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Die Inhalte dieser Broschure wurden von uns sorgfaltig recherchiert und erarbeitet und entsprechen
dem wissenschaftlichen Stand des Monats Januar 2019. Bei der Erarbeitung dieser Broschure
haben wir uns stets um grofte Genauigkeit bemuht — dennoch kdnnen redaktionelle Fehler oder
Irrtimer nicht vollkommen ausgeschlossen werden. Eine Haftung fur die Inhalte und deren Folgen
kann daher nicht ubernommen werden. Da wissenschaftliche und medizinische Erkenntnisse einem
standigen Wandel unterliegen, bitten wir Sie, sich bei weiterfiUhrenden Fragen oder Unsicherheiten
direkt an den behandelnden Arzt Ihres Kindes zu wenden.



DIAGNOSE SMA -
WAS HILFT UNSEREM KIND IM ALLTAG?

Liebe Eltern und Angphb'rigc,

nach dem ersten Verstehen und Verarbeiten der Diagnose Spinale Muskelatrophie kann es
notwendig sein, gemeinsam mit den Arzten und Behandlern lhres Kindes auch Uber thera-
peutische MaRnahmen in Bezug auf die SMA zu sprechen. Solche therapeutischen Maf3nah-
men kénnen zum Beispiel Physio- oder Ergotherapien oder auch eine Unterstitzung der
Atmung Ihres Kindes sein. Im Rahmen dieser Broschure moéchten wir Ihnen beispielhaft
einige dieser Therapie- und Behandlungsmafnahmen nennen und Ihnen so vor allem ein
Gefuhl dafur geben, welche kdrperlichen Zusammenhange bei der SMA von Bedeutung sind.
Medikamentdése Behandlungsoptionen sind bewusst kein Teil der Inhalte dieser Broschdre,
da Sie zu diesem Thema am besten beim behandelnden Arzt ihres Kindes aufgehoben sind.

Auch innerhalb dieser Broschure mochten wir darauf hinweisen, dass in Bezug auf die Wahl
therapeutischer Ma3nahmen der diagnostizierte Schweregrad der SMA sowie der individuelle
Verlauf eine grofe Rolle spielen kdnnen. Nicht von allen Symptomen, die im Rahmen einer
SMA auftreten kdnnen, muss |hr Kind betroffen sein. Die individuellen Bedurfnisse Ihres
Kindes bestimmen daher, welche therapeutischen Manahmen sinnvoll sein konnen. Die
behandelnden Arzte Ihres Kindes kdnnen diese Bediirfnisse gemeinsam mit lhnen ermitteln
und einen Behandlungsplan fir Ihr Kind ausarbeiten.

Im Verlauf der Behandlung kann es dazu kommen, dass sich die Anspruche lhres Kindes
verandern. RegelméaRige Untersuchungen helfen dabei, Veranderungen im Krankheitsverlauf
Ihres Kindes rechtzeitig wahrzunehmen und den Therapieplan gegebenenfalls auf die veran-
derten Bedurfnisse Ihres Kindes anzupassen.

Im Zusammenhang mit den therapeutischen MaRnahmen Ihres Kindes kdnnen lhnen medi-
zinische Fachbegriffe, zum Beispiel Bezeichnungen fur spezielle Therapieformen oder Hilfs-
mittel fur lhr Kind, begegnen. Im Anhang dieser Broschure finden Sie daher ein medizinisches
Glossar, das eine Auswahl haufiger Begriffe enthalt und Ihnen so ein schnelles Nachschlagen
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ermoglicht. Begriffe aus dieser Broschuire, die Sie im Glossar finden, sind mit einer Fufinote (%)
gekennzeichnet. Wenden Sie sich auch immer an die Arzte und Behandler Ihres Kindes,
wenn Fragen oder Unsicherheiten zu medizinischen Belangen oder den therapeutischen
MaRnahmen bestehen.

” Wiag ¢t J'chzf Vioh’hg was ict falsch? Wag mugg man machen,
wag nicht? Wag fir Thcrapicn ¢ind riohﬁg was fiir eine
Fl hqgioﬂqcrapic it gut fiir mein Kind¢ B ist eine Heravgfor-
derung, erct mal ein bisschen ceine eigene inie zv finden
wnd heravszufinden, wie man dem Kin boé)rmé'gj}oh mit der
Erkranlcvng hilft. ‘ ‘
Alle Zitate:

Maria®, Mutter von Pia" (infantile Muskelatrophie, 3 Jahre alt)

*Name redaktionell geandert
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WIE KANN DER BEWEGUNGSAPPARAT BETROFFEN SEIN?

Bei der Spinalen Muskelatrophie handelt es sich um eine
seltene, neuromuskulare Erkrankung, deren Symptome
dadurch entstehen, dass Nervenzellen des Rickenmarks
absterben. Durch fehlende Muskelimpulse wird die Musku-
latur der Betroffenen nicht mehr beansprucht und infolge-
dessen schwacher. Detaillierte Informationen zu den Ursa-
chen und Symptomen der SMA finden Sie in der Broschure 1
dieses Sets (,Diagnose SMA — Was bedeutet das?“).

Da von der Spinalen Muskelatrophie insbesondere die
Muskulatur lhres Kindes betroffen sein kann, méchten wir
Ihnen in den nachfolgenden Abschnitten Informationen
bereitstellen, die sich mit den Auswirkungen der SMA auf
den Bewegungsapparat! befassen.

Grundwissen Bewegungsapparat

Der Begriff Bewegungsapparat kommt aus der Anatomie,
also der Wissenschaft Uber die einzelnen Bestandteile des
Korpers. Zum Bewegungsapparat gehoren all diejenigen
Teile des Korpers, die dazu flhren, dass der Korper in einer
festgelegten ,,Form* bleibt — so zum Beispiel unsere Kno-
chen. DarUber hinaus gehoren auch diejenigen Teile zum
Bewegungsapparat, die es erméglichen, sich zielgerichtet
Zu bewegen — so zum Beispiel Muskeln und Sehnen.

Die ,festen”, also unbeweglichen Bestandteile unseres
Korpers, wie zum Beispiel Knochen und Gelenke, werden
auch passiver Bewegungsapparat genannt. Demgegentber
bilden bewegliche Teile des Korpers den aktiven Bewegungs-
apparat.

Bei der SMA ist die Muskulatur als Teil des aktiven Bewe-
gungsapparates betroffen. Der menschliche Korper besteht
aus ungefahr 600 Muskeln, die neben Organ- und Bewe-
gungsfunktionen auch die Aufgabe haben, dem Korper
gemeinsam mit dem Skelett seinen Halt zu geben. Die
Muskeln, die fur Bewegungsablaufe zustandig sind, nennt
man quergestreifte Muskulatur?, weil die einzelnen Fasern
dieser Muskeln unter einem Mikroskop kleine Querstreifen
aufzeigen.

Dass Muskeln die Bewegungen unseres Korpers ermog-
lichen, liegt daran, dass es sich bei unserer Muskulatur
um kontraktiles® Gewebe handelt — also Gewebe, das die
Fahigkeit besitzt, sich zusammenzuziehen und wieder zu
entspannen. Das Zusammenspiel aus Anspannung und
Entspannung eines Muskels ermoglicht schlussendlich
die einzelne Bewegung.



Welche Rolle spielen hierbei jedoch Nervenimpulse? Unsere
quergestreifte Muskulatur im Bewegungsapparat wird durch
das zentrale Nervensystem gesteuert. Mochte ich einen
Muskel bewegen, also zum Beispiel meinen Arm heben, so
leitet das Gehirn Uber die motorischen Nerven des Nerven-
systems ein Signal an den entsprechenden Muskel. Der
betroffene Muskel, der aus vielen einzelnen Muskelfasern
besteht, empfangt das Signal und verschiebt daraufhin die
vielen hinter- und nebeneinander liegenden Muskelfasern
so, dass der Muskel sich ,verklrzt“. In diesem Moment
entsteht durch die Verkurzung des betroffenen Muskels
eine Anspannung und damit gleichzeitig die Bewegung.

Mogliche Symptome der SMA, die den Bewegungsapparat
betreffen

Zu den charakteristischen Symptomen einer SMA gehort
eine Muskelschwache der Betroffenen, die daraus resul-
tiert, dass wichtige motorische Nervenzellen, die die oben
beschriebenen Impulse an die Muskulatur weiterleiten,
absterben und so die betroffene Muskulatur nicht mehr
beansprucht wird. Wie stark und in welchem Umfang die
Muskulatur betroffen ist, hangt dabei vom individuellen
Verlauf und der beim Betroffenen diagnostizierten Form der
Spinalen Muskelatrophie ab (siehe fir weitere Informationen
Broschure 1, S. 10).

In unterschiedlichen Auspragungen kann daher neben einer
Muskelschwache auch eine verminderte Beweglichkeit zu
den Symptomen der SMA gehoren.

Bei schwereren Verlaufen

Je nach individuellen Symptomen und Schwere der SMA
kénnen sich durch die Muskelschwache und die fehlende
Beweglichkeit mancher Muskelgruppen im fortgeschrittenen
Verlauf sogenannte Kontrakturen®, also Bewegungsein-
schrankungen der Gelenke, ergeben. Auch Wirbelsaulen-
verkrimmungen (Skoliosen®) kdnnen bei den Betroffenen
auftreten. Zudem kann die Knochendichte infolge der Mus-
kelschwache beeintrachtigt sein, denn fehlende Bewegung
beeinflusst den Knochenstoffwechsel und damit die ,Fes-
tigung“ des Knochens. Beschwerden, wie Schmerzen in
den Gelenken, kdnnen die Folge sein. Zudem kann es zu
einem erhohten Risiko fur Knochenbrliche kommen.
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Ubergeordnete Behandlungsziele

Aufgrund der unterschiedlichen Krankheitsverlaufe und
-typen der SMA kdnnen verschiedene therapeutische Maf3-
nahmen flr die Behandlung und Unterstliitzung des Bewe-
gungsapparates infrage kommen. Fir die Erstellung eines
geeigneten Therapieplans sind dabei der jeweilige thera-
peutische Befund, aber auch die Bedlrfnisse Ihres Kindes
entscheidend.

ir

3

Gemeinsames Ziel vieler therapeutischer MaSnahmen in
Bezug auf den Bewegungsapparat ist es, durch Mobilisie-
rung und Kraftigung der Muskulatur dem Abbau und einer
zunehmenden Schwache der Muskeln entgegen zu wirken.
Um Bewegungseinschrankungen in den Gelenken vorzubeu-
gen, kann auch ein regelmagiges Dehnen der betroffenen
Muskeln hilfreich sein. Die Behandler und Therapeuten
Ihres Kindes konnen zudem ermitteln, ob und wenn ja, in




welchem Ausmaf auch das Vorbeugen oder die Behandlung
einer Skoliose notwendig sein kann. Auch in Bezug auf den
Einsatz von Hilfsmitteln® wie Orthesen’ oder Bewegungs-
trainer® kann eine Beratung durch spezialisierte Behandler
sinnvoll sein.

Je nach Alter des kleinen Patienten und Auspragung der
SMA kénnen therapeutische MaRnahmen auch zum Ziel
haben, den Alltag zu erleichtern und durch Hilfsmittel und
gezielte Ubungen Unterstiitzung zu leisten.

Oft besteht auch die Moéglichkeit, sich als Elternteil oder
Angehdriger von Therapeuten in kleineren Ubungen oder
Mafnahmen anleiten zu lassen, die Sie dann sicher im
hauslichen Umfeld gemeinsam mit lhrem Kind durchflhren
kénnen.

10

Mogliche therapeutische Mafinahmen

Die Wahl therapeutischer Manahmen richtet sich primar
nach dem individuellen Bedarf — die nachfolgend darge-
stellten Therapiemoglichkeiten bilden daher lediglich eine
exemplarische Auswahl dessen, was bei Kindern mit SMA
moglich ist. Wir empfehlen lhnen, die therapeutischen Mog-
lichkeiten, die lhnen und Ihrem Kind offen stehen, stets mit
dem behandelnden Arzt Ihres Kindes zu besprechen. Auch
die Krankenkasse kann ein wichtiger Ansprechpartner sein,
um zu erfahren, fur welche TherapiemaBnahmen die Kosten
Ubernommen werden.

” Nach vnd nach musg man Sich ¢einen
kleinen Stab avfstellen mit Arﬁcn
F hqgo%crapcv’rcn vnd Fersonen, die
einem einfach helfen wnd die einen
vnterstitzen. ‘ ‘
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Hilfreiche Therapieformen fur Betroffene einer Spinalen Mus-
kelatrophie kénnen zum einen Physio- oder Ergotherapien
sein. Wahrend die Physiotherapie® in der Regel auf die kon-
servative Behandlung oder den Erhalt korperlicher Funktion

abzielt, also vor allem muskulare Beschwerden sowie Gelenk-
beschwerden behandelt, soll die Ergotherapie® korperliche
Beschwerden mildern und die Feinmotorik** und Wahrneh-
mung (Sensorik) Ihres Kindes verbessern. So konnen Kinder
in alltaglichen Handlungen gestarkt und unterstutzt werden.

Zur Verbesserung oder zum Erhalt der Beweglichkeit kbnnen
vor allem bei einer SMA mit einem spateren Krankheits-
beginn leichte Sportarten infrage kommen. Auch hier gibt
es spezielle bewegungstherapeutische Mafnahmen, die
auf die Bedurfnisse der Betroffenen angepasst sind — so
zum Beispiel spezielle Schwimmkurse oder Wasserthera-
pien. Diese Therapien sind durch den Auftrieb im Wasser
oft besonders gelenkschonend und erleichtern die Bewe-
gung der Muskeln.

Bei schwereren Verlaufen

Hilfsmittel, die die Kérperhaltung optimieren, stitzen oder
Bewegungen ermdglichen, kdnnen ebenfalls dabei helfen,
die Bewegungsfahigkeit von Kindern mit SMA zu erhalten
oder zu verbessern. Auch die Anpassung des Wohnumfelds
der Kinder kann helfen, ihnen alltagliche Situationen zu
erleichtern — zum Beispiel das Ermdglichen stabiler Sitz-
positionen, in denen die Bein- und Oberkérpermuskulatur
gestltzt wird und so Hande und Arme des Kindes frei zum
Greifen oder Spielen sind. Im Rahmen therapeutischer Maf3-
nahmen, zum Beispiel einer Ergotherapie, konnen manchmal
auch Beratungsleistungen®? in Anspruch genommen werden.

11
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Je nach Auspragung und Verlauf der SMA kann auch die
Atemmuskulatur der jungen Patienten betroffen sein. In den
nachfolgenden Abschnitten finden Sie daher grundlegende
Informationen zum Thema Atmung sowie mogliche the-
rapeutische Manahmen. Nahere Informationen zu den
Ursachen dieser atmungsbezogenen Symptome sowie den
verschiedenen Formen der SMA finden Sie in Broschlre 1
ab Seite 10.

Grundwissen Atmung

Die menschliche Atmung gehort zu den wichtigsten Funk-
tionen unseres Korpers. Durch unsere Atmung wird Sauer-
stoff in unseren Blutkreislauf und weiter in die Zellen unse-
res Korpers befordert. Dieser Sauerstoff ist wichtig, um die
Zellen am Leben zu erhalten und mit gentigend Energie zu
versorgen.

Sauerstoff gelangt Uber unsere Lungen in unseren Korper.
Somit stellt die Lunge eines der Organe dar, das in direktem
Kontakt mit unserer Auenwelt steht, denn die Luft, die wir
einatmen, gelangt Uber unsere Atemwege direkt in unsere
Lungen. Um nicht durch Schadstoffe in der Luft geschadigt
zu werden, verfugt die menschliche Lunge Uber ein naturli-
ches Selbstreinigungssystem. Schmutzpartikel bleiben an
feinen Harchen hangen und werden durch das Abhusten
wieder aus unserem Korper entfernt.

Unsere Atemmuskulatur ist wichtig, um ein gesundes Ein-
und Ausatmen zu ermoglichen, also um Atemluft in die
Lungen hinein und wieder heraus zu transportieren. Die
menschliche Atmung funktioniert dabei Uber die Erzeugung

eines Unterdrucks. Durch die Ausdehnung des Brustkorbs
und somit auch der Lungen wird Luft in die Lungen ,hinein-
gesogen®. In dem Moment, in dem die Luft in die Lungen
hineingesogen wird — wir also einatmen — ,zieht“ ein Teil
unserer Atemmuskulatur, unsere Zwischenrippenmusku-
latur*3, unsere Rippen nach auRen. Dadurch ,hebt“ sich
der Brustkorb und das Zwerchfell im Bauchraum zieht sich
zusammen. So kann die Lunge sich in alle Richtungen
ausdehnen und die Lungenfliigel werden mit Luft gefullt.

Mogliche Symptome der SMA, die die Atmung
betreffen kdnnen

Bei einer Spinalen Muskelatrophie kbnnen bei manchen Ver-
laufen auch Teile der Atemmuskulatur betroffen sein. Haufig
ist zum einen die Zwischenrippenmuskulatur, aber auch die
Atemhilfsmuskulatur** geschwacht. Die Zwischenrippenmus-
kulatur sitzt zwischen unseren Rippenbdgen und hebt und
senkt so den Brustkorb beim Ein- und Ausatmen. Die Atem-
hilfsmuskulatur stltzt den Brust- und Bauchraum beim Atmen
zusatzlich und macht so das Ein- und Ausatmen maoglich.

Die oben beschriebenen Selbstreinigungsmechanismen der
Lunge konnen durch die geschwachte Atemmuskulatur
beeintrachtigt werden. Die fehlende Zwischenrippen- und
Atemhilfsmuskulatur erschwert es den Betroffenen oft,
richtig zu husten. Der schwache Hustenstof reduziert das
Abhusten von Lungensekret und Schleim — dadurch steigt
das Infektionsrisiko. Bronchiale Infekte oder Pneumonien?®,
also Lungenentzindungen, gehoren zu den haufigsten
Begleiterkrankungen von SMA-Betroffenen und kénnen zu
lebensbedrohlichen Situationen fuhren.

13
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Bei schwereren Verlaufen

Durch eine Schwachung der oben beschriebenen Muskel-
gruppen kann bei schwereren SMA-Verlaufen das Bild einer
paradoxen'®, also vereinfacht gesprochen ,umgekehrt”, ver-
laufenden Atmung entstehen: Durch die stark geschwachte
Zwischenrippenmuskulatur erscheint der Brustkorb betrof-
fener Kinder eingefallen und hebt und senkt sich nicht er-
kennbar wahrend des Ein- und Ausatmens. Das Zwerchfell,
das von der Muskelschwache nicht betroffen und daher
Lgesund” ist, bildet bei Betroffenen einer SMA den starksten
verbleibenden Muskel der Atemmuskulatur. Das Zwerchfell
sitzt wie eine Wand zwischen dem Brust- und Bauchraum.
Anders als bei einer normalen Atmung hebt und senkt sich
daher bei einer paradoxen Atmung der Brustkorb der klei-
nen Patienten nicht in der Weise, wie dies bei Kindern ohne
SMA der Fall ist. Eine paradoxe Atmung ist mit einer norma-
len, gesunden Atmung nicht gleichzusetzen, da der Korper
nicht mit genauso viel Sauerstoff versorgt wird wie im ,Nor-
malfall.“ Im medizinischen Umfeld wird daher manchmal
auch von dem Risiko einer Ateminsuffizienz'" gesprochen.

Ubergeordnete Behandlungsziele

Eine gesunde Atmung sowie die ausreichende Versorgung
des Korpers mit Sauerstoff bilden wichtige Bestandteile
der Gesundheit Ihres Kindes. Deshalb sollte mit den
Behandlern lhres Kindes frihzeitig ermittelt werden, ob und
in welcher Form die Atmung lhres Kindes betroffen ist.

Welche individuellen Ansatze Sie gemeinsam mit den Thera-
peuten Ihres Kindes verfolgen, bestimmt sich hier erneut

” Avch medizinigch haben wir 5@4&!43\/15
welche welteren T%craPicn kann vnd
sollte sie bekcommen, damit eg ihr 5\/%
5@!41L wnd Sle ein halbwcgg normales
Leben fihren kann. “

durch die individuell vorliegende Form der SMA sowie den
Verlauf der Erkrankung bei Ihrem Kind. Ein Ubergeordnetes
Ziel kann dabei sein, Lungeninfektionen durch Unterstut-
zung beim Abhusten und regelmagige Kontrollen der Lungen-
funktion zu vermeiden.

Mogliche therapeutische Maflnahmen

Die Starkung und Aktivierung der Atemmuskulatur kann Teil
therapeutischer Manahmen, zum Beispiel einer Physio-
therapie, sein. Potenzielle Ansprechpartner daflr konnen
Physiotherapeuten mit speziellen Fortbildungen auf dem
Gebiet der Atemtherapie sein. Im Rahmen spielerischer
Ubungen sowie durch den Einsatz von Therapiegeraten
werden hier Techniken zur Vertiefung der Atmung verstarkt
und die Atemmuskulatur gekraftigt und mobilisiert.

Bei schwereren Verlaufen

Erkennen die Behandler lhres Kindes Anzeichen daflr, dass
eine muskulare Unterstitzung der Atmung nicht ausreichend
ist, um eine gute Sauerstoffversorgung lhres Kindes —zum
Beispiel auch wahrend des Schlafs — zu gewahrleisten, so
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kdnnen Beatmungsgerate zum Einsatz kommen, die eine
ausreichende Sauerstoffzufuhr garantieren sollen. Der
behandelnde Arzt Ihres Kindes kann Ihnen hier dabei helfen,
den Bedarf lhres Kindes zu ermitteln und gemeinsam mit
Ihnen das fir Sie individuell richtige Verfahren der Beatmung
zu wahlen.

Auch der Hustensto und die Beseitigung von Sekret kann
unterstutzt werden. Betroffenen Kindern, denen das Abhus-
ten schwer fallt, kann ein sogenannter Hustenstofassistent
helfen. Diese Assistenten erzeugen mittels Unterdruck

."

Pia" (infantile Muskelatrophie, 3 Jahre alt) *Name redaktionell geandert

einen klnstlichen Hustenstofl — so wird das Lungensekret
gelost und kann abgehustet oder abgesaugt werden.
Ansprechpartner fur die Verordnung und Fragen zu einem
solchen Hustenstoflassistent kann neben den bereits
bekannten Behandlern lhres Kindes ein Lungenfacharzt
sein. Ob die Kosten fur einen HustenstoRassistenten getra-
gen werden, erfahren Sie Uber Ihre Krankenkasse. Darlber
hinaus kdnnen Gerate zum Absaugen der Atemwege dabei
helfen, diese von Schleim zu befreien. Das Absaugen kann
in einer arztlichen Praxis nach einer entsprechenden Anlei-
tung durch Fachpersonal aber oft auch zuhause erfolgen.

15
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SMA: WELCHE ROLLE SPIELEN ERNAHRUNG UND NAHRUNGSAUFNAHME?

Zu den Symptomen einer Spinalen Muskelatrophie kdnnen
verlaufsabhangig neben einer geschwachten Atemmusku-
latur auch eine verringerte Kraft in der Kau- und Schluck-
muskulatur gehoren. Erleichterungen bei der Nahrungsauf-
nahme sind daher manchmal wichtig und hilfreich — aber
auch was Betroffene einer SMA zu sich nehmen, kann eine
Rolle spielen. Die weitere Verarbeitung der Nahrung im
Korper, die vom Verdauungsapparat Ubernommen wird,
kann zudem von den Symptomen der Spinalen Muskel-
atrophie betroffen sein.

Grundwissen Nahrungsaufnahme und Verdauung

Der Ablauf der Nahrungsaufnahme beim Menschen vom
Kauen der Nahrung bis zum Verdauungstrakt ist ein kom-
plexer Vorgang, an dem viele Muskelgruppen beteiligt sind —
allein im Rahmen eines Schluckvorgangs sind zahlreiche
Muskelpaare involviert.

Die Verdauung von Nahrung beginnt dabei im Mund eines
Menschen. Die aufgenommene Nahrung wird zerkleinert
und zusammen mit Speichel Uber die Speiseréhre in den
Magen befordert. Die Speiserdhre liegt im Hals (oder auch
Rachen) neben der Luftréhre. Somit ist der Rachen nicht
nur Teil des Verdauungssystems, sondern auch des Atmungs-
apparates. Damit beim Essen und Schlucken keine Nahrung
in die Luftréhre gelangt, legt sich wahrend des Essens und
Trinkens der Kehldeckel auf den Zugang der Luftrohre. So
bleibt dieser verschlossen und die aufgenommene Nahrung
wird Uber die Speiserdhre in den Magen transportiert.

,, Was mir perssnlich am allermeisten
5oho(fcn hat, ist einfach der Kontakt zv
anderen betroffenen Eltern. Die vielen
Tipps, die man bekommen kann. E5 tut
einfach 5;/1L sich avszutavschen, dadurch
sieht man J'a avch, man st nicht allein.

Entscheidend ist dabei, dass die aufgenommene Nahrung
nicht einfach durch die Speiserdhre in den Magen ,rutscht®,
sondern nur durch die ringférmigen Muskeln um die Speise-
rohre und deren wellenformige Bewegung in den Magen
transportiert werden kann — deshalb ist es dem Menschen
moglich, sogar im Liegen Nahrung aufzunehmen und zu
schlucken.

Im Magen wird die aufgenommene Nahrung dann weiter
verarbeitet, zerkleinert und zwischengespeichert. Dies
geschieht zum einen auf chemischem Wege, denn der
menschliche Magen enthalt einen saure- und enzymhaltigen
Saft, der die aufgenommene Nahrung in seine Einzelteile
zerlegt. Gleichzeigt durchmischt der Magen, der zur glatten
Muskulatur*® unseres Korpers gehort, den Nahrungsbrei
mechanisch mithilfe seiner Muskelkraft und befordert die
verarbeitete Nahrung in Richtung des Magenausgangs.
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Im Darm wird die aufgenommene Nahrung dann in den
Darmabschnitten des Dunn- und Dickdarms weiter verar-
beitet, resorbiert und ausgeschieden.

Mogliche Symptome der SMA, die den Verdauungsapparat
betreffen kbnnen

Die Nahrungsaufnahme und der Verdauungstrakt kdnnen,
mussen jedoch nicht von allen oder einem der nachfolgend
aufgeflhrten Symptome der Spinalen Muskelatrophie
betroffen sein. Gerade in Bezug auf die Nahrungsaufhahme

und die Betroffenheit des Verdauungsapparats ergeben
sich viele Beschwerden der Betroffenen nicht immer durch
die Symptome der SMA selbst, sondern durch Folgebe-
schwerden, die z.B. aus einer vorhandenen Muskelschwa-
che oder der verringerten Beweglichkeit der Betroffenen
resultieren.

Durch die geschwachte Atemmuskulatur kann ein verringer-
ter Hustenstof Teil der Begleiterscheinungen einer Spinalen
Muskelatrophie sein (siehe dazu S. 15). Der naturliche
Reflex des Hustens ist insbesondere dann wichtig, wenn
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ein Verschlucken von Nahrung, also ein Eindringen von
Nahrung oder FlUssigkeit in die Atemwege, droht. Ist der
Hustenstof nicht kraftig genug oder schlieflt der Kehldeckel
nicht schnell genug, damit keine Nahrung in die Luftréhre
gelangt, kommt es zu einer Aspiration*®, also dem Eindrin-
gen der Nahrung in die Atemwege. Dies kann zu unange-
nehmen Atembeschwerden bis hin zur Atemnot fihren und
Ausléser einer Lungenentzindung sein.

Die mit der Spinalen Muskelatrophie einhergehenden mus-
kuldaren Schwachen kénnen auch zu gastrointestinalen?°
Beschwerden flihren. Sowohl die Speiserohre als auch
Magen und Darm werden durch unbewusste, muskulare
Bewegungen betrieben. Diese unbewussten Muskelbewe-
gungen nennt man auch Motilitat. Ist die Motilitat des
Magen-Darm-Trakts von der SMA betroffen, so wird die
aufgenommene Nahrung nur verlangsamt von einem zum
anderen Organ des Verdauungstraktes transportiert. Dies
kann zu einer verlangsamten Entleerung von Magen und
Darm und Verstopfungen fuhren. Auch die zwischen den
Organen liegenden SchlieBmuskeln konnen von muskularen
Schwachen betroffen sein. Dies kann zum Beispiel dazu
fihren, dass saurer Mageninhalt zurlck in die Speiserohre
flieBt, der sogenannte Reflux?t. Der RUckfluss von Magen-
inhalt und Magensaure kann zu einer entzundlichen Veran-
derung und Geschwuren der Speiserohre fuhren oder durch
eine Aspiration, also ein Verschlucken dieser Inhalte, die
Entstehung von Lungenentzindungen beglnstigen.
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Bei schwereren Verlaufen

Bei Kindern mit einem frilhen Krankheitsbeginn kann die
Nahrungsaufnahme erschwert sein. Dies ergibt sich zum
einen daraus, dass Betroffene dieser infantilen®? Form der
SMA in manchen Fallen nicht Uber genugend Muskelkraft
verfugen, ihren Kopf selbststandig zu halten oder die
Kopfhaltung zu kontrollieren. Dadurch kann sowohl das
FUttern, als auch eine eigenstandige Nahrungsaufnahme
erschwert sein.

Auch die bereits in den oberen Abschnitten beschriebenen
Atemprobleme konnen Auswirkungen auf die Nahrungs-
aufnahme haben. Durch die Beeintrachtigung der Kau- und
Schluckmuskulatur kann es zu einer verlangsamten Nah-
rungsaufnahme kommen, da den betroffenen Kindern das
Kauen und Zerkleinern der Mahlzeit schwerfallt. Nimmt
bereits das Atmen durch die geschwachte Atemmuskulatur
viel Kraft und Anstrengung in Anspruch, kann es wahrend
der Nahrungsaufnahme zu einer Uberanstrengung kommen,
da Atem- und Schluckmuskulatur gleichzeitig beansprucht
werden. Auch ein Abfall der Sauerstoffsattigung ist moglich,
wenn durch die verlangsamte Nahrungsaufnahme nur zeit-
verzégert zwischen Atmung und dem Schlucken der aufge-
nommenen Nahrung ,umgeschaltet” werden kann.

Ubergeordnete Behandlungsziele

Eine ausgewogene und bedarfsgerechte Erndhrung ist
besonders fur Kinder und junge Erwachsene wichtig, die
von einer Spinalen Muskelatrophie betroffen sind. Dadurch,
dass muskulare Bewegungen bei einem friheren Krank-

heitsbeginn haufig nur sehr wenig oder bei spateren Diag-
nosezeitpunkten nur mit Beeintrachtigungen moglich sind,
kann der Bedarf an Energie bei Betroffenen geringer sein.
Eine Ernahrung, die dem Energiebedarf der Betroffenen
entspricht, soll insbesondere Uber- oder Untergewicht ver-
meiden. Eine ausgewogene Ernahrung und eine Anpassung
der Kalorienzufuhr an den tatsachlichen Bedarf Ihres Kindes
konnen daher Ziele therapeutischer MaRnahmen sein.

Auch eine Erleichterung der Nahrungsaufnahme kann ein
Ubergeordnetes Behandlungsziel darstellen. Durch die
Anpassungen von Lebensmitteln oder die Anpassung der
Nahrungsgabe konnen Risikofaktoren fur ein Verschlucken
von Nahrung oder eine erschwerte Nahrungsaufnahme
verringert werden. Der Bedarf Ihres Kindes wird dabei also
nicht nur durch den jeweiligen Energie- und Vitaminbedarf,
sondern auch dadurch beeinflusst, wie gut die Nahrungs-
aufnahme, also das Futtern oder ein selbststandiges Essen,
moglich ist. Ist die Schluck- oder Kaumuskulatur Ihres Kin-
des betroffen, so kbnnen MaRnahmen oder Hilfestellungen
hierzu gemeinsam mit dem behandelnden Arzt Ihres Kindes
besprochen werden.

Mogliche therapeutische MaRnahmen

Eine mogliche therapeutische MafSnahme stellt die Inan-
spruchnahme einer Ernahrungsberatung dar. Mithilfe eines
Ernahrungsberaters oder Diatassistenten kann der Bedarf
Ihres Kindes ermittelt werden. Ein individueller Ernahrungs-
plan kann zudem dabei helfen, gemeinsam gesunde und
vollwertige Mahlzeiten festzulegen. Auch Fragen zu Nahr-
stoffen die den Muskelaufbau fordern oder die Ermittiung
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des Vitaminbedarfs konnen Teil einer solchen Ernahrungs-
beratung sein. Fragen zur Kostentragung einer Ernahrungs-
beratung konnen lhnen die Ansprechpartner lhrer Kranken-
kasse beantworten.

Bei Schluckbeschwerden oder Problemen bei der Nahrungs-
aufnahme kann ein Gesprach mit dem behandelnden Arzt
Ihres Kindes helfen, um die Ursachen der bestehenden
Symptome zu ermitteln und gegebenenfalls Veranderungen
in der Korper- oder Sitzhaltung Ihres Kindes vorzunehmen.
Auch Hilfsmittel kbnnen dabei unterstutzen, eine eigenstan-
dige Nahrungsaufnahme zu erleichtern. Liegen gastrointes-
tinale Beschwerden bei Inrem Kind vor, so sollten diese mit

dem behandelnden Arzt besprochen werden. Veranderungen
in der Nahrungsgabe oder kurzzeitige medikamentose
Behandlungen kénnen vorhandene Beschwerden lindern
und mogliche Therapieoptionen darstellen.

Ist eine eigenstandige Nahrungsaufnahme nicht mehr
moglich oder droht eine Verschlechterung des Aligemein-
zustands durch eine unzureichende Kalorienzufuhr, so kann
eine Sondenernahrung notwendig sein. Ein offenes Gesprach
mit den Arzten und Behandlern lhres Kindes kann helfen,
Fragen oder Bedenken zu besprechen und so gemeinsam
zu einer bedarfsgerechten Entscheidung zu kommen.




OFFENE FRAGEN?

Sollten sich beim Lesen dieser Broschure weitere Fragen
ergeben haben, zogern Sie bitte nicht, sich an den behan-
delnden Arzt lhres Kindes zu wenden.
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Pia® (infantile Muskelatrophie, 3 Jahre alt) *Name redaktionell geandert
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MEDIZINISCHES GLOSSAR

Bewegungsapparat

Der Bewegungsapparat, manchmal auch , Stltz- und Bewegungs-
apparat” genannt, meint diejenigen Teile des menschlichen
Korpers, die dazu dienen, dass der Korper in seiner festen Form
bleibt und sich gleichzeitig bewegen kann. Der Bewegungsappa-
rat besteht aus unseren Knochen (also dem ,Skelett”), Muskeln,
Sehnen und Bandern.

Quergestreifte Muskulatur

Die Muskeln des Menschen (in der Gesamtheit auch ,Muskulatur*
genannt) werden in glatte und quergestreifte Muskeln sowie die
Herzmuskulatur unterteilt. Glatte Muskeln finden sich in Organen,
z.B. im Magen oder Darm, der Harnblase oder der Gebarmutter.
Die sogenannte quergestreifte Muskulatur findet sich in Skelett-
muskulatur, also allen Muskeln, die um die menschlichen Kno-
chen herum liegen und mit diesen verbunden sind. Quergestreifte
Muskeln haben hauptsachlich die Funktion, bewusste Bewegun-
gen zu ermoglichen. Das Herz besitzt dagegen eine spezielle
Herzmuskulatur, die autonom, also eigenstandig vom Rest des
Korpers, arbeitet.

kontraktil

Der Begriff ,kontraktil“ stammt vom lateinischen Wort ,contra-
here“ und bedeutet ,zum Zusammenziehen fahig*“. Im medizini-
schen Umfeld meint kontraktil haufig Muskulatur oder Gewebe-
fasern, die dazu in der Lage sind, sich zusammenzuziehen und
wieder zu entspannen.

Kontraktur
Als Kontraktur bezeichnet man in der Medizin eine Bewegungs-
oder Funktionseinschrankung von Gelenken.

Skoliose

Der Begriff der Skoliose kommt vom altgriechischen ,skoliosis*
und steht fir ,Krimmung®. Medizinisch betrachtet ist eine Sko-
liose eine Seitabweichung oder Krimmung der Wirbelsaule. Das
bedeutet, dass die sonst gerade verlaufende Wirbelsaule einen
,Bogen“ nach rechts oder links macht. Neben der seitlichen
Krimmung kann die Wirbelsaule zudem auch in sich, also nach
innen oder auBen gerichtet, Drehungen aufweisen.

Je nach Grad und Auspragung der Skoliose kann diese auch zu
Beeintrachtigungen von Organfunktionen flhren.

Hilfsmittel

Hilfsmittel sind Gegenstande, die gem. § 33 SGBV (Flinftes Sozial-
gesetzbuch) ,im Einzelfall erforderlich sind, den Erfolg einer
Krankenhausbehandlung zu sichern, einer drohenden Behinde-
rung vorzubeugen oder eine Behinderung auszugleichen®. Hilfs-
mittel kdnnen sowohl serienmafig hergestellte Produkte als auch
Anfertigungen sein und umfassen Produkte wie Gehhilfen, Roll-
stlhle, Prothesen oder &hnliches.

Orthesen

Als Orthesen werden medizinische Hilfsmittel bezeichnet, die
zur Stabilisierung, Ruhigstellung, Fihrung oder Korrektur von
Gliedmafen oder auch im Bereich des Rickens oder Oberkorpers
eingesetzt werden. Bei Betroffenen einer SMA kdnnen verschie-
dene Formen von Orthesen, je nach individuellem Bedarf, zum
Einsatz kommen — so zum Beispiel Fuhrungsorthesen im Huft-
bereich, Orthesen zur Unterstitzung von Gehbewegungen oder
Gelenkorthesen. Orthesen bekommen Sie bei Bedarf in der Regel
in Ihrem ortlichen Sanitatshaus.

Bewegungstrainer

Mit Bewegungstrainern sind im medizinischen Kontext keine
klassischen Trainings- oder Sportgerate, sondern spezielle Gerate
gemeint, die bei einer eingeschrankten Mobilitat ein gezieltes
Training der Beine und Arme ermaoglichen.

Physiotherapie

Die Physiotherapie, die im Kern auf das ,Wiederherstellen der
natlrlichen Korperfunktionen®, also der Physis, abzielt, hat zum
Ziel, die Bewegungs- und Funktionsfahigkeit des menschlichen
Korpers zu verbessern oder zu erhalten. Physiotherapie kann
aktive Bewegungs- und Atemtherapiemafnahmen, aber auch
passive Elemente wie Massagen, Bader oder Warmetherapien
enthalten. Innerhalb der Physiotherapien wird zudem zwischen
verschiedene Therapieprinzipien und -verfahren unterschieden.
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Ergotherapie

Die Ergotherapie beinhaltet oft Ubungen, die die Handlungs-
fahigkeit des Betroffenen verbessern soll. Neben korperlichen
Beschwerden wird in der Ergotherapie oft auch das personliche
Umfeld der Betroffenen betrachtet. So kdnnen auch Sinnesreize
wie das Horen und Fihlen, spielerische Bewegungen oder auch
kreatives Arbeiten Teil der Férderung sein.

Feinmotorik

Meint vor allem den Bereich der Motorik, also der Bewegungs-
ablaufe oder auch der Bewegungstechnik, der aus besonders
kleinen, filigranen Bewegungen besteht, so zum Beispiel das
Malen, Schreiben oder das Binden einer Schleife.

Beratungsleistungen

Diese Beratungsleistungen kénnen von gesetzlich versicherten
Betroffenen in der Regel in Anspruch genommen werden. Genauere
Informationen erhalten Sie bei lhrer Krankenkasse.

Zwischenrippenmuskulatur

Die Zwischenrippenmuskulatur, auch Interkostalmuskulatur
genannt, Uberbrickt die Raume zwischen den Rippenbdgen (den
Interkostalraum) und bildet so gemeinsam mit den Rippen die
auBere Form und ,Wand“ des Brustkorbes.

Atembhilfsmuskulatur

Zur Atembhilfsmuskulatur zahlen Muskeln der Hals- und Brust-
muskulatur sowie Muskelgruppen der Bauchmuskulatur. Die
Atemhilfsmuskulatur hilft bei der Ein- und Ausatmung.

Pneumonie

Bei einer Pneumonie handelt es sich um eine akute oder chro-
nische Entziindung von Lungengewebe, also vereinfacht gespro-
chen, um eine Lungenentzindung. Lungenentziindungen kénnen
durch Infektionen mit Bakterien, aber auch durch Viren oder das
Schlucken von Magensaft verursacht werden.

Paradoxe Atmung

Der Begriff der paradoxen Atmung meint in der Medizin das
Phanomen, bei dem sich der Brustkorb beim Einatmen nach
innen und beim Ausatmen nach auen bewegt. Als paradox wird
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diese Atmung deshalb bezeichnet, weil sie im Gegensatz zur
normalen Atmung widersprichlich bzw. entgegengesetzt verlauft.

Ateminsuffizienz

Eine Ateminsuffizienz ist eine Stérung des Gasaustauschs in
der menschlichen Lunge, die zu einer veranderten Sauerstoff-
und Kohlendioxidkonzentration im Blut fihren kann. Das bedeu-
tet, dass im Korper eine unzureichende Sauerstoffversorgung
herrscht, die zu einem Ausfallen der Lungenfunktion und Organ-
schadigungen flihren kann.

Glatte Muskulatur

Siehe hierflr die Erlauterungen zur quergestreiften Muskulatur,
Fufnote 2.

Aspiration

Als Aspiration bezeichnet man in der Medizin das, was umgangs-
sprachlich oft als ,Verschlucken“ bezeichnet wird — also das
Eindringen von Flussigkeit, Nahrung, Speichel oder auch Fremd-
korpern bis in die Atemwege.

Gastrointestinal

Der medizinische Begriff gastrointestinal setzt sich aus dem
lateinischen ,gaster” (Ubersetzt ,Magen“) und ,intestinum“
(Gbersetzt ,Darm“) zusammen und meint daher ,den Magen-
Darm-Trakt betreffend”.

Reflux

Der Begriff Reflux steht in der Medizin in der Regel flr einen
,Ruckfluss®. Im Fall von SMA-Betroffenen handelt es sich oft
um einen sogenannten gastrodsophagealen Reflux, also einen
Ruckfluss von Mageninhalt (,gastro-“ oder ,gaster* fur ,Magen*)
aus dem Magen in die Speiserdhre (auch Osophagus genannt).

Infantil
Infantil bedeutet im medizinischen Kontext so viel wie ,kindlich®.
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