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A
m Anfang steht in den 
allermeisten Fällen der 
Gang von einer Ambu-
lanz zu nächsten. Zwi-

schen ÄrztInnen, medizinischen 
Fremdwörtern, Unsicherheiten 
und Hoffnungen steht die Diag-
nose einer neuromuskulären Er-
krankung oftmals für das Ende 
einer Odyssee. Und dennoch ist 
die Diagnose seltener Erkrankun-
gen, wie Duchenne Muskeldys-
trophie oder Spinale Muskelatro-
phie, gleichzeitig auch der Beginn 
eines komplett neuen Abschnit-
tes – sowohl für PatientInnen als 
auch für Angehörige. „Am An-
fang ist man geschockt und sehr 
verwirrt. Es dauert, bis man für 
sich halbwegs eine Leitlinie fin-
det, an der man sich orientieren 
kann“, sagt Dr. Paul Wexberg, Vi-
zepräsident der Österreichischen 
Muskelforschung und selbst Va-
ter eines an Duchenne leidenden 
Sohnes. Mit der Diagnose ändert 
sich vieles. Neben ärztlichen Kon-
trollen sind geeignete Schulen, 
Rollstühle oder Orthopädietech-
nik auf einmal ein Thema. Für be-
troffene Familien sind daher vor 
allem Informationen über Auf-
klärung, Versorgung und Perspek-
tiven wichtig. Um dafür im idea-
len Zeitfenster zu sein, braucht es 
eine möglichst frühe Erkennung, 
weiß Dr. Günther Bernert, Neu-
ropädiater und Präsident der Ös-
terreichischen Muskelforschung. 
„Wir Ärzte tragen das Thema 
Früherkennung wie ein Banner 
vor uns her. Bei neuromuskulären 
Erkrankungen wird das beson-
ders offensichtlich, um einerseits 
zugelassene Therapien möglichst 
früh anzuwenden und um ande-
rerseits eine bestmögliche, anti-
zipatorische Versorgung ermögli-
chen zu können.“

Kontinuität in der  
Betreuung
Die Früherkennung ist aber nicht 
nur medizinisch wichtig, sondern 
auch psychologisch. „Früherken-
nung hat für die Lebensplanung 
eine enorm wichtige Bedeutung, 
um Menschen den Druck zu neh-
men und so eine Lebensperspek-
tive zu geben“, bestätigt der Neu-
rologe Dr. Marcus Erdler. Für die 
Eltern bedeutet es zugleich aber 
auch eine Umstellung ihres bishe-
rigen Alltages und eine permanen-

te Anpassung, die durchaus eine 
Herausforderung darstellt, wie die 
Psychologin und Geschäftsführe-
rin der Österreichischen Liga für 
Kinder- und Jugendgesundheit 
Mag. Caroline Culen erklärt: „Es ist 
wichtig, möglichst früh mit den 
Betroffenen und ihren Eltern zu 
sprechen, um zu klären, was man 
für sie tun kann, aber auch um sie 
in ihren Verarbeitungsstrategien 
zu unterstützen.“ Unterstützung 
ist auch bei den vielen verschie-
denen Wegen gefragt, ob Physio-
therapien, sozialen Beratungen 
oder bei den unterschiedlichs-
ten medizinischen Untersuchun-
gen. „Wichtig ist dabei, dass es ei-
ne Kontinuität in der Betreuung 
gibt“, meint die Schweizer Neuro-
pädiaterin Dr. Andrea Klein – ein 
Punkt, von dem auch Dr. Bernert 
in Österreich ein Lied singen kann. 
Der Aspekt der Kontinuität wür-
de derzeit völlig unter den Teppich 
gekehrt – und das, obwohl Studi-
en belegen, dass sich eine gute Be-
ziehung zu behandelnden ÄrztIn-
nen positiv auf den medizinischen 
Outcome auswirke. 

Zugang zu hochwirksamen 
Therapien
Apropos medizinischer Outcome: 
Für Duchenne Muskeldystrophie 
und Spinale Muskelatrophie gibt 
es heute erfreulicherweise zuge-
lassene Therapien, die zwar au-
ßerordentlich wirksam, aber auch 
außerordentlich teuer sind. Die-
se Kostspieligkeit hat dazu ge-
führt, dass in den unterschied-
lichen europäischen Ländern 
unterschiedliche Regularien ent-
wickelt wurden, wann Medika-
mente eingesetzt werden dürfen 
und wann nicht. „Wir sind heute 
in einer Diskussion angelangt, in 
der wir uns als Gesellschaft fragen 
müssen, was uns neue Therapi-
en denn wert sind. Und das ist ein 
ganz heikles Thema“, berichtet der 
Genetiker Dr. Volker Straub. „Wir 
können in der Gentherapie mit der 
Verabreichung von nur einer the-
rapeutischen Dosis die Erkran-
kung behandeln. Wir haben große 
Fortschritte gemacht, aber der Zu-
gang der PatientInnen zu diesen 
hochwirksamen Medikamenten 
ist leider immer noch schlecht.“ 

Die ExpertInnen sind sich einig: 
Es krankt am System. Denn für die 
entwickelten Therapien mangelt 
es heute allein an der Finanzie-
rung. „Für Betroffene ist es extrem 
schwierig zu wissen, dass es eine 
Therapie gibt, sie diese aber nicht 
bekommen können“, erklärt Dr. 
Klein aus ihrer Arbeitspraxis, die 
auch Dr. Erdler kennt. „Es ist eine 
absurde Situation, wie hier seitens 
der Entscheidungsträger gerech-
net wird. Die PatientInnen werden 
so zu Bittstellern und das ist auch 
für uns ÄrztInnen sehr mühsam.“

Neue Berufsbilder  
für Transition
Die Freude über die neuen Thera-
pien ist daher ob der unsicheren 
Finanzierung und mühseliger Dis-
kussionen zwischen ÄrztInnen, 
Spitälern und Geldgebern getrübt. 
„Wir müssen leider immer wieder 
rechtfertigen, warum Menschen 
ein Recht auf ein besseres Leben 
und eine bessere Lebensqualität 
haben“, sagt Dr. Straub. Dabei gä-
be es Grund zu feiern. Denn die Le-
benserwartung von Menschen mit 
neuromuskulären Erkrankungen 
steigt, sodass sich ExpertInnen 
heute auch mit dem Thema Tran-
sition von PatientInnen von der 
Kinder-und Jugendheilkunde in 
die Erwachsenenmedizin ausei-
nandersetzen müssen. „Dass wir 
uns überhaupt mit Transition be-
schäftigen, ist das Ende einer Er-
folgsstory. Der Kummer daran ist 
aber, wie wir diese Erfolge auch 
nachhaltig erhalten können. Viel-
leicht brauchen wir hier neue Be-
rufsfelder“, so Mag. Culen. Denn 
die Betreuung wird damit viel 
komplexer. Die SpezialistInnen be-
finden sich vielleicht nicht mehr 
alle unter einem Dach und die Be-
ziehungsabbrüche zwischen Pati-
entInnen, ihren Familien und den 
behandelnden ÄrztInnen sind oft-
mals schwierig. „Natürlich läuft 
viel über die persönlichen Ebene. 
Es ist ja schließlich auch ein Wis-
sens- und Erfahrungsthema“, weiß 
auch Dr. Wexberg. In der Schweiz 
haben diese zentralen Koordinie-
rungsaufgaben in den letzten Jah-
ren sogenannte Care ManagerIn-
nen übernommen. Ein Modell, so 
sind sich alle ExpertInnen einig, 
das auch für Österreich sehr wün-
schenswert wäre.  ■

Magdalena Reitbauer

Dank Forschung und Medizin haben Menschen 
mit neuromuskulären Erkrankungen heute eine 

viel höhere Lebenserwartung als früher. Eine 
ExpertInnenrunde klärt über damit verbundene 

Chancen, aber auch Herausforderungen auf.

Zwischen Freude  

und Kummer
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