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Neuropddiater Gunther Bernert engagiert sich als Themenwoche | 29.6. Muskelerkrankungen
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Président der Osterreichischen Muskelforschung. Krankheiten
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Fitter Geistim Korper gefangen

Stephen Hawking war wohl der promlnentesgg Patlent mit d}efer_ 4
hochst seltenen daftir aber umso schauderhaf e AT "".:-;’” vesen.

Die ,,Ice Bucket Challenge* : Duchenne Muskeldystrophie

Der Hype in den sozialen Medien war enorm. Die ,,Ice Bucket Challenge“  :  In Osterreich sind rund 220 Menschen von Duchenne Muskeldystro-
hat mehr Menschen erreicht als jede Internetkampagne zuvor. Soviel ~ : phie betroffen, einer seltenen und nach wie vor unheilbaren Muskel-
sie auch kritisiert wurde, mit dem gespendeten Geld konntenimmerhin  +  erkrankung, die zu einer starken Einschrankung der Lebensqualitdt
erste Erfolge in der Forschung verbucht werden. SEITE3 : fiihrt. Neue Therapieansatze geben Grund zur Hoffnung. SEITE 4
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Duchenne Muskeldystrophie. Die Erkrankung fiihrt zum Verlust von Muskelgewebe.
Fritherkennung ist oft der Schliissel fiir Lebensqualitat.

aum in einem anderen
I{GebietderOrphanDisea-

es gibt es derzeit so viel
Anlass zum Optimismus wie
bei den neuromuskuléren Er-
krankungen. So gibt es erst-
mals Arzneimittel, die direkt
in die Krankheitsabldufe ein-
greifen. ,Die Therapieerfolge
konnen betrachtlich sein“,
sagt Neuropddiater Giinther
Bernert. Der Spezialist ist Vor-
stand des Gottfried von Prey-
er'schen Kinderspitals und
Prasident der Osterreichi-
schen Muskelforschung. Ein
gemeinniitziger Verein, der
sich in den vergangenen Jah-
ren besonders fiir Forschungs-
projekte zur Verbesserung der
therapeutischen Versorgung
betroffener Menschen starkge-
macht hat.

Unter dem Begriff ,neuro-
muskuldre Erkrankungen*
werden 800 unterschiedliche
Ausprdgungen zusammenge-
fasst. Grof3e Hoffnung in neue
Therapien setzt man derzeit
beider Spinalen Muskeldystro-
phie (SMA). Fiir diese Erkran-
kung konnte ein Wirkstoff na-
mens Antisense-Oligonukleo-
tid, der ins Riickenmark inji-
ziert wird, einen Durchbruch
bedeuten. Studien haben ge-
zeigt, dass bei Einsatz dieses
Medikamentes noch vor Auf-
treten der ersten Symptome

eine optimale Wirkung erzielt
werden konnte. Um diese
Chance zu niitzen, miisste
aber eine Aufnahme der SMA
in das genetische Screening-
programm fiir Neugeborene
stattfinden, so Bernert.

Héaufigste Form

Fortschritte wurden auch bei
der haufigsten aller Muskel-
krankheiten erzielt - und
zwar bei der Duchenne Mus-
keldystrophie (DMD), von der
nur Buben betroffen sind. Den
jungen Patienten fehlt das
Muskelprotein Dystrophin, das
flir die Stabilitit der Zell-
membran zustandig ist. Dies
fiihrt zu einem fortschreiten-
den Verlust von Muskelgewe-
be, das durch Fett- und Binde-
gewebe ersetzt wird. Betroffe-
ne lernen im Kleinkindalter
zwar gehen, verlieren jedoch
zunehmend ihre Mobilitét
und sind etwa ab dem zehnten
Lebensjahr auf den Rollstuhl
angewiesen. Im fortgeschritte-
nen Stadium kommt es zur zu-
nehmenden Verkriimmungder
Wirbelsdule. Aufgrund des
Versagens der Atmungsmus-
kulatur miissen die Patienten
schlief8lich kiinstlich beatmet
werden. ,Neben der Ein-
schrankung der Motorik und
dem Wissenumden unaufhalt-
samen Verlauf erleben die Be-

troffenen und ihr Umfeld
immense psychische und so-
ziale Belastungen®, weil3 Paul
Wexberg, Kardiologe und Vize-
prasident der Osterreichi-
schen Muskelforschung. Sein
Sohn ist einer von rund 220
Menschen mit DMD in Oster-
reich.

Relevante =~ MalBnahmen
sind die Therapie mit Corti-
son, die Behandlung der Atem-
storung tiiber Maskenbeat-
mung, die orthopadisch-chi-
rurgische Stabilisierung der
Wirbelsdulenverkrimmung
und die Therapie auftretender
Herzmuskelschddigung. Gro-
Re Hoffnung wird derzeit auf
ein Medikament gesetzt, das
den genetischen Defekt bei Du-
chenne-Kranken mit Nonsen-
se-Mutation iiberwinden
kann. Ein weiteres Medika-
ment,das den Stoffwechsel der
Muskelzellen verbessert, wird
derzeit gepriift.

Derzeit gelingt es bereits,
die Lebenserwartung von
Menschen mit Duchenne Mus-
keldystrophie bis zu einem Al-
ter von 30 bis 40 Jahren zu er-
hohen. ,Diese deutliche Stei-
gerung der Lebenserwartung
eroffnet den Betroffenen ganz
andere Lebensperspektiven als
noch vor zehn Jahren®, betont
Bernert. Die Erfahrung, dass
betroffene Kinder das Erwach-

,,Neben der Einschrankung
der Motorik erleben die
Betroffenen immense

senenalter erreichen, ist noch
relativ neu. Dies war deshalb
auch Schwerpunktderdiesjéh-
rigen Tagung der Osterreichi-
schen Muskelforschung im
Janner., Eine groe Herausfor-
derung liegt darin, ein Umfeld
zu schaffen, das den Jugendli-
chen ein moglichst selbststan-
digesLeben erlaubt, sagt Wex-
berg.

Friihzeitige Erkennung
Ausschlaggebend fiir einen
lang anhaltenden Behand-
lungserfolg ist neben der The-
rapietreue in erster Linie die
Fritherkennung. ,Je friiher El-
ternim Verdachtsfallmitihrem
Kind den Kinderarzt aufsu-
chen, umso rascher kann mit
einer individuellen Betreuung
begonnen werden, die meist
dazu beitragt, den Krankheits-
verlauf zu verlangsamen und
die Lebensqualitét der Betrof-
fenenzuverbessern®, weils Ber-
nert.

Mit der Fritherkennung von
DMD verhalt es sich nur leider
etwa so wie mit der beriihmten
Nadel im Heuhaufen. Wichtig
ist es daher, dass auch prakti-
sche Arzteund Arztinnen die ty-
pischen Symptome kennen
und deuten konnen. ,Gerade
wenn eine Krankheit so selten
vorkommt wie Duchenne Mus-
keldystrophie, erleben die klei-

nen Patienten und ihre Angeho-
rigen oftmals eine unnétig lan-
ge und fiir die ganze Familie be-
lastende Prozedur, bis die rich-
tige Diagnose gestelltist,soder
Wiener Muskelspezialist. Je
besser die Symptome bekannt
sind, umso schneller und
punktgenauer kann die Krank-
heit diagnostiziert und die
néchsten wichtigen Schritte
eingeleitet werden.

Erste unspezifische Anzei-
cheninden ersten zwei Lebens-
jahren, die auf DMD hindeuten
konnen sind, kénnen folgende
sein: allgemeine Entwicklungs-
verzogerung, verspatete Fahig-
keit des freien Gehens, verzo-
gerte Sprachentwicklung. In
den darauffolgenden Jahren
konnen haufiges Stolpern und
Niederfallen und Schwierigkei-
ten beim Laufen und Stiegen-
steigen Hinweise geben.

Zusétzlich kann die Bestim-
mung eines einfachen Labor-
wertes, der Kreatinkinase, Auf-
schluss geben. Istdiese deutlich
erhoht, empfiehlt sich die wei-
tere Abkldrung durch einen
Neuropadiater oder eine
Neuropadiaterin.

— MAGDALENA MEERGRAF

A Fiir weitere Informationen zur

‘) Muskelforschung
(g die Seite mit der Gratis-App

»Shortcut Reader” scannen

MUSKELERKRANKUNGEN

Symptome, die auf Duchenne Muskeldystrophie hinweisen konnen:
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Der Verein Marathon ist eine Selbsthil-
fegruppe fur Eltern und deren Kinder,
die von einer der zahlreichen Muskel-
erkrankungen betroffen sind. Viele da-
von gehoren zu den seltenen Krank-
heiten. Und die meisten unserer Kin-
der sind schon von Geburt an davon
betroffen. ,Jeder Tag, an dem unsere
Kinder gliicklich sind, ist ein guter
Tag", lautet das Motto der Selbsthilfe-
gruppe, die vor 21 Jahren gegriindet
wurde.

Eine Handvoll Mutter und Vater,
Omas und Opas fanden sich im Jahr
1997 und grindeten ,Marathon —
Verein fr muskelkranke Kinder®. ,Wir
wdhlten den Namen Marathon des-
halb, weil es ein sehr, sehr langer
Kampf gegen die Krankheit sein wird
und wir daher sehr, sehr ausdauernd
sein miissen®, sagt Heinz Rathberger,
ein betroffener Opa. ,Mittlerweile ha-
ben 80 Familien aus ganz Osterreich
in unsere Selbsthilfegruppe gefun-
den.” Und es werden standig mehr.
Marathon ist heute eine wichtige An-
laufstelle und ein Sprachrohr fir alle
Betroffenen.

Der Verein ebnet den Weg zu medizi-
nischer Versorgung, organisiert Aus-
fluge und Treffen und unterstiitzt mit
Hilfe von groRziigigen Spendern An-
schaffungen und Umbauten fiir Men-
schen mit Behinderung. Auch die Be-
wusstseinsbildung ist ein wichtiger
Faktor. Kinder mit Muskelerkrankun-
gen haben dieselben Bediirfnisse wie
gesunde Buben und Madchen, nur
sind sie dabei oft auf Hilfsmittel ange-

Der Verein ,,Marathon*

-

wiesen — und die kosten viel Geld.
Um ein moglichst normales Leben fiih-
ren zu konnen, sind hohe Investitio-
nen unumgdnglich. Auch hier versucht
der Verein zu helfen.

Alle Mitarbeiter und Mitarbeiterinnen
des Vereins arbeiten ehrenamtlich.
Ihre Spende kommt direkt den betrof-
fenen Familien und Kindern zugute.

Spendenkonto: Verein Marathon
IBAN:  AT036000000092075407
BIC: OPSKATWW

Die Spende ist steuerlich absetzbar
(RegNr.: SO 2155)

Kontaktinformationen:

Bernd Scholler (Vorsitzender)
Neuschénauer HauptstraRe 12
4400 Steyr

Telefon: +43 (0) 676 846300 510
E-Mail: bernd.scholler@ebid.at

Dr. Rudolf Schwarz (Oberarzt an der
Landesfrauen- und kinderklinik Linz)
Krankenhausstralse 26-30

4020 Linz

Telefon: +43 (0) 7326923-24 205
E-Mail: rudolf. schwarz@gespag.at

Kontaktdaten zu den Ansprechpart-
nern und Ansprechpartnerinnen in
den einzelnen Bundeslandern sind auf
der Homepage www.verein-mara-
thon.at zu finden. Hier stehen auRer-
dem Informationen zu Muskelerkran-
kungen im Allgemeinen zur Verfi-
gung. Auch die Veranstaltungstermine
werden aufgelistet.
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Die heilsame Kraft wird in vielen Therapieformen genutzt.
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In den ersten
zwei Lebensjahren

* allgemeine Entwicklungsverzogerung
« verzogerte Sprachentwicklung
« verspatete Fahigkeit des freien Gehens

psychische und soziale
Belastungen.

Dr. Paul Wexberg, Vater eines an DMD erkrankten Sohnes
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verlangsamt werden.*

Prim. Dr. Glinther Bernert, Neuropadiater

Ab dem ‘
dritten Lebensjahr

« hdufiges Stolpern und Niederfallen ‘
* Schwierigkeiten beim Laufen und Treppensteigen

* Schwierigkeiten beim Aufstehen vom Boden

e ,watschelnder” Gang

Medico Spezial: Mehr als 50 Seiten zum Thema
»Magen-Darm-Erkrankungen®.
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