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Ein Jahr habe es gedauert, bis
sie wieder aus der Hohle he-
rauskonnte. Gesprichsthera-
pie ist fiir sie seit der Diagnose
eine Stiitze, ebenso wie ihre
Mutter, der neue Partner Mar-
tin, die Familienentlastung
und der Vater der Buben, den
sie regelmifig besuchen. Und
trotzdem: ,Jeder Tag ist eine
Herausforderung®, sagt Astrid.
Beim Anziehen, beim Gang
aufs Klo, beim Umdrehen in
der Nacht - iiberall ist die Hilfe
der Mama gefragt.

Ist Moritz in der Friih ange-
zogen und sitzt beim Friih-
stiick, ist Henri dran. Wihrend
die Briider in der Schule sind,
erledigt die Mama Behorden-
wege. ,Es gibt fiir alles einen
Antrag®, sagt sie. Fiir das Korti-
son, das den Verlauf der
Krankheit hinauszogert, fiir
die Physiotherapeutin, die
zwei Mal pro Woche kommt,
fiir die Finanzierung des E-
Rollis, fiir die Schulassistentin-
nen: Immer braucht es Uber-
weisungen,  Bestitigungen,
Stempel - immer und immer
wieder. Die Krankheit sei
Schicksal, daran lasse sich
nichts 4ndern, sagt Astrid.
Doch die Barrieren, seien es

Freude schopfen
wiraus dem
Augenblick: Sei es
ein schoner Tag
oder der Sieg der
Lieblingsmann-

schaft.
Mama Astrid

die baulichen oder die biiro-
kratischen, die konnten sich
iandern. ,,Wir wollen doch nur
einen Alltag haben“, sagt
Astrid, wihrend Oscar, der
Kleinste, sich an ihrem Stuhl
hochzieht und quietscht.

Eigentlich hatte sie nie gedacht,
dass sie noch ein Kind bekom-
men wiirde, sagt Astrid. Doch
dann, mit dem neuen Partner,
kam der Wunsch zuriick. ,Na-
tlirlich hatte ich Angst, es war
ein Risiko“, sagt Astrid. Schon
frith in der Schwangerschaft
wurde Oscars Geschlecht fest-
gestellt - ein Bub. Und das Ri-
siko Duchenne stand im Raum.
Doch kurz danach zeigte ein
weiterer Test: Oscar hat den
Gendefekt nicht geerbt. ,,Und
der kleine Mann hat ordentlich
Leben ins Haus gebracht®, sagt
Astrid und hebt Oscar hoch.
Moritz und Henri sitzen
beim Mittagessen, es gibt Spa-
ghetti und Pudding. Wenn Mo-
ritz das Glas zu seinem Mund
fihrt, muss er manchmal mit
der zweiten Hand mithelfen.
»Mein Lieblingsfach ist Biolo-
gie“, sagt Moritz. Er sei der ,,in-
tellektuelle Typ“, sagt seine
Mama, gescheit und in der
Klasse angesehen. Spiter,
plant Moritz, will er studieren,

Moritz (links)
sitzt, seit er elf
Jahreist, im
Rollstuhl.
Baby-Bruder
Oscar ist zehn
Monate alt und
lernt gerade
das Gehen
(unten) RANZ

sirgendwas mit Informatik®.
Henri, der mit der Hilfe der
Mama noch selbst vom Tisch
aufstehen kann, sei immer
~korperbetont “ gewesen, so
die Mama. Ein leidenschaftli-
cher Fufdballer, sein Zimmer ist
tapeziert mit Bildern vom Be-
such im Stadion des FC Barce-
lona. ,Doch jetzt kann er mit
den anderen Burschen nicht
mehr mithalten®, sagt Astrid.
Das macht ihn aggressiv,
manchmal flieRen Trinen.
Fragt man Henri nach seinem
Lieblingsfach, sagt er: ,Tur-
nen! Ein bissi kann ich ja noch
mitmachen.“

Seit Kurzem gibt es ein neues
Hobby: Alle zwei Wochen fah-
ren die Briider im grofsen VW-
Bus der Familie eineinhalb
Stunden nach Eisenstadt und
spielen E-Rolli-Fuftball bei den
Wild Wheels. Henris grofies
Ziel: im Nationalteam spielen.

Ein anderer Ausflug fiihrte
Moritz und Astrid vor Kurzem
zu einem Kongress nach Wien.
Dort probierte Moritz aus, wie
sich Beatmungshilfen anfiih-
len. Irgendwann wird ein sol-
ches Gerit ihm beim Atmen
helfen. ,,Wir denken nicht zu
viel nach®, sagt Mama Astrid,
,wir machen einfach das Beste
draus.“
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Is Spezialist fiir Muskel-
Aerkrankungen haben Sie

sehr oft mit Duchenne-Pa-
tienten zu tun, es ist die haufigs-
te der Muskelkrankheiten. Die
Krankheit ist unheilbar — was
konnen Sie fiir Patienten tun?
GUNTHER BERNERT: Was wir
tun, sind die Standards der Ver-
sorgung: Zentral ist, dass das
Richtige zum richtigen Zeit-
punkt gemacht wird - fiir die
Lunge, das Herz, die Motorik, fiir
die Wirbelsdule. Diese Stan-
dardversorgung hat bei Du-
chenne dazu gefiihrt, dass sich
die Uberlebensrate in den letz-
ten 30 Jahren verdoppelt hat.

Wie gehen Sie mit den Hoff-
nungen der Eltern auf zukiinftige
neue Therapien um?

Wir sind diejenigen, die sagen
miissen: Wir konzentrieren uns
auf das Jetzt und darauf, was
heute moglich ist. Leider vermit-
teln viele Arzte mit ihrer Kor-
persprache, dass sie ratlos sind -
das miissten sie aber nicht sein,
wir konnen immer etwas ma-
chen. Uber die Ernihrung, die
Vorsorge bei Herz und Lunge,
die richtige Lagerung, techni-
sche Hilfsmittel, in Summe ist
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Henri ist mit elfeinhalb Jahren
mitten im Gehverlust. Das
Lieblingsteam des FuBBballfans
ist der FC Barcelona: Ein Foto
zeigt ihn mit Superstar Lionel
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Wir konnen
immer
etwas tun”

INTERVIEW. Glinther Bernert ist Prasident
der 6sterreichischen Muskelforschung und
kennt die Hiirden, mit denen Patienten mit

seltenen Krankheiten kampfen. Er sagt: ,Die
frithe Diagnose ist entscheidend.”

das schon viel. Die
nichste Stufe sind Me-
dikamente, die den

Bei diesem Medika-
ment, das bis zu
500.000 Euro pro Jahr

Krankheitsverlauf mil- 1 = kostet, gibt es in der
dern, dazu gehdren IR} Steiermark  Probleme
Kortison und auch neue mit der Kosteniibernah-
Medikamente, die die “' h me durch die Spitalstré-
Lungenfunktion  ver- " / . ger. Woran liegt das?

bessern. Fiir eine kleine ~ Giinther Das ist vollig unver-
Gruppe Duchenne-Pa- Bernert standlich, es gibt keine
tienten gibt es eine 0OmNG Begriindung dafiir, dass

Gentherapie. Weitere

Therapien werden kommen. Fiir
eine andere Muskelerkrankung,
die spinale Muskelatrophie, gibt
es den Wirkstoff Nusinersen.
Die Wirkung ist spektakulir,
doch es hilft nicht allen.

es in einzelnen Bundes-
lindern so schwierig ist. Die
gleiche Situation haben wir bei
biirokratischen Hiirden, immer
wieder braucht es Antrige. Hier
haben sich die Regeln nicht an
die Realitdt angepasst. Wir ma-

Seltene Erkrankungen

Ein Mensch unter 2000 ist betrof-
fen: So wird eine seltene Erkran-
kung in der EU definiert. Insgesamt
gibt es 8000 dieser seltenen Krank-
heiten, die Namen wie Duchenne-
Muskeldystrophie, Chorea Hun-
tington oder Mukopolysaccharido-
se tragen. Etwa 80 Prozent haben
eine genetische Ursache.

Die Seltenheit ist das Problem bei
Diagnose und Behandlung: Die
Krankheiten werden meist spat
entdeckt, da sie unter Medizinern
unbekannt sind. Es kann Jahre
dauern, bis Patienten die richtige
Diagnose bekommen.

Der Tag der seltenen Erkrankun-
genwurde am 29. Februar 2008ins
Leben gerufen. In Nicht-Schaltjah-
ren findet er am 28. Februar statt.
Info: www.prorare-austria.org;
www.muskelforschung.at

chen bei chronischen Krankhei-
ten heute viel mehr als in den
1960er-Jahren.

Patienten mit seltenen Krank-

heiten warten oft Jahre auf die
richtige Diagnose. Wo stehen wir
hier in Osterreich?
Der frithe Beginn der Therapie
ist bei allen Erkrankungen ent-
scheidend! Dafiir muss die Auf-
merksamkeit der Mediziner
weiter gesteigert werden. Fiir
mich ist es leicht, ich erkenne
eine Gangstorung bei einem
Kind auf der anderen Strafien-
seite. Das kann man nicht bei al-
len voraussetzen, deshalb wer-
den Eltern oft {iber lange Zeit be-
ruhigt.

Was sind klassische Hinweise
fiir eine Muskelkrankheit?
Bei Duchenne gibt es schon im
ersten Lebensjahr eine verzo-
gerte motorische Entwicklung,
man sagt: ,Ein faules Kind.“
Wenn man das bei einem Buben
sieht, sollte man friih eine Blut-
abnahme machen und den CK-
Wert bestimmen. Ist dieser Wert
sehr hoch, sollte der Bub an ein
spezialisiertes Zentrum iiber-
wiesen werden.

AUSBLICK

Neue
Therapie
in Aussicht

Gentherapien sind die
grofie Hoffnung.

Bei der Duchenne-Muskel-
dystrophie kommt es zwi-
schen 4.und 6. Lebensjahr zu
einer Verschlechterung des
Gangbildes, ein typischer
Watschelgang entsteht. ,,Zu
diesem Zeitpunkt beginnen
wir mit der Kortison-Thera-
pie“, sagt Barbara Plecko von
der Med Uni Graz. Dadurch
konne der Verlauf hinausge-
zdgert werden. Durch den
Muskelschwund verkriimmt
sich auch die Wirbelsiule,
die bei den meisten Buben
durch eine Operation und
das Einsetzen eines Metall-
stabes aufgerichtet werden
muss. Dadurch verbessern
sich Haltung und Atmung.
,Am Ende des zweiten Le-
bensjahrzehnts brauchen die
Patienten meist die Beat-
mung zu Hause*, sagt Plecko.
Auch darauf miissten Patien-
ten vorbereitet werden. Herz
und Lunge werden von klein
auf regelmifig kontrolliert.

All diese Mafnahmen
konnen die Symptome der
Krankheit lindern - eine ur-
sichliche Therapie gibt es
momentan fiir etwa 15 Pro-
zent der Betroffenen mit ei-
ner speziellen Genmutation.
Der Wirkstoff Ataluren kann
beiihnen den Krankheitsver-
lauf hinauszdgern, indem es
den Ablesevorgang des gene-
tischen Codes verbessert.
Eine andere Gentherapie ist
gerade in der Erforschung:
»Das Ziel ist, ein gesundes
Gen an die Stelle des fehler-
haften Gens in moglichst vie-
le Muskelzellen zu transpor-
tieren“, erklart Plecko. Die
Herausforderung, dass das
gelingt, sei grofs - doch: ,Wir
hoffen gemeinsam mit den
betroffenen Familien®, sagt
Plecko.



