte eigenständige 
Krankheit insgesamt einen schwereren 
Verlauf nimmt, weil anfängliche regel-
hafte Entwicklung zumeist fehlt und zu-
sätzlich die Epilepsie-Problematik noch 
gravierender ist als beim Rett-Syndrom.

Zusammenfassung
Für eine Einschätzung zu Formen und 
Strategien derzeitiger Kommunikation 
wurden Eltern und andere BegleiterInnen 
von Kindern mit der Diagnose CDKL5 
innerhalb themenspezifischer interna-
tionaler Facebook-Gruppen befragt. Die 
unerwartet große TeilnehmerInnenzahl 
und die teilweise sehr ausführlichen 
Ausführungen zu Erfahrungen mit der 
Kommunikation und der geringen pro-
fessionellen Unterstützung lassen auf 
großes Interesse für dieses Thema schlie-
ßen. Die Ergebnisse der Umfrage zeigen 
Möglichkeiten und Ressourcen bei der 
Entwicklung der Kommunikation zwi-
schen Menschen mit und ohne CDKL5 
mit UK.
Eine Weiterentwicklung, vor allem der 
elektronischen Hilfsmittel, unter Berück-
sichtigung der besonderen Bedingungen 
der CDKL5-Symptomatik erscheint ange-
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bracht und wünschenswert. Ein Beispiel 
für zu untersuchendes Potenzial ist das 
für CDKL5 typische Phänomen eines 
sehr intensiven Blickes bei gleichzeitig 
geringer Konstanz des Blickkontaktes; 
bisherige Augensteuerungstechniken 
sind für eine optimale Funktion jedoch 
auf beide Kompetenzen angewiesen.
Weiterhin sind zwar die gezielten grob-
motorischen Handbewegungs-Fähigkei-
ten für verfügbare Taster oder Raster 
von Kommunikationsgeräten sehr ein-
geschränkt, jedoch könnte die beschrie-
bene Beweglichkeit einzelner Finger (die 
sich z.B. bei visuellen Stimulationen vor 
den Augen in wedelnder Bewegung 
zeigen) und deren Nutzung zur Kom-
munikation genauer untersucht werden. 
Die wischenden Bewegungen bei der 
Anwendung von Tablets scheinen mit 
diesen Einschränkungen eher möglich 
zu sein. Der Einfluss der spezifischen 
medizinischen Versorgung mit z.B. 
Vagusnervstimulator auf die elektroni-
schen Hilfsmittel und die gegenseitige 
Kompatibilität scheint bisher noch nicht 
Gegenstand genauerer Betrachtungen 
zu sein. Auch hier eröffnen sich weitere 
Forschungsfragen.
Das (leicht gekürzte) Gedicht einer Mutter 

(Gibbs, 2013), formuliert aus der Sicht 
ihres Kindes, verdeutlicht zusammen-
fassend noch einmal die Komplexität und 
die Möglichkeiten der Thematik Kommu-
nikation mit und ohne Beeinträchtigung 
durch CDKL5 (s. Kasten).
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What is my illness everyone?
I do not speak, but I do understand 
I’m sensitive to touch, but I love to hold your hand 
My hearing is impeccable so please try not to shout 
Just talk to me, acknowledge me and smile when I’m about. 
My condition is not catching, so please don’t move away, 
I will not hurt you either, I’m not inclined that way. 
I’m the gentlest of souls, the beautifullest too, 
and all I want is to be treated with respect by you. 
I really am quite clever so don’t treat me like I’m dim, 
I have a normal body but have genes amiss within. 
Those genes produce a protein that’s essential for my brain, 
but because I have genes missing, the protein’s lost in vain.
So none to help me function. To help me sit and walk, 
to use my hands appropriately, and even help me talk. 
As well as all these problems, I seizure every day, 
I also have a lot of pain, though where, I cannot say. 
The seizures, leave me tired and make my head so sore, 
they also halt the progress that I may have made before. ...
There is research that holds much hope for me and others like me
but in order to carry this out the funds they need are plenty.
The amazing strength and courage, is what keeps me alive,
What is my illness everyone?
- It’s CDKL5
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