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Thema und Ziel. Der Glutl - Defekt, erstmalig 1991 beschrieben (de Vivo et al,, 1991), ist eine
genetisch bedingte Stoffwechselerkrankung, die unlangst verstarkt in den Fokus der Forschung
riickt. Im sprachtherapeutischen Kontext ist das Storungsbild, das sich im Spannungsfeld
zwischen einer komplexen Bewegungsstérung, einer Epilepsie und einer globalen
psychomotorischen Entwicklungsverzogerung bewegt (Klepper, 2004), weitestgehend
unbekannt. Als einzige etablierte Therapie der Erkrankung steht derzeit die sogenannte ketogene
Diat zur Verfiigung (Klepper et al, 2020). Die Auswirkungen des Glutl - Defekts auf die
Entwicklung von Kognition, Sprache und Sprechen wurden bisher nur vereinzelt am Rande
untersucht und sind praktisch unerforscht. Das Poster zielt darauf ab, die Relevanz des
Storungsbildes fiir die sprechpathologische Forschung und das logopaddische Handlungsfeld
aufzuzeigen. Die systematische Untersuchung der dysarthrischen Komponente setzt eine
dezidierte Abgrenzung der kognitiven, sprachstrukturellen und sprechmotorischen Symptomatik
voraus.

Methodik. Die Datenauswertung konzentriert sich zunéchst auf die retrospektive Analyse der
kognitiven Fahigkeiten einer Pilotstichprobe (n = 10), die anhand der WISC-IV (Petermann &
Petermann, 2011) getestet wurde. Der Zusammenhang zwischen Zeitpunkt der Einleitung
diatischer Mafdnahmen und der sprachlich-kognitiven Entwicklung wird deskriptiv und mittels
korrelativer Berechnungen untersucht.

Ergebnisse und Ausblick. Die Analyseergebnisse bestitigen die in der Literatur postulierte
Hypothese eines Zusammenhangs zwischen dem Zeitpunkt des Didtbeginns und der sprachlich-
kognitiven Entwicklung. In Anbetracht der Tatsache, dass es sich bei Glut1-Patientlnnen um einen
im Forschungsbereich der klinischen Logopadie bisher komplett unberiicksichtigten
Personenkreis handelt, eréffnet die systematische Untersuchung kognitiver, sprachlicher und
sprechmotorischer Funktionen an dieser PatientInnengruppe Chancen auf eine Erweiterung des
theoretischen Status quo insbesondere des Forschungsbereichs Dysarthrie. Die Definition und
Charakterisierung der zugrundeliegenden Pathologie der sprechmotorischen Stérungen wird
perspektivisch erste Impulse fiir die Ableitung stérungsspezifischer Therapiekonzeptionen
ergeben.
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