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Friherkennung verbessert Prognose

Die Duchenne-Muskeldystrophie {DMD), eine seltene und tédlich verlaufende Erkrankung, flihrt
bereits ab der frithen Kindheit zu einem fortschreitenden Muskelabbau. Die meist mdnnlichen

Patienten versterben vorzeitig, oft schon im dritten Lebensjahrzehnt." 2 Neben der Behandlung

kommt der Diagnostik der DMD besondere Bedeutung zu, denn gerade die friihzeitige Diagnose

der DMD kann die Prognose der Betroffenen erheblich verbessern.?

Dabei ist es wichtig, die ersten muskel-
spezifischen sowie auch die unspezifi-
schen frithen Zeichen (motorische, kogni-
tive und sprachliche Entwicklungsverzoge-
rungen) einer DMD rechtzeitig zu erken-
nen, um friih gezielte Maffnahmen einlei-
ten zu konnen, so das Resiimee eines Ex-
pertentreffens.

Prof. Dr. Andreas Hahn, GieRen, wiesin
seinem Vortrag auf die Schwierigkeit hin,
seltene Krankheiten tiberhaupt zu erken-
nen: ,Viele Arzte haben noch nie einen
Patienten mit DMD geschen.” Die Haufig-
keit der X-chromosomal rezessiv vererbten
DMD betrdgt bei neugeborenen Jungen
etwa 1:3600. Die Erkrankung betrifft fast
ausschlieflich Jungen. Durch Mutation im
Dystrophin-Gen verlieren die Muskelfa-
sern ihre Stabilitat und Struktur. Mit dem
Fortschreiten der Erkrankung werden die
Muskelfasern zunehmend durch fibroti-
sches Gewebe und Fett ersetzt, was zur
unaufhaltsamen Muskeldegeneration und
schlieflich zu Lungen- und Herzversagen
sowie frithem Tod fithrt.# 19

Der Erhalt der Gehfdhigkeit ist ein
wichtiger prognostischer Faktor und kann
die Krankheitsprogression hinauszégern.!!
Hierfur miissen die ersten Zeichen einer
DMD jedoch frihestméglich erkannt wer-
den. Bereits ab der Geburt erhohte CK- und
Transaminase-Werte zihlen zu den unspe-
zifischen frithen Zeichen einer DMD. Auch
mogliche im zweiten Lebensjahr erkennba-
re Lern- und Verhaltensauffalligkeiten so-
wie sprachliche und motorische Entwick-
lungsverzégerungen kdnnen erste Hinwei-
se auf die Erkrankung liefern.!? Ab dem
dritten bis vierten Lebensjahr sind dann
die spiaten muskuldren Zeichen der DMD
haufig nicht mehr zu iibersehen: wat-
schelnder Gang, Wadenhypertrophie, Go-
wers-Zeichen, hiufiges Hinfallen, Schwie-
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rigkeiten beim Rennen, Springen und Trep-
pensteigen und eine reduzierte Ausdauer
im Vergleich zu Gleichaltrigen.?

Laut Prof. Dr. Maggie Walter, Miinchen,
bedeutet eine frithe Diagnose der DMD
weniger Stigmatisierung, weniger Belas-
tung und weniger Komplikationen. Die
Patienten konnen frithzeitig behandelt
werden und profitieren durch die Aufnah-
me ins Patientenregister z. B. auch von neu
en, innovativen Therapien. Zudem kénnen
Eltern bei weiterem Kinderwunsch be-
wusster planen. Ziel ist es, die Gehfihig-
keit so lange wie méglich zu erhalten - ein
frither Verlust der Gehfahigkeit ist mit ei-
ner schnelleren Verschlechterung wichti-
ger Funktionen assoziiert, z.B. der Abnah-
me der motorischen Funktionen, orthopa-
dischen Komplikationen und Ateminsuffi-
zienz.'? Die Diagnosestellung in Deutsch-
land erfolgt nach den ersten Symptomen
haufig erst sehr spiit, mit einer Verzoge-
rung von bis zu 1,4 Jahren.*® Dabei kann
der Padiater oder der Hausarzt z.B. im
Rahmen der U7 (Deutschland) oder der
6. MKP-Untersuchung (Osterreich) bei Be-
achtung von drei einfachen Schritten die
DMD rechtzeitig erkennen, so Prof. Walter:

+ Erkennen unspezifischer frither Zei-
chen®

= Einen CKTest veranlassen, um den Ver-
dacht auf DMD zu erharten” **

+ Uberweisung an ein Muskelzentrum zur
gendiagnostischen Abklirung®

Prof. Dr. Glinther Bernert, Wien, zeigte,
dass sich die Lebenserwartung von DMD-
Patienten allgemein verbessert hat,’® was
u.a. auch am Einsatz von Kortikosteroiden
liege. Obwohl diese oft mit Nebenwirkun-
gen verbunden sind,!” bilden sie eine der
Saulen der DMD-Therapie. Mit Ataluren
stecht gehfahigen DMD-Patienten mit

zugrunde licgender Nonsense-Mutation
(nmDMD) ab einem Alter von zwei Jahren
erstmals auch eine kausale, mutationsspe-
zifische Therapie zur Verfiigung.'®

Noch mehr Infos tiber Duchenne-Mus-
keldystrophie finden Sie online: www.hin-
terherstattvolldabei.de und www.duchen-

ne.at. | ]
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