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ZUSAMMENFASSUNG

Hintergrund Die Alzheimer-Krankheit (AD) zéhlt zu den hau-
figsten neurodegenerativen Erkrankungen im Alter. Menschen
mit Down-Syndrom (DS) haben aufgrund der Trisomie 21 und
der Uberexpression des Amyloid Precursor Protein ein deutlich
erhohtes Risiko fiir eine Demenz durch AD mit Pravalenzen von
bis zu 88 % jenseits des 65. Lebensjahres. Dennoch fehlen struk-
turierte Leitlinien zur Diagnostik und Therapie der Down-Syn-
drom-assoziierten Alzheimer-Demenz (DSAD).

Methoden Eswurde eine narrative Ubersicht der relevanten
Literatur zu Atiologie, Diagnostik, Therapie und Versorgung bei
DSAD erstellt. Zudem erfolgte eine Evaluation bestehender
Standards der allgemeinen Demenzdiagnostik bzgl. der Beson-
derheiten bei Menschen mit DS.

Ergebnisse Etablierte diagnostische Verfahren sind auch bei
Menschen mit DS anwendbar, miissen jedoch hinsichtlich Sym-
ptomwahrnehmung, Testdurchfiihrung und Befundinterpre-
tation angepasst werden. Die Sensibilisierung von Angehérigen
und Versorgern sowie die friihzeitige Anbindung an speziali-
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sierte Zentren sind entscheidend fiir eine zielgerichtete Diag-
nostik und Therapie.

Diskussion Eine verbesserte Versorgung von Menschen mit
DSAD erfordert eine enge Kooperation zwischen Regelversor-
gung und spezialisierten Einrichtungen. Dieses Review gibt
einen Uberblick iiber die medizinischen, diagnostischen und
strukturellen Anforderungen bei Verdacht auf DSAD und leitet
praxisnahe Handlungsempfehlungen fiir die Versorgung ab.
Der abschlieBende Leitfaden soll somit helfen, bestehende
Unsicherheiten in der Praxis zu reduzieren und eine langfristige,
bedarfsgerechte Versorgung sicherzustellen.

ABSTRACT

Background Alzheimer’s disease (AD) is one of the most com-
mon neurodegenerative disorders in older age. Individuals with
Down syndrome (DS) are at significantly increased risk due to
trisomy 21 and the resulting overexpression of the amyloid
precursor protein. Prevalence rates of AD-related dementia in
DS (DSAD) reach up to 88 % beyond the age of 65. Despite this,

structured diagnostic and therapeutic guidelines for DSAD are
lacking.

Methods A narrative review of current literature on etiology,
diagnosis, treatment, and care pathways for DSAD was conduc-
ted. Currently employed dementia diagnostic standards were
evaluated in regard to the specific needs of individuals with DS.
Results Established diagnostic methods are applicable to in-
dividuals with DS but require adaptations regarding symptom
recognition, test administration, and interpretation. Early awa-
reness among caregivers and healthcare providers, as well as
timely referral to specialized centers, is essential for accurate
diagnosis and treatment planning.

Conclusions Improving care for individuals with DSAD requires
close coordination between general healthcare services and
specialized centers. This review highlights the medical, diag-
nostic, and structural challenges in suspected DSAD and pro-
vides practical recommendations for patient care. The propo-
sed guideline aims to reduce uncertainties in clinical practice
and support sustainable, needs-based care.

Menschen mit Down-Syndrom (DS) haben ein deutlich erhéhtes
Risiko fiir eine Demenz bei Alzheimer-Krankheit (AD) [1] mit Pra-
valenzraten bis zu 88 % jenseits des 65. Lebensjahrs [2], sind je-
doch in den Demenz-Leitlinien bislang nicht beriicksichtigt [3].
Dieses Review thematisiert diagnostische und therapeutische An-
forderungen sowie strukturelle Voraussetzungen fiir eine bedarfs-
gerechte, nachhaltige Versorgung von Demenz bei DS, mit Fokus
auf die Kooperation von Regelversorgung und spezialisierten Zen-
tren.

Besonderheiten der Alzheimer-Demenz bei
Down-Syndrom

Das DS geht aufgrund der assoziierten Intelligenzminderung (IM)
mit starken interindividuellen Unterschieden kognitiver Leistungs-
fahigkeiten, z. B. Geddchtnis und Kommunikationsfahigkeit, einher
[4], die die Abgrenzung erworbener kognitiver Stérungen erschwe-
ren, die sich z.T. deutlich von denen der sporadischen AD unter-
scheiden [5]: Wahrend Letztere klassischerweise mit Veranderun-
gen in Geddchtnis und Orientierung beginnt, kann sich die Symp-
tomkonstellation bei DSAD deutlich heterogener gestalten [6].
Sowerden bei der Befragung von Angehorigen und Pflegenden
Verdanderungen im Kurzzeitgedachtnis berichtet, wie Vergessen
von Namen und kiirzlich zuriickliegenden Gesprachsinhalten [7].
Die Beeintrachtigung exekutiver Subdomanen scheint jedoch eben-
falls ein friithes Symptom der DSAD zu sein [8]. Dabei wird von ver-
mehrtem sozialem Riickzug, allgemeiner psychomotorischen Ver-
langsamung, abnehmender Eigeninitiative sowie reduzierter Fa-
higkeit Anweisungen im Alltag umzusetzen, berichtet [8,9]. Zudem
kénnen Beeintrdachtigungen von Konzentration, Aufmerksamkeit
und Planungsfahigkeit auftreten, spdter zudem Disinhibition und
Apathie [10, 11]. Letztere kdnnen Zeichen eines prodromalen Sta-
diums darstellen, wahrend die manifeste DSAD haufig von Agita-
tion, Hyperaktivitat, generalisierter Verlangsamung und psychoti-

schen Symptomen gepragt scheint [12], einhergehend mit zuneh-
menden psychiatrischen Symptomen wie visuellen Halluzinationen,
Depressionen und Stérungen des Schlafrhythmus [13]. Neben Ver-
anderungen der frontalen Hirnfunktionen kdnnen zudem Motorik
und Koordination beeintrachtigt sein [14]. Auch werden oft ver-
minderte Artikulation und Intonation sowie reduzierte Sprechge-
schwindigkeit und Sprachverstandigung berichtet [8].

Erkennen und Erfassen neuer Defizite

Da die interindividuellen Unterschiede im funktionellen und kog-
nitiven Ausgangsniveau eine Einschdtzung neu aufgetretener De-
fizite im Erstkontakt deutlich erschweren [4, 10], sind Angehorige
und Pflegende eine wertvolle Informationsquelle zur fremdanam-
nestischen Beurteilung einer dementiellen Entwicklung, wie auch
bzgl. sozialer Umstande und kiirzlich zuriickliegender Lebensereig-
nisse [11]. Zur strukturierten Fremdanamnese von Verdanderungen
der Kognition, Alltagsfunktion, Schlafverhalten, Mobilitat und (So-
zial-)Verhalten sind dabei validierte Testinstrumente essentiell [ 15].
Hierfir stehen Fremderhebungsbdgen (z.B. DSQIID, Dementia-
Screening-Questionnaire for Individuals with Intellectual Disabili-
ty) [7] wie auch strukturierte diagnostische Interviews (z. B. Inter-
view-Teil der Testbatterie CAMDEX-DS (Cambridge Examination
for Mental Disorders of Older People with Down’s Syndrome)) [16]
in validierter deutschsprachiger Fassung zur Verfiigung. Dies er-
maoglicht eine weitgehend standardisierte Erhebung, ist jedoch der
subjektiven Wahrnehmung der Berichtenden unterworfen. So ten-
dieren Betreuende dazu, vornehmlich zu berichten, was Alltag und/
oder Pflege der Betroffenen beriihrt. Genauso kénnen Haufigkeit
und Intensivitdt des Kontakts die Wahrnehmung beeinflussen. So
werden Patient:innen, die zuhause leben, bis zu fiinf Jahre frither
mit einer Demenz diagnostiziert [17], wahrend z. B. ein hdufiger
Wechsel des Pflegepersonals in der Heimbetreuung dies verzogern
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konnte. Auch kénnen Einschrankungen der Berichtenden selbst,
z.B. alternde Eltern, Berichte verzerren.

Klinische Einordnung und Differentialdiagnostik

Im initialen drztlichen Kontakt ist vor einer dezidierten Demenz-Di-
agnostik die differentialdiagnostische Exploration essenziell. HierfGr
ist eine ausfiihrliche Anamnese zu relevanten Komorbiditédten, der
(Compliance bei/ Veranderung von) Dauermedikation, wie auch eine
neurologische und orientierend-internistische Untersuchung durch-
zufiihren, um organische (u. a. Seh-/Horstérung, Schmerzen, Immo-
bilisation, Epilepsie, Schlaganfall, Delir, endokrinologische oder hor-
monelle Dysbalancen) [18] oder psychiatrische Erkrankungen (u. a.
Depression, Autismus-Spektrum-Erkrankung, Regressions-Syndrom)
als Ursache einer vermeintlichen erworbenen kognitiven Stérung
auszuschlieRen [19] wie auch zeitgleich auftretende Erkrankungen
abzugrenzen (z.B. Epilepsie, Depression) [20].

Neuropsychologische Objektivierung
kognitiver Defizite

Zur Untersuchung (fremd)anamnestischer kognitiver Defizite ist
eine neuropsychologische Evaluation sinnvoll. Anders als in der nor-
mativen Bevolkerung existiert bei Patient:innen mit einer IM aller-
dings kein standardisiertes neuropsychologisches Testinstrument,
was in jiingster Vergangenheit die Entwicklung neuer Testinstru-
mente [21] zur differenzierten Leistungserfassung kognitiver Funk-
tionen in DS motivierte. Exemplarisch ist hier die Testbatterie CAM-
COG-DS (Cambridge Examination for older Adults with Down’s Syn-
drome, neuropsychologischer Teil der CAMDEX-DS), die sich im
europdischen Raum zur dezidierten Diagnostik und Verlaufsbeur-
teilung der Demenz bei DS etabliert hat [16]. Diese untersuchtv. a.
die Domédnen Orientierung, Sprachverstdndnis & -produktion, Ge-
dachtnis, Aufmerksamkeit, Praxis, Abstraktion und Visuokonstruk-
tion, und erleichtert somit die Diagnose einer Demenz nach ICD-
10 und DSM-5[19].

Aufgrund interindividueller Unterschiede im kognitiven Aus-
gangsniveau, intraindividueller Schwankungen der Testleistung
sowie ggf. fehlender Quantifizierung der IM vor Auftreten neuer
Defizite ist die Aussagekraft einer einmaligen Neuropsychologie
jedoch limitiert [22]. Die CAMCOG-DS charakterisiert daher v. a.
den kognitiven Leistungsabfalls im Verlauf, sodass die Basis-Unter-
suchungidealerweise bei unbeeintrachtigten Patient:innen erfolgt
- dies kann ab 40 Jahren erwogen werden - um bei spaterem De-
menzverdacht den diagnostischen Prozess zu beschleunigen [23]
und eine frithzeitige Behandlung zu ermdglichen [24]. Ebenso ist
bei bereits fortgeschrittener Demenz wichtig, die Dynamik der
Symptomatik der Betroffenen regelmaRig mit validen Instrumen-
ten zu erfassen, um den Krankheitsverlauf abzubilden [25], was
u.a.in einer frithzeitigen Anpassung therapeutischer MaBnahmen
resultieren kann.

Differentialdiagnostische Laboranalytik

Mit der klinischen Beurteilung sollten erganzende Blutuntersu-
chungen auf potenzielle Differentialdiagnosen einer dementiellen

Veranderung erfolgen. Dies beinhaltet u. a. Elektrolythaushalt, In-
fektparameter, Blutbild, Schilddriisenhormone, Vitamin B12/1/6-
und Folsdure-Spiegel, sowie Hinweise auf Intoxikation (z. B. bei Dau-
ermedikation mit Benzodiazepine, Antikonvulsiva, etc.) [19].

Zeigt sich dies unauffdllig, besteht die Indikation zur dezidier-
ten Diagnostik einer Alzheimer-Pathologie, die u. a. durch den Li-
quornachweis von reduziertem beta-Amyloid-1-42 (AB;_4,) in
Kombination mit erh6hten Konzentrationen von phosphoryliertem
Tau (T) und/oder Gesamt-Tau (N), definiert wird [26]. Hintergrund
ist die initiale Ablagerung von zerebralen Amyloid-Plaques mit
nachfolgenderintrazellularer Hyperphosphorylierung von Tau-Pro-
tein und sukzessiver Aggregation dieser zu ,Tau-Tangles“ [27], ein
Prozess der mit klinischer Symptomatik korreliert [28,29]. Zum sup-
portiven Nachweis einer unspezifischen Neurodegeneration hat sich
neben der Bestimmung von Gesamt-Tau [28, 30] auch die Analyse
der Neurofilament-Leichtkette (NFL) etabliert, die bei Menschen mit
DS und einer dementiellen Entwicklung sogar eine bessere diagnos-
tische Performance als in der sporadischen AD zeigt [30,31].

Die notwendige Durchfiihrung einer Lumbalpunktion ist fiir die
Demenzdiagnostik der normativen Bevdlkerung bereits Teil der
Leitlinien und somit diagnostische Praxis [3], in DS bislang jedoch
nur selten und oft im Kontext klinischer Studien durchgefiihrt [27].
Trotz vergleichbarer Befundkonstellation der Biomarker zur auto-
somal-dominanten [28] und sporadischen AD [27], ist die Haltung
bei DSAD teils noch zuriickhaltend [32, 33]. Diese diagnostische
Liicke istin Anbetracht der nachgewiesenen Durchfiihrbarkeit und
Sinnhaftigkeit nicht gerechtfertigt; bei dhnlicher Haufigkeit selte-
ner Komplikationen wie postpunktioneller Kopfschmerz oder Be-
nommenheit [32]. In der Tat zeigt sich auch bei DSAD eine Reduk-
tion der AB;_4>/AB1_s0-Ratio (AB-Ratio) um bis zu 50 % sowie eine
ca. zweifache Erhhung von Gesamt- und phosphoryliertem Tau-
Protein [27]: Wédhrend absolute Konzentrationen von AB;_4o und
AB;_4> bei jungen Erwachsenen mit DS erhoht sind (vermutlich auf-
grund der APP-Uberexpression) [28, 34], nimmt die AB-Ratio ab
der dritten Lebensdekade sukzessive ab, einhergehend mit zuneh-
menden Amyloid-Ablagerungen [27,28].

Im Blut ist ebenfalls eine Konzentrationserhohung von AB;_4
und AB;_49 mit konsekutivem Abfall von AB;_4 in der dritten Le-
bensdekade zu beobachten [27, 35], die diagnostische Aussage-
kraft in asymptomatischen oder prodromalen Stadien ist jedoch
fraglich, wie auch die allgemeine klinische Korrelation [36]. Ahn-
lichist fiir Gesamt-Tau im Blut bislang keine diagnostische Relevanz
in DSAD nachgewiesen, dhnlich der sporadischen AD [37]. Die
Quantifizierung von phosphoryliertem Tau im peripheren Blut hin-
gegen birgt groRes Potenzial. Konzentrationen steigen um das Alter
von 35 Jahren, also dann, wenn erste diffuse Amyloid-Plaques beob-
achtet werden kénnen, und korrelieren mit dem Beginn der klini-
schen Symptomatik bei DSAD [30]. Ein weiterer vielversprechender
Blutbiomarker ist NFL, die zwar allgemein im Alter ansteigt [35], je-
doch eine signifikante Korrelation mit der klinischen Diagnose einer
DSAD zeigt [38] und auf Gruppenebene Proband:innen im Prodro-
malstadium von kognitiv Gesunden unterscheiden kann [30].

Einsatz gezielter apparativer Diagnostik

Zuletzt sollte bei anhaltendem Verdacht einer dementiellen Ent-
wicklung eine apparative Bildgebung erfolgen; idealerweise mittels
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zerebraler Magnetresonanztomographie (cMRT) und/oder Posit-
ronenemissionstomografie (PET), zum indirekten Nachweis zere-
braler Amyloid-/Tau-Ablagerungen.

Eine cMRT ermdglicht u. a. den differentialdiagnostischen Aus-
schluss von strukturellen Ldsionen, Blutungen oder Raumforderun-
gen [19] wie auch den Nachweis Alzheimer-typischer Atrophiemus-
ter im Bereich von Hippocampus, Amygdala, Thalamus, Striatum
und posteriorem zinguldrem Cortex, dhnlich der sporadischen Alz-
heimer-Krankheit [39].

Kortikale Amyloid-Plaques wiederum kénnen indirekt durch in-
traven6se Amyloid-bindende PET-Tracer dargestellt werden; eine
Bildgebungsmethode, die auch bei DS gut und sicher durchfiihrbar
ist [40], bei Berichten vermehrter Traceraufnahme in DSAD [41].
Amyloid-plaques beginnen meist im Striatum und dehnen sich suk-
zessive (iber prédfrontale und parietale bis in die mediotemporalen
Areale aus, dhnlich der autosomal-dominanten AD [42]. Mehrere
Jahre nach dem Auftreten von Amyloid-Plaques kommt es zur Bil-
dungvon phosphoryliertem intrazellularem Tau welches in Autop-
sien eine Braak-dhnliche Abfolge mit Beginn im transentorhinalen
Kortex und Ausbreitung tiber Hippocampus bis zur Neokortex zeigt
[43]. Die indirekte Quantifikation mittels PET-Tracer zeigt Korrela-
tionen mit neuropsychologischen GréBen und klinischer Sympto-
matik in DSAD [43, 44]. Die Computertomografie sollte lediglich
bei Fehlen von Compliance oder Infrastruktur, wie dem Vorhanden-
sein von MRT/PET, zum Ausschluss grober strukturelle Defizite (z. B.
Schlaganfall, Raumforderung) erfolgen.

Symptomatische Behandlung der DSAD

Pharmakotherapie

Die pharmakologische Behandlung der DSAD stellt eine Herausfor-
derung dar, da robuste Evidenz zur Wirksambkeit spezifischer Medi-
kamente u. a. aufgrund geringe Fallzahlen und methodische Limi-
tationen begrenzt ist [33,45]: Acetylcholinesterase-Hemmer wie
Donepezil und Rivastigmin sowie der NMDA-Rezeptor-Antagonist
Memantin sind in der Therapie der sporadischen Alzheimer-De-
menz etabliert [3], ihre Effekte bei Menschen mit DSAD jedoch un-
zureichend untersucht [46]. Existierende Studien deuten allerdings
darauf hin, dass z. B. Donepezil positive Effekte auf das kognitive
Funktionsniveau in DSAD haben kénnte. Eine nicht-randomisierte
kontrollierte Pilotstudie mit sechs Proband:innen zeigte eine sig-
nifikante Verbesserung der Demenz-Scores (iber 3-5 Monate [47].
Zudem berichtete eine 24-wochige, randomisierte, doppelblinde,
placebokontrollierte Pilotstudie eine Verbesserung in mehreren
kognitiven Domédnen durch Donepezil in DSAD, wenngleich bei ge-
ringer StichprobengroRe [48]. In einer weiteren 24-wdchigen ran-
domisierten, doppelblinden Studie konnte ebenso bei Patientin-
nen mit DS und schwerer kognitiver Beeintrachtigung eine signifi-
kante Verbesserung alltagspraktischer Fahigkeiten unter
Donepezil beobachtet werden [49].

Die Anwendung von Rivastigmin bei DSAD verblieb bislang ohne
eindeutige Wirkung auf kognitive oder adaptive Funktionen, je-
doch erwies sich die transdermale Applikation als gut vertraglich
und ist ggf. - im Sinne bestmdglicher Medikamenten-Compliance
und geringer gastrointestinale Nebenwirkungen - eine willkom-
mene Alternative zur oralen Einnahme [46].

Die Wirksamkeit von Memantin bei DSAD bleibt umstritten. In
einer Studie ergaben sich signifikante Effekte auf kognitive Outco-
mes (u. a. verbales Lernen und Geddchtnis) [50], bei gleichzeitig
guter Vertraglichkeit des Medikaments wohingegen andere Studi-
en keine Giberzeugenden Hinweisen auf einen symptomatisch-the-
rapeutischen Effekt liefern konnten [46].

Trotz Fehlen robuster Ergebnisse hinsichtlich der Wirksamkeit
von Antidementiva bei DSAD sollte der Einsatz, bei akzeptabler
Vertraglichkeit und Hinweisen auf eine erhéhte mediane Uberle-
benszeit von Menschen mit DS unter antidementiver Medikation
[51], erwogen werden. Der Einsatz von Psychopharmaka hingegen
sollte nurin Ausnahmen zur Behandlung von Verhaltensproblemen,
psychotischen Symptomen, depressiven Symptomen und Schlaf-
storungen (z.B. Nachtsedierung) erfolgen. Neuroleptika sollten
generell nurin niedrigster wirksamer Dosis und so kurz wie mog-
lich verwendet werden, regelmdRig Gberpriift und nur bei Bedarf
erhoht werden. Mégliche Wechselwirkungen mit anderen Medika-
menten (z. B. Antidementiva und Antipsychotika) sollten ebenfalls
beachtet und engmaschig Gberpriift werden [52].

Mit der Zulassung des monoklonalen Antikérpers Lecanemab
im April 2025 [53] steht in Deutschland seit kurzem eine neue Be-
handlungsoption fir die frihe Alzheimer-Krankheit zur Verfligung,
die gezielt Beta-Amyloid im Gehirn abbaut. Menschen mit DS sind
grundsatzlich nicht von dieser Therapie ausgeschlossen, wurden
allerdings bislang in klinischen Studien zu Lecanemab nicht beriick-
sichtigt, sodass zur Sicherheit und Wirksamkeit in dieser Gruppe
keine belastbaren Daten vorliegen zudem bei Menschen mit DS das
Risiko fiir begleitende Hirnverdnderungen wie zerebrale Amyloid-
Angiopathie (CAA) erhdhtist, wodurch das Risiko schwerer Neben-
wirkungen wie Hirnblutungen steigen kdnnte [54].

Nicht-pharmakologische Interventionen

Im Sinne ganzheitlicher Therapiekonzepte sind fiir Menschen mit
DSAD multidisziplindre Interventionsansdtze neben evidenz- und
konsensbasierten Leitlinienempfehlungen zur Demenztherapie der
normativen Population zu beriicksichtigen [3], wie z. B. MaBnah-
men mit (bewegungs)therapeutische Ansdtzen sowie verhaltens-
orientierte und systemische Interventionen, bestenfalls unter ak-
tiver Beteiligung des sozialen Umfelds [55].

Eine hochrelevante therapeutische Intervention ist ein aktiver Le-
bensstil, der ein schiitzender Faktor bei Demenzentwicklung bei DS
sein kann [56], sodass regelmaRige kérperliche Aktivitdt auch das Hip-
pocampus-Volumen sowie kognitive Funktionen, u.a. betreffend ex-
ekutiver Leistungen wie kognitive Flexibilitdt, Aufmerksamkeit und
Planungsfahigkeit, positiv beeinflussen kann [57,58]. Interventions-
formen wie assistiertes Radfahren, Gruppen-/Individual-Trainingspro-
gramme oder Exergaming ((Video)spiele, die korperliche Aktivitdt er-
fordern) kénnen zudem Kognition und Mobilitdt verbessern [59, 60].
Daran anknipfend kann auch die Ergotherapie vorhandene Ressour-
cen der Betroffenen stérken sowie Ausgleichsstrategien und Umwelt-
modifikationen (z.B. Alltagsbarrieren reduzieren) anleiten [61].

Zu therapeutischen Interventionen zéhlen zudem kreative und
sensorische Interventionen wie Musik- und Kunsttherapie, Memo-
ry Cafés, biografische Arbeit oder sensorische Stimulation, um
emotionales Wohlbefinden und Lebensqualitat zu férdern, sowie
kognitive Ressourcen und soziale Teilhabe zu stdrken. Betreuende
bewerteten musiktherapeutische Gruppenangebote fiir Menschen
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Ein Leitfaden
fiir die addaquate und interdisziplinare
(sozial-)medizinische Versorgung von Menschen mit
einem Down-Syndrom und einer dementiellen Entwicklung

@Patient:in @ Betreuende/Angehérige . Allgemeinmedizin . Fachérztliche/Speialisierte Versorgung

Erkennen von Symptomen/Veranderungen
* Geddchtnis

* Orientierung

« Leistungsfahigkeit im Alltag
» Motivation & Eigeninitiative
« allgemeine Motorik

* Schlaf-Wach-Rhythmus

Erste Differentialdiagnostik
* Hor- & Sehminderung

* Hormonimbalancen
« neurologisch: Schlaganfall, Epilepsie, Delir

* Konzentration

« Sprache

« Planendes Denken

« emotionales Verhalten

« psychiatrische Symptome

Screening-Fragebogen Demenz
(z.B. DSQIID)

« chronische Schmerzen
« orthopadisch: Hiift-/Knie-/Riickenbeschwerden ¢ endokrinologisch: Schiddriisendysfunktion
« hdmatologisch: Andmie, Hypovitaminose

* psychiatrisch: Depression, Autismus-Spektrums-Erkrankung, Regressions-Syndrom
« fehlende Compliance bei Medikamenteneinnahme | kiirzliche Verdnderung einer bestehenden Medikation

©00e

Weiterfiihrende Spezialdiagnostik

Demenz-Diagnostik
 Fremdanamnese

* Lumbalpunktion
* CMRT [ cCT

* Amyloid-PET

e Tau-PET

Diagnose-Klassifikation

(z.B. CAMDEX-DS) cD-10 und/oder psychiatrische
* Neuropsychologie ICD- Symptome
(z.B. CAMCOG-DS) DSM-V « psychosoziale Intervention

NIA-AA/IWG-Kriterien

Therapie-Optionen

* Medikamente fiir dementielle

* Ergotherapie
* Logopadie
* Physiotherapie

Betreuung durch geschultes Personal

MaBnahmen zur sozialmedizinischen Unterstiitzung

« Rechtliche Betreuungssituation klaren, falls noch keine vorhanden
* Barrierefreien Zugang zu allen genutzen Wohnrdumen evaluieren und ggf. an passen

* Bei Bedarf friihzeitige Umfeldintervention mit Umzug in Wohnverhdltnisse mit kontinuierlicher pflegerischer

* Bei Berufstdtigkeit ggf. Versetzung in Abteilungen mit addquaten Anforderungen erwdagen

Interdisziplindre Weiterbetreuung

$

« regelmadRige Reevaluation der medikamentdsen antidementiven | psychiatrischen Therapie
« weiterflihrende Behandlung symptom-relevanter Komorbiditaten
« langfristige Verordnung von Medikamenten, Hilfsmitteln und Heilmitteln

> Abb. 1 Ein Leitfaden fiir die Praxis-nahe Umsetzung der Review-Erkenntnisse zur Demenz-Diagnostik bei Menschen mit Down-Syndrom

mit IM und Demenz als positiv; mit Berichten positiver Emotionen
sowie Verbesserungen in Kommunikation und Stimmung [62].
Zudem konnten kurzzeitige positive Effekte des Singens als einer
stimulierenden Aktivitat auf Emotionalitdt, Kommunikation und
soziale Einbindung von Menschen mit intellektuellen Beeintrach-
tigungen und Demenz beobachtet werden [63]. Eine deutliche Ver-
besserung der Stimmung sowie Férderung von Kommunikation
und Interaktionen ergab sich durch Memory Cafés [64], wdhrend
Biografie-basierte Interventionen wie ,personalized life story

books“ oder ,Stéberkisten“ (,rummage boxes“) das Wohlbefinden
von Menschen mit DSAD steigern konnten [65].

Da Patient:innen mit DSAD eine erhohte Rate an stationdren
Einweisungen aufgrund respiratorischer Infekte aufweisen [66] und
dltere Menschen mit DS hdufig an Dysphagie leiden [67], ist auch
die Logopddie zur Verbesserung der sozialen Teilhabe und Kompli-
kationspréavention zu diskutieren, die durch gezielte Intervention
die Schluckfahigkeit verbessern kann [68]; Untersuchungen bei
DSAD sind bislang jedoch nicht erfolgt. Dennoch scheint eine

Wagemann O et al. Ein Review und Leitfaden... Fortschr Neurol Psychiatr | © 2025. The Author(s).
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gezielte Untersuchung auf Dysphagie sowie gegebenenfalls ein lo-
gopadischer Therapieversuch bei DSAD sinnvoll.

Systemische Interventionen beziehen das Umfeld der Betroffenen
mit ein, einschlieRlich Schulungen und Unterstiitzungsangebote
fur Pflegekrafte und Familienmitglieder sowie weitere relevante
Akteure, um ein unterstiitzendes Netzwerk zu schaffen und zur Ver-
besserung von Wohlbefinden und Lebensqualitdt der Betroffenen
beizutragen. Insbesondere psychoedukative Gruppen genielRen
eine hohe Akzeptanz und erhalten durchweg positive Bewertun-
gen [69]. Die Vermittlung von Informationen zum Krankheitsbild
der Demenz kann zudem das gemeinschaftliche Umfeld, z.B. in
Konstellationen, in denen die Betroffenen in einer Einrichtung mit
anderen Menschen mit IM zusammenwohnen, in seinem Verstand-
nis fir die Erkrankung und einhergehende Symptomatik sensibili-
sieren, sodass Gefiihle von Empathie und Verstandnis fiir Menschen
mit Demenz entstehen, mit dem Ziel eines verstandnisvollen Mit-
einanders Alltag sowie einer potenziellen Stabilisierung im Funkti-
onsniveau der Betroffenen tiber mehrere |ahre [70].

Verhaltensmodifizierende MaBnahmen wie positive Verstdrkung,
Compliance-Training oder Verhaltensmodifikationen kénne in Ein-
zelfallen zudem u. a. zu einer Reduktion herausfordernder Verhal-
tensweisen wie Hinlauftendenz oder unangemessenem Sozialver-
halten fiihren [71].

AbschlieBend ist anzumerken, dass trotz der Vielzahl an positi-
ven Einzelfallbefunden und Pilotstudien ein GroRteil der beschrie-
benen Interventionen unter methodischen Einschrankungen wie
kleinen Stichproben, fehlender Kontrollgruppen oder unklaren Out-
come-Messungen wie Lebensqualitdt oder Caregiver-Burden [71]
evaluiert wurde, was die externe Validitat bislang limitiert. Den-
noch zeigt sich ein deutliches Potenzial nicht-pharmakologischer
MaRnahmen zur Férderung der Lebensqualitdt und funktionalen
Stabilitat im langfristigen Verlauf bei Menschen mit DSAD.

Supportives Angebot fiir versorgende Angehérige

Die Entlastung versorgender Angehdriger spielt eine wichtige Rolle
im Kontext von DSAD, die neben friihzeitiger Demenz-Diagnostik
zur rechtzeitigen Informationen und Einleitung von Unterstiit-
zungsmaRnahmen fithren kann [72,73].

Strukturelle Konzepte wie , Intellectual Disability Dementia Care
Pathways“ (IDDCPs) [74] kdnnen hierfiir praxisnahe Hilfen unter
Berticksichtigung spezifischer Bediirfnisse von Menschen mit in-
tellektuellen Beeintrdchtigungen bieten. Dartiber hinaus sind Fort-
und Weiterbildungs- wie auch Aufklarungsangebote fiir familidre
wie professionelle Pflegepersonen essenziell, um eine Entlastung
der Pflegenden bei addquater Versorgung der Betroffenen zu er-
moglichen [23,75].

Die Férderung von kdrperlichen und sozialen Freizeitaktivitdten
bei Personen mit DSAD sollten insbesondere im hduslichen Umfeld
zum Einsatz kommen, sodass nahe Angehorige als Unterstiitzung
mit einbezogen werden, um die Einbindung der Betroffenen zu ge-
wahrleisten und Aktivierung zu férdern [76].

Die Erhaltung der hduslichen Pflege hat fiir Angehérige haufig
hohe Prioritét [77], wird jedoch durch fehlende Ressourcen oder
Uberforderung erschwert — insbesondere im spéteren Krankheits-
verlauf [78], sodass die rechtzeitige Planungen und Einbindung der
Betroffenen in Entscheidungsprozesse fiir deren nahe Zukunft und
Lebensende relevant und fiir Angehérige entlastend sein kann [79].

Hierfiir gewinnen alternative, demenzfreundliche Wohnformen an
Bedeutung, die soziale Netzwerke erhalten und Umziige mdoglichst
vermeiden [80].

Fazit fiir die Praxis

Etablierte differentialdiagnostische Verfahren haben sich bei DSAD
als praktikabel und zuverldssig erwiesen. Entscheidend sind u. a.
die Sensibilisierung von Angehdérigen und Pflegekréften fir typi-
sche Symptome sowie die Starkung der diagnostischen Kompetenz
in der Regelversorgung. Durch friihzeitige Zuweisung an speziali-
sierte Zentren kénnen zudem notwendige therapeutische und so-
zialmedizinische MaRnahmen eingeleitet werden, die fiir den Um-
gang mit dem chronischen Verlauf der DSAD unerldsslich sind. Zur
Unterstiitzung der Praxis sind dringend ,,Good Practice Guidelines“
fir Menschen mit IM und Demenzverdacht erforderlich. Dieses Re-
view schliet mit einem exemplarischen Leitfaden (> Abb. 1) ab,
der die Rollen aller beteiligten Akteure innerhalb einer strukturier-
ten Stufendiagnostik darstellt.
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