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Intelligenz ist ein Konstrukt der allgemeinen 
kognitiven Leistungsfähigkeit und beruht auf 
dem Zusammenspiel unterschiedlicher geistiger 
Funktionen wie abstraktem Denkvermögen, 
logischem Schlussfolgern, aber auch der 
Anwendung erworbenen Wissens, um eine 
bestmögliche Anpassung in der Umwelt zu 
erreichen.  



Entwicklung der Intelligenz nach Piaget 



Einteilung Intelligenz und Intelligenzminderung 



Diagnostik 







Fragiles X-Syndrom 

• Autistische 

Verhaltensweisen 

• Kognitive 

Entwicklungsstörung 

• Langes, schmales 

Gesicht, große Ohren 

• große Hoden 

• Überstreckbare Gelenke 

• Relativ großer 

Kopfumfang 



Angelman-Syndrom 



15q11-q13:   PWS / AS  
1 Region  -  2 Syndrome 

Häufigste  

Ursache : 

 

heterozygote  

Mikro-/  

Deletionen 

in 15q11-q13 

(5-7 Mb) 



    Syndromale Zeichen/Stigmata des Angelman-Syndroms 

 
    - Mikrozephaler Kopf, der oft an der Hinterseite abgeflacht ist   

      (plagiozephal), z.T. horizontale Furche 

    - Ungewöhnliches Hervorstrecken der Zunge (Prävalenz 50 %) 

    - Großer Mund mit hervorstehendem Oberkiefer 

    - Vergleichsweise kleine Zähne, die oft recht weit auseinander  

      stehen 

    - Häufig sehr schwach pigmentierte Haut, helles Haar und blaue  

      Augen    

 



Clayton-Smith & Laan 2001 
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Symptome bei Vorstellung 
Patient  17jähriger Jugendlicher 

 

Setting   Kinder-/ Jugendpsychiatrie (Univ.-Klinik) 

 

Symptome  Wahnideen 
   Halluzinationen 
   Ataxie 
   Dysarthrie 

 

Diagnose  ? 

nach Bachmann 2009 



Symptome in zeitlicher Abfolge 
Alter Symptome 

Neugeb. Ikterus 

2–5 Jahre Verzögerte motorische und Sprachentwicklung 

Soziale Isolation 
Stereotype Beschäftigungen 

7 Jahre Akustische Halluzinationen (vorübergehend) 

8 Jahre Lese- und Schreibprobleme 

Splenomegalie 

14 Jahre Kopfschmerzen mit Erbrechen 

Ataxie 

IQ ↓ 
Dysarthrie 

16 Jahre Paranoia 

Halluzinationen 

17 Jahre Wahnideen 
Desorientiertheit, Dysmnesie 

PD Dr. C. Bachmann, Charé 
nach Bachmann 2009 



Evans & Hendriksz, BJPsych Bulletin 2017 



(Fehl-)Diagnosen 

 Migräne 
 Lese-Rechtschreibstörung 
 Lernschwierigkeiten    
 Schlechte Koordination 
 Paranoide Schizophrenie 
 Psychotische Störung   
 Asperger-Syndrom 
 Tiefgreifende Entwicklungsstörung 
 Emotionale Störung des Kindesalters 
 Schlechte Konzentration 
 Absence-Epilepsie 

nach Bachmann 





Seltene Krankheit 
(Orphan Disease) 

 
Definition 

 
Prävalenz < 1:2000 (EU) 

 
in der Deutschland ca. 8000 Krankheiten; 

6-8% der Bevölkerung betroffen 
 
 
 



Ätiologie 

• Genetisch und kongenital 

– Monogen 

– Polygen (Deletionen, Duplikationen, 
Translokationen) 

 

• Erworben 

– Immunologisch 

– Toxisch 



Symptomatik seltener Krankheiten 

• Verlauf 
– Akut (z.B. Autoimmunenzephalitis) 
– In Schüben (z.B. Porphyrie) 
– Chronisch (z.B. Leukodystrophien) 
 

• Psychische Symptomatik 
– Emotionen/Affekt  
– Exekutive Funktionen 
– Intelligenz und Kognition 
 

• Begleitende Symptomatik unabhängig vom psychischen Befund 
– Motorik, Sensibilität, Sinnesfunktionen (z.B. Retinitis pigmentosa) 
– Weitere Organe außerhalb des ZNS (Haut, muskuloskelettales System, 

Nieren etc.) 



Algorithmus: Vom Symptom zum Syndrom 

• Psychische Symptomatik erfassen und zum 
Syndrom zusammenstellen 
– Was ist das Leitsymptom und welche psychische 

Störung ist aufgrund des Syndroms wahrscheinlich 
(Arbeitshypothese)? 

– Passt der Entwicklungsgang zum Syndrom? 
– Passen begleitende Entwicklungsphänomene 

(Motorik?) zur Arbeitshypothese? 

• Kann die körperliche Untersuchung Symptome 
finden lassen, die das psychische Syndrom in einen 
übergeordneten syndromalen Zusammenhang 
stellen lassen? 





Neurometabolische und 
neurodegenerative Erkrankungen 















Kirschroter Fleck 
(GM2-Gangliosidose) 



Fallbericht 
• 12 Jahre altes Mädchen; besucht 6. Klasse eine Gymnasiums. 
• Altersgemäße Entwicklung bis zum Beginn der weiterführenden Schule. 
• Vorstellung  in einer sozialpädiatrischen Sprechstunde aufgrund von 

zunehmenden Schwierigkeiten in den Schulleistungen und einem sozialen 
Rückzug. 

• In der psychologischen Leistungsdiagnostik unterdurchschnittlicher IQ mit 
relativen Schwächen im Arbeitsgedächtnis und der 
Verarbeitungsgeschwindigkeit. 

• Unter der Vorstellung eines AD(H)S Start einer Therapie mit Methylphenidat. 
• Zunächst diskrete Stabilisierung der Schulleistungen und nach 2 Jahren erneute 

Leistungsdiagnostik im Rahmen der Vorstellung in einer kinder- und 
jugendpsychiatrischen Sprechstunde. 

• Erneute Leistungsdiagnostik mit Abfall der kognitiven Leistungen. 
• Bildgebung mit cMRT und konsekutive biochemische und genetische 

Untersuchungen. 
• Diagnose: Metachromatische Leukodystrophie 



MRT Gehirn (T2-weighted) eines 6 Jahre alten Kindes mit Metachromatischer Leukodystrophie 



Morbus Alexander 



Antidepressiva 

• V.a. Selektive 

Serotoninwiederaufnahmehemmer (SSRI) 

• Fluvoxamin mit geringer Wirkung auf 

repetitives & aggressives Verhalten 

• Fluoxetin mit geringer Wirkung auf 

repetitives Verhalten 

• Sinnvoll bei komorbiden depressiven, 

Zwang- und Angststörungen 



Stimmungsstabilisatoren 

(Antikonvulsiva) 

• Valproat mit Wirkung auf Aggressionen, 
Impulsivität und Affektschwankungen 

• Lamotrigin und Levetiracetam ohne 
Wirkungsnachweise in Studien 

• Topiramat 

• Carbamazepin 

• Es ist sinnvoll, bei der antikonvulsiven 
Therapie die psychischen Komorbiditäten 
zu berücksichtigen! 



(Atypische) Neuroleptika 

• Indikationen: 
– Externale Verhaltensauffälligkeiten (Aggressivität, 

Impulsivität, Stereotypien/Rigidität) 

• Früher: 
– Haloperidol 

– Pimozid 

– Sulpirid 

• Heute: 
– Risperidon (in der Regel 0,5-3,5 mg/die) 

– Quetiapin 

– Ziprasidon 

– Olanzapin 

 

 



Medikation bei Schlafstörungen 

• Malatonin (1-3-5 mg mit schneller oder 

langsamer Kinetik) 

• Clonidin 

• Niederpotente Neuroleptika: 

– Promethazin (Atosil) 

– Melperon (Eunerpan) 

– Pipamperon (Dipiperon) 

 


