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Im Beitrag wird das Tricho-Rhino-Phalangeale Syndrom Typ 2 thematisiert. Im ersten Teil des 
Beitrags werden die genetischen Grundlagen, allgemeine Fakten über das Tricho-Rhino-
Phalangeale Syndrom Typ 2, Aspekte von Sprachentwicklungsstörungen und Grundlagen der 
gesunden und der gestörten Stimme angesprochen. Im praktischen Teil, welcher den 
Hauptbestandteil des Beitrags ausmachen wird, widmet sich diese Arbeit einer 
Einzelfallbeschreibung. Hierbei wurde eine vom Tricho-Rhino-Phalangealen Syndrom Typ 2 
betroffene Patientin ab ihrem 7. bis hin zu ihrem 9. Lebensjahr in Form einer regelmäßigen 
Durchführung von sprachdiagnostischen Testverfahren und der Darstellung des medizinisch-
therapeutischen Behandlungsverlaufs begleitet. In Folge dessen wurden der PLAKSS-II, der 
P-ITPA der SET 5-10 und der SLRT-II unter der zusätzlichen Verwendung von Eye-Tracking 
durchgeführt. Zur Überprüfung der stimmlichen Fähigkeiten wurden ein Sing- und 
Sprechstimmfeld mit Ling-WAVES und eine Shimmer und Jitter Analyse mit PRAAT gemacht. Die 
Ergebnisse zeigen Auffälligkeiten in der Syntax, in der phonologischen Bewusstheit, in der 
auditiven Merkfähigkeit und leichte Einschränkungen des Wortschatzes. Das rezeptive 
Sprachverständnis, sowie die Stimme und die Lese- und Rechtschreibfähigkeit sind 
unbeeinträchtigt. Weiterhin bestehen artikulatorische Auffälligkeiten, die mutmaßlich durch den 
zu kleinen Unterkiefer, der durch das Langer-Giedion-Syndrom hervorgerufen wird und eine 
behandelte Schallleitungsschwerhörigkeit, begründet sind. Diese artikulatorischen Prozesse 
beinhalten eine Rückverlagerung alveolarer Plosive, wobei diese inkonstant ist, eine inkonstante 
stimmhafte Produktion stimmloser Plosive und einen Sigmatismus bzw. eine auffällige 
Produktion der alveolaren und postalveolaren stimmhaften und stimmlosen Frikativen. 
Anzeichen für eine Lese- und Rechtschreibstörung konnten nicht gefunden werden. Die 
beschriebene Patientin besitzt keine Anzeichen für eine Retardierung. Abschließend kann gesagt 
werden, dass diese Einzelfallstudie die erste linguistische Beschreibung einer Patientin mit dem 
Tricho-Rhino-Phalangealen Syndrom Typ 2 ist. Mit Hilfe der vorliegenden Resultate ist es möglich, 
eine detailreiche Einsicht in das Thema dieses seltenen Gendefekts zu bekommen. 
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