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Sensibilisierung der Offentlichkeit, der medi-
zinischen Einrichtungen sowie der Organisationen
des offentlichen Gesundheitswesens und der
Sozialarbeit, um den Stand der wissenschaftlichen
und medizinischen Kenntnisse zu verbessern, die
Diagnose zu erleichtern und das Bewusstsein
fir das White-Sutton Syndrom zu scharfen
(Sensibilisierungstage, Informationsstande  auf Die Organisation ist Mitglied der Rare
Konferenzen, Teilnahme und Vertretung an Diseases Alliance, Eurordis und Partner
diversen 6ffentlichen Veranstaltungen). der AnDDI-Rares-Zweigstelle

der ASDU-Organisation.
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Kinder und der Familien zu arrangieren.
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pielsweise Verbindungen zu verschiedenen

Forschungsnetzwerken auf nationaler 48 rue Jules d’Arbaumont 21000 DIJON « FRANCE

und internationaler Ebene knitpfen. Karine JOBARD-GAROU -« +33 (0)6 98 96 18 77
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——— « WHITE-SUTTON SYNDROM

Das White-Sutton Syndrom ist eine seltene
neurologische Entwicklungsstérung, die verschie-
dene Teile des menschlichen Korpers betrifft. Ihre
Hauptmerkmale sind Entwicklungsverzégerungen
mit oder ohne geistige Behinderung,
Autismus-Spektrum-Stdérungen, Sprach und
Sprechverzégerungen, motorische Schwierigkeiten
USW.

Sie wurde 2014 von Professor Vernon Reid Sutton
und Dr. Janson White in den Vereinigten Staaten
entdeckt.

* DIE URSACHE DES SYMDROMS

Eine Veradnderung im genetischen Code kann
manchmal zu kdrperlichen Problemen und/oder
Entwicklungsstérungen fuhren. Das White-Sutton-
Syndrom tritt auf, wenn eine der beiden Kopien des
POGZ-Gens seine normale Funktion verloren hat.

Die Uberwiegende Mehrheit der Falle st
.denovo”, d.h.die Genveranderung ist aufgetreten,
obwohl sie im genetischen Code beider Elternteile
nicht vorhanden war. In selteneren Fallen kann ein
Elternteil betroffen sein und die Veranderung an
seine Kinder weitergeben.

— + DIE SYMPTOME

* EINE UNBEKANNTE KRANKHEIT ——

Erstmals im Jahr 2016 beschrieben, wurden nur
wenige Falle des Syndroms diagnostiziert. Die
breite Einfuhrung neuer genetischer Sequen-
zierungstechniken wird es jedoch wahrscheinlich
ermoglichen, in den kommendendJahren mehr
Menschen zu diagnostizieren.

In Frankreich gibt es
insgesamt 43 Fille,
Stand januar 2023.

Die wichtigsten Merkmale, die sich aus dieser
Mutation ergeben, sind noch immer nicht
ausreichend bekannt. Mehrere internationale
Studien Uber die Rolle des POGZ-Gens haben
jedoch bestimmte Gemeinsamkeiten zwischen
Personen mit dieser genetischen Anomalie ans
Licht gebracht:

« ENTWICKLUNGSVERZOGERUNGEN UND/ODER
GEISTIGE BEHINDERUNGEN

* SPRACH- UND SPRECHVERZOGERUNGEN
» AUTISMUS-SPEKTRUM-STORUNG

+ ANDERE VERHALTENSPROBLEME

+ MOTORISCHEN SCHWIERIGKEITEN

+ UNTERSCHEIDENDE GESICHTSMERKMALE
+ SCHWACHER MUSKELTON

+ NEIGUNG ZU UBERGEWICHT

* GEHORVERLUST

* SEHSCHWACHE

+ MAGENDARM PROBLEME

+ ANGST- UND AUFMERKSAMKEITSPROBLEME
¢ SCHLAFSTORUNGEN

* MIGRAINE UND SCHWERES ERBRECHEN
* EIN MOGLICHES MEDIKAMENT ?

Ab 2019 gibt es keine Medikamente oder
Behandlungen, die fur dieses Syndrom spezifisch
sind. Eine Diagnose kann jedoch eine besser
Beobachtung der Betroffen sowie entsprechende
Therapien (Ergotherapie, Logopadie, Verhal-
ternstherapie usw...) und Anpassungen aufgrund
der individuellen Problematik ermoglichen.




