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Ich bin 1965 geboren und lebe mit mei-
nem Mann Frank und unseren zwei Kin-

dern, Lucie (* 1998) und Marc (*. 1999)

in Ruswil, einem ldandlichen
Dorf in der Ndhe von Lu-
zern. Bis zur Geburt von Lu-
cie war ich als medizinische
Laborantin tatig.

Unsere Tochter Lucie kam
nach einer problemlosen
Schwangerschaft mit 10 Ta-
gen Verspdtung zur Welt.
Sie hatte einen Nabelbruch,
welcher mit 6 Mon. operiert
wurde. Einige Wochen nach
der Geburt und nochmals mit 11 Mon.
waren wir mit Lucie auf Anraten des
Kinderarztes in der genetischen Bera-
tung. Wir kehrten damals ohne Befund
und daher sehr erleichtert wieder
heim. Bis Lucie 43 Jahre alt war, leb-
ten wir mit der Diagnose .Entwick-
lungsriickstand”. Sie lernte mit 19 Mo-
naten laufen, kurz darauf kamen auch
die ersten Wérter. In der Sprachent-
wicklung ging dann aber lange wenig bis
gar nichts mehr. Ab dem 2. Geburtstag
bekam Lucie wéchentlich heilpdadagogi-
sche Friihforderung. Ebenfalls waren
wir zur Kontrolle des Gehors beim
HNO-Arzt. Es folgte eine erste Pau-
kenréhrchenoperation mit gleichzeiti-
ger Rachenmandelentfernung. Ab Friih-
jahr 2002 konnte Lucie zusatzlich lo-
gopddisch geférdert werden. Unsere
Heilpddagogin hat uns auf eine Logopd-
din aufmerksam gemacht, welche nach
Padovan arbeitet. Ich setzte mich an

den PC und wollte mehr dariiber wissen.
Uber Google bin ich unter anderem bei
KiDS-22q11 e.V. gelandet, da dieser
Verein eine Infoveran-
staltung iber Padovan
angeboten hatte. Ich
hatte zuvor noch nie et-
was vom  DiGeorge-
Syndrom gehort und da-
her las ich diese Seiten
mit groBem Interesse. In
der  Syndrombeschrei-
bung gab es einige Punk-
te, die auf Lucie zutrafen
und dies veranlasste uns,
einmal mehr einen Arzttermin zu ver-
einbaren. Am Institut fiir Med. Genetik
der Uni Zirich wurde dann bei Lucie
tatsdchlich eine Mikrodeletion 22ql1
nachgewiesen. Als uns der Befund mit-
geteilt wurde, waren wir sehr iber-
rascht und zugleich erschiittert. Uber-
rascht, weil es doch irgendwie nicht
sein kann, dass ausgerechnet wir Eltern
als Laien auf die richtige Diagnose sto-
Ben, und erschiittert, weil die Diagnose
einer genetischen Storung etwas Un-
abdnderbares ist.
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