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Vorwort

Die Idee zu dieser Broschire entstand im Rahmen des deutschen
Patiententages am 12. September 2009 wahrend der 7. Internationalen

Konsortiumkonferenz fur Myotone Dystrophien (IDMC-7: www.idmc-7.de) in

Wirzburg.

Der Deutschen Gesellschaft fur Muskelkranken, namentlich ihrem
Geschaftsfuhrer Herr Ganter, gilt der Dank ein Initialtreffen am 30. Januar
2010 der neu entstandenen Interessengemeinschaft Myotone
Dystrophie innerhalb der DGM in Frankfurt organisiert zu haben, so dass
nun eine Arbeitsgruppe flur diese zahlenmalig grof3te Gruppe von

Erwachsenen mit einer Muskelkranken in Deutschland entstanden ist.

Stimuliert durch unsere Patienten und diese Interessengemeinschaft
entstand diese Patienten-Broschire, die naturgemalRl keinen vollstandigen
Uberblick tber die komplexen Erkrankungen liefen kann und soll. Sie dient zu
einer ersten fundierten Orientierung und Information der Betroffenen und
Angehorigen, sowie auch der interessierten Arzteschaft.

Far den Inhalt sind die jeweiligen Autoren eigenverantwortlich, eine
redaktionelle Uberarbeitung erfolgte nicht.

Ich danke allen Kolleginnen wund Kollegen der unterschiedlichen

Berufsgruppen herzlich fur Ihre Beitrage!

Benedikt Schoser
Minchen
April 2010


http://www.idmc-7.de/�
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1. Eine kurze Einfuhrung

Die Erstbeschreibung der heute als die klassische Form der Myotonen Dystrophien
bezeichneten DM1 erfolgte 1909 durch Privatdozent Hans Steinert (1874-1911) aus Leipzig
(Deutsche Zeitung fur Nervenheilkunde 1909).

Auvs der medizinisehen Klinik au Leipzie.
Myopathologische Deitriige.

Vou
Privatdozent Dr. Hans Steinerl,
L. Assistentsn der Klluik,
L. iiber das klinische und anatomisehe Bild des Muskelschwouds
der Myotonilier.
Mit einer Mitteilung zur Kenntnis der tabiformen Hinterstrangs-

degenerationen.

(Mit 2 Abbildungen.)

Im Jabre 1904 batte ich Gelegenheit, der Leipzizer medizinischen
Gesellsehaft drei Fiille von Thomsenseher Krankheit vorzostellen, die
mit progressiver Dystrophie der Muskulator kompliziert waren*) Die
Verteilung der Dystrophie war eine yechi eigenariige und in allen drei
Fillen dieselbe. Meine Mitteilung ist bisher an einer allgemein zngfing-
lichen Stelle noch nicht verbfentlicht worden**) und demgemiiss auch
fast ganz vnbeachteb geblieben®*) Noch immer gebt die allgemeine
Meinung selbst derjenigen Autoren, die sich speziell mib dieser Frage
beschilftigh haben, dahin, dass die Dystrophien der Myatoniker keiner
durchgehonden Regel folgten, sondern eine in verschiedenen Fillen
gauz verschiedene Verteilung zeigten und auch verschieden zv deuten
seien. In menchen Filllen sind myopathische, in anderen spinale Atro-
phien angenommen worden. Nur his und da wird gana beilinfiz ev-

Parallel beschrieben die Professoren Batten und Gibbs in England diese Form (Brain 1909).

Erste Abbildung eines DM1 Patienten von 1909 (Brain).




Kurzer Historischer Uberblick zu den Myotone Dystrophien

(nach Peter Harper)

1876 Erstbeschreibung einer myotonen Erkrankung Thomsen
1909 Erstbeschreibung klassische Myotone Dystrophie Typ 1 (DM1) Steinert,
Batten, Gibbs

1911 Katarakt (grauer Star) ist mit DM assoziiert Greenfiled
1912 Myotone Dystrophie ist ein multisystemische Erkrankung Curschmann
1918 Begriff Antizipation eingefuhrt Fleischer

1948 Erste systematische Familienstudien Bell, Thomasen

1960 Erstbeschreibung Congenitalen Myotonen Dystrophie (CDM)  Vanier
1992 Identifizierung der genetischen Ursache der DM1 Mahadevan, Brook,
Fu, u.a.
1994 Erstbeschreibung der 2. Form der Myotonen Dystrophie (DM2) Ricker, Moxley
PROMM = Proximale Myotone Myopathie = DM2

2001 Identifizierung der genetischen Ursache der DM2 Ranum u.a.

Die 2. Form der Myotone Dystrophie (DM2), zunachst proximale myotone Myopathie
(PROMM) von Kenneth Ricker (1935-2004) genannt, wurde 1994 beschrieben und konnte

2001 genetisch urséachlich zu geordnet werden.

Proximal myotonic myopathy:
A new dominant disorder with myotonia,
muscle weakness, and cataracts

K. Ricker, MD; M.C. Koch, MD); F. Lehmann-Horn, MD; D. Pongratz, MD; M. Otto, PhD;
R. Heine; and R.T. Moxley IIL MD

Article abstract—We deseribe three families with a dominantly inherited disorder. Affected individuals have myoto-
nia, proximal muscle weakness, and cataracts. There was no abnormal CTG repeat expansion of the myotonic dystro-
phy (DM) gene in DNA from blood and muscle. The structure of the three families permitted linkage analysis, and
there is no linkage to the gene loci for DM or to the loci for the muscle chioride channel disorders or muscle sodium
channel disorders, The collection of in these three families seems to represent a new disorder,
NEURODLOGY 1994,44:1448-1452

Die congenitale Form (CMD) der DM1 wurde erst 1960 von Dr. Vanier beschrieben.



2. Myotone Dystrophie im Kindesalter

Liebe Eltern, liebe Angehorige.

Sicherlich war Ihre Sorge um eine mogliche Erkrankung lhres Kindes grof3. Fest
sitzen noch Ihre Erinnerungen an den Tag der Eroffnung der Diagnose — und damit
auch an das Unvermeidbare: unser Kind ist krank.

Eine Diagnose — plotzlich im Raum schwebend, von den Worten nicht verstandlich
und auch nicht ausreichend verstandlich dargestellt. Sie werden nur einen
Bruchteil dessen, was erklart wurde, behalten haben. Und erst langsam kommen
die Worte wieder hoch, Sie mdchten ndhere Information. Was bedeutet es fur
unser Kind, fur unser Leben — MYOTONE DYSTROPHIE?

Die Diagnose

Im Folgenden soll die Diagnose in verstandlicher Sprache erlautert werden.

Das Wort Dystrophie bezieht sich in diesem Falle auf die Muskulatur und bedeutet einen
Umbau des Muskelgewebes, der zu erheblicher Funktionseinschrankung fihren kann. In
einer entnommenen kleinen Muskelprobe zeigt sich dies manchmal beispielsweise durch ein
Nebeneinander von funktionsunfahigen zerstérten Zellen und vermehrtem Bindegewebe
(sozusagen als Umbauprodukt und Fullmaterial). Myoton bedeutet eine verzogerte
Muskelentspannung nach einer Bewegung (Kontraktion) des Muskels durch beispielsweise
Beklopfen mit einem Reflexhammer durch den Arzt oder einfach den ,taglichen Gebrauch*
wie Handedruck, Auswringen eines Lappens, Festhalten einer Flasche.

Vielfach ist die Erkrankung auch unter dem Begriff Myotone Dystrophie Curschmann-Steinert
bekannt. Der Einfachheit halber stehen die Buchstaben DM1 im Folgenden als Kurzel fur die
Myotone Dystrophie. Es gibt auch eine DM2, deren Verlauf ist allerdings etwas anders und
betrifft nicht Ihr Kind

Es handelt sich bei der DM1 um die haufigste autosomal-dominante Muskelerkrankung
(dominant bedeutet vorherrschend): dies bedeutet, dass es eine vererbte Erkrankung ist
und im Falle des Betroffenseins eines Elternteils ein 50-prozentiges Wiederholungsrisiko fur
jeden weiteren Nachkommen besteht — das Geschlecht des Kindes spielt hierbei keine Rolle.
Nach der Duchenne-Muskeldystrophie ist es die zweithaufigste Muskeldystrophie des

Kindesalters, die Auftretenshaufigkeit liegt bei etwa 1 von 8000 Geburten (Inzidenz 1:8000).



Bei der Myotonen Dystrophie Typ 1 handelt es sich um eine chronische autosomal-
dominante erbliche Erkrankung, deren genetische Ursache bekannt ist (der genaue
Storungsmechanismus aber nicht komplett verstanden ist) und die mit einem 50-
prozentigen Risiko einer Vererbung einhergeht, wenn ein Elternteil betroffen ist.

Wie entsteht diese Erkrankung, kennt man die Ursache?

Es stecken komplizierte Mechanismen dahinter, deren Erkldrungen und Entstehung nur kurz
angerissen werden kdnnen und ganz ohne die komplizierte medizinische Sprache leider nicht
auskommen.

Die genetische und zur Erkrankung fuhrende Ursache ist bekannt und kann durch eine
genetische Untersuchung gefunden werden (aus einer Blutuntersuchung). Auf dem
Chromosom 19 liegt das myotone Dystrophie Proteinkinase-Gen, das DMPK-Gen. Ein Gen ist
ein kleiner Baustein der Erbinformation und legt Merkmale fur bestimmte Funktionen und
auch das Aussehen fest.

Der Mensch verfugt in diesem DMPK-Gen uber eine bestimmte ,,normale“ Anzahl von einer
sogenannten Dreierabfolge von Basen (auch Triplets genannt), d.h. eine vorgegebene
Abfolge der drei Basen Cytosin, Thymin und Guanin (in der Abktrzung ihrer
Anfangsbuchstaben CTG). Eine Base im eigentlichen Sinne ist eine Substanz, welche Sauren
neutralisieren kann. Daraus ist der ,,Bauplan“ des Menschen gestrickt. Beim Gesunden
wiederholt sich diese Dreierabfolge bis zu 37 Mal, beim Erkrankten jedoch mindestens 50
Mal. Je mehr dieser Wiederholungen/ Kopien im DMPK-Gen vorliegen, desto schwerer ist
wahrscheinlich der Verlauf der Erkrankung. Bei schweren Formen findet man deshalb
teilweise mehr als 1000 Wiederholungen. Von Generation zu Generation kann es dann zur
Erhdhung der Dreierfolge und somit zu zunehmend schwereren Verlaufen kommen.

Die geschilderten Veranderungen fuhren in der Folge zu einer Zahl von Funktionsstérungen,
die durch fehlerhafte Bildung von Eiweil3 (welches als Bestandteil der Muskelzelle zur
Stabilitat beitragt), veranderte Durchlassigkeit von Kanédlen an den Muskelzellwanden (durch
welche Informationen flieRen), Veranderungen von Insulinbindungsstellen (hier entfaltet das
Insulin — ein Hormon — seine Wirkung und senkt unter normalen Umstanden den Blutzucker)
in vielen Gebieten des menschlichen Koérpers fihren und die Symptomatik des Betroffenen
erklaren kénnen. Somit ist die DM1 eine Multisystemerkrankung. Im Folgenden sind die
maoglichen Symptome geschildert — vielleicht sind Sie selbst betroffen und erkennen einige

Dinge an sich wieder.



Das Verstandnis Uber die Entstehung der Krankheit ist sehr schwierig. Man kann
allerdings sagen, dass von Generation zu Generation schwerere Symptome auftreten
koénnen. Dies liegt an einer zunehmenden Anzahl der CTG-Triplets und wird dann
Antizipation genannt.

Schwerer Start

Die Symptome kdnnen sehr vielschichtig sein und in unterschiedlicher Schwere vorliegen.
Sie mussen nicht immer alle gleichzeitig vorhanden sein.

Bei der neonatalen (tritt bereits bei der Geburt oder innerhalb der ersten Lebenswochen auf)
und leider oft schweren Form werden bereits wahrend der Schwangerschaft verminderte
Kindsbewegungen verspurt, dies teilweise in Verbindung mit vermehrter
Fruchtwassermenge, dem Polyhydramnion. Nach der Geburt fallt eine besonders starke
Muskelhypotonie (verminderte Muskelgrundspannung) auf, die Kinder zeigen eine
sogenannte Bewegungsarmut, man bezeichnet sie als ,.floppy* (engl. fur schlapp). Das
Gesicht wirkt teilweise langgezogen, der Mund dreieckformig, das Schreien klingt oft leise.
Eine Muskelschwache liegt vor allem distal vor, d.h. dass die Kraft besonders fern vom
Rumpf vermindert ist (beispielsweise an den FuRen starker vermindert als in der Hufte).
Aufgrund von Schluckproblemen/ Futterungsschwierigkeiten mussen die Babys zu Beginn
manchmal Uber eine Magensonde erndhrt werden. Dabei wird ein kleiner Schlauch durch ein
Nasenloch bis in den Magen vorgeschoben und flussige Nahrung dartber verabreicht.

Wenn ergédnzend eine Atemschwache vorliegt, missen Gerate die Atemtéatigkeit des Kindes
in der ersten Zeit unterstitzen. Das kommt bei betroffenen Neugeboren nicht selten vor und
wird im Verlauf meist besser. Oft spricht man auch von Atemhilfe und bezeichnet das dann
als Beatmung.

Die Verdauung kann gekennzeichnet sein durch verzdégerte Darmtéatigkeit mit der Folge der
Verstopfung.

Die klinische Untersuchung bringt ergdnzend eine Areflexie (fehlende Ausldsbarkeit von
Muskeleigenreflexen), eine Ful3fehlstellung wie bspw. KlumpfuRRe (in der Folge verminderter
Kindsbewegungen im Mutterleib), einen hohen Gaumen, manchmal ein schméachtiges
Muskelrelief der Unterschenkel und der Unterarme zutage.

Auch in diesem jungen Alter sind bereits Herzrhythmusstérungen beschrieben.

Daran denken! Sind Neugeborene Kinder sehr schlapp und mussen beatmet
werden, zeigen Auffalligkeiten des Aussehens des Gesichts und sind andere
Stérungen bereits ausgeschlossen, kann an das Vorliegen einer MD gedacht
werden. Die Formen des Neugeborenenalters zeigen oftmals eine schwere
Symptomatik, in der Regel mussen die betroffenen Kinder zu Beginn beatmet oder
zumindest atemunterstitzt werden.




Wann ist an diese Erkrankung zu denken?

Immer, wenn ein Kind — bei schweren Formen neonatal, bei milderen Formen erst im Verlauf
— Symptome als Indizien vorliegen, sollte nach Ausschluss anderer Stérungsmechanismen
(Hirnfehlbildung, Infektion, Krampfanfalle, Stoffwechselstérungen, Zustand nach
Sauerstoffunterversorgung) an eine Erkrankung aus dem neuromuskularen Formenkreis
gedacht werden (eine Stérung von Nerven und/ oder Muskeln). Leider ist deren Zahl sehr
grol3 und die Symptome sind nicht sehr spezifisch. Vielleicht haben Sie sich gewundert, dass
die/ der ihr Kind betreuende Arztin/ Arzt auch lThnen mal kraftig die Hand drucken wollte!
Das ist wichtig, denn vielleicht haben Sie milde Symptome, die denen lhres Kindes ganz
ahnlich sind und auf die richtige Fahrte fuhren. Haben Sie sich schon mal dariber
gewundert, dass Sie oder lhr Partner eine Flasche nach dem Aufschrauben nur ganz
langsam loslassen kdnnen? Wie oben erwahnt, bedeutet die dominante Vererbung ein 50%-
Risiko einer Vererbung und deshalb muss die Familie und bei den frihen neonatalen Formen
besonders die Mutter in die Uberlegungen mit einbezogen werden.

Besteht der Verdacht auf das Vorliegen einer DM1, wird man nach Aufklarung und Ihrem
Einverstdndnis eine kleine Menge Blut abnehmen und an ein spezialisiertes
humangenetisches Labor schicken. Der Arzt wird in seinem Untersuchungsauftrag
ankreuzen: DM1 und klinische Angaben machen. Nach wenigen Wochen ist dann das

Ergebnis der Untersuchung verfugbar.

Denkt man an die Diagnose, ist zunachst die Mutter zu untersuchen. In der Folge ist
eine molekulargenetische Untersuchung aus Blut auf DM1 mdglich. Sollte sich die
Diagnose bestatigen, wird im Anschluss eine humangenetische Beratung empfohlen.

Andere Untersuchungen?

Sicherlich werden zum Ausschluss anderer Erkrankungen, aber auch zur Abklarung von mit
der DM1 in Verbindung stehenden Symptomen noch viele andere Untersuchungen
durchgefiihrt und sogar auch noch im Verlauf regelméagig kontrolliert werden. Wundern Sie
sich nicht Uber Blutuntersuchungen, Hirnstrommessung (EEG), Herzuntersuchungen wie EKG
und Ultraschall des Herzens, evtl. auch eine Kernspintomografie des Kopfes (das ist eine
Magnetbildgebung ohne schadliche Réntgenstrahlung). Die Arztin/ der Arzt wird Sie Uber alle

Schritte informieren und erklaren, warum das notwendig ist.

Wundern Sie sich nicht tiber die Fiille der Untersuchungen. Die Arzte wollen genau
sein, das bei Ihrem Kind bestehende klinische Bild erfassen und nichts tbersehen!
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Wie ist der naturliche Verlauf der Erkrankung?

Das Alter bei Auftreten erster Symptome ist unterschiedlich und hdngt maRgeblich auch von
der oben geschilderten Anzahl vorhandener CTG-Wiederholungen ab. Bei mutterlichem
Ubertragungsweg und der in der Folge auftretenden neonatalen Form ist generell mit eher
schwereren Verlaufen zu rechnen.

Bei milderen Formen (mit geringerer CTG-Wiederholung) kdnnen beispielsweise neben einer
milden Entwicklungsverzégerung und einer kognitiven Einschrdnkung im Kindesalter weitere
Symptome fehlen oder unbemerkbar milde sein. Insgesamt besteht bei den Kindern oft eine
verzogerte motorische und sprachliche Entwicklung, die kognitive Entwicklung (das
beschreibt die Intelligenz und spater auch die Leistungsfahigkeit im schulischen Alltag) ist
fast immer in unterschiedlichem Male eingeschrankt. Diese Zeichen unterscheiden sich vom
Bild der kongenitalen Form.

Die Augen der Betroffenen wirken mude (Ptosis aufgrund einer Lidheberschwéche), die Hals-
/ Nackenbeuger sind schwach, bei den Mdnnern kommt eine ,,Stirnglanze* vor.

Teilweise treten im Erwachsenenalter zwischen dem zweiten und vierten Lebensjahrzehnt
Symptome im Sinne von Schwache der Finger- und Halsbeugemuskulatur sowie der
Gesichtsmuskulatur mit typischem ,,muden® Erscheinungsbild auf (offen stehender Mund,
wenig mimischer Ausdruck). Trotz des miude wirkenden Augenausdrucks ist die
Beweglichkeit der Augépfel nicht eingeschrankt.

Teilweise tritt eine Triubung der Augenlinse (Katarakt) erst im Alter von mehreren
Lebensjahrzehnten auf. Weiterhin sind eine Degeneration der Netzhaut sowie ein
verminderter Augeninnendruck im Verlaufe moéglich.

Auch der namensgebende Aspekt der Myotonie tritt mit zunehmendem Alter verstarkt auf
und ist neonatal meist nicht vorhanden. Beim Wachstum des Kindes bis zum
Erwachsenenalter tritt der myotone Aspekt mehr in den Vordergrund: so bestehen
Probleme, beispielsweise eine Flasche nach dem Offnen unproblematisch wieder loszulassen
(d.h. die Hand wieder zu 6ffnen), die Augen nach mehrmaligem bzw. festem Schluss wieder
zu 6ffnen.

Bei den nicht neonatalen Formen kann es im Verlauf der DM1 zu einer Muskelschwache
kommen, die den ganzen Korper betrifft. Ein Abbau der Muskulatur kann anfangs besonders
im Unterarmbereich erkennbar sein.

Weil auch die Zunge und der Rachen-/ Kehlkopfraum in diese Multisystemerkrankung
einbezogen sind, kann so eine leicht bis deutlich eingeschrénkte Sprachdeutlichkeit

resultieren; man nennt das auch Dysarthrie.
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Der Herzrhythmus kann in jedem Lebensalter gestért sein und stellt daher eine potenzielle
Gefahrdung dar. Das Risiko allerdings steigt mit zunehmendem Alter und durch héhere CTG-
Wiederholungen.

Neben zu schnellem und irregularem Rhythmus gibt es Probleme der Uberleitung
elektrischer Strome vom Herzvorhof auf die Herzkammern — das nennt man AV-Block.
Besonders spater kann es zur Herzinsuffizienz kommen, das Herz kann dann nicht mehr das
bendtigte Blutvolumen in entsprechender Zeit durch den Kérper pumpen. Im Teenageralter
kann das erste bemerkte Ereignis ein Herzstillstand sein und zu einer Wiederbelebung
fahren.

Weil die Toleranz gegeniuber Sauerstoffmangel herabgesetzt sein kann, kommt es oft zur nur
ungentigenden Atmung — der Hypoventilation. Gesteigerte Mudigkeit kann die Folge sein,
aber auch ein gesteigertes Risiko fur Infektion von Bronchien und Lunge. Bei einer Haufung
dieser Infekte muss auch an sogenannte Aspirationspneumonien gedacht werden; die
kommen dadurch zustande, dass Nahrungsbestandteile durch eine méglicherweise
vorliegende Schluckstorung ,,in die falsche Rohre* gelangen. Die Schluckstérung liegt
insbesondere bei der neonatalen Form schon frith vor und erfordert dann nicht selten eine
Sondenerndhrung, die Situation entspannt sich meist mit zunehmenden Jahren.

In Kombination mit der Hypoventilation wird oft eine ausgepragte Antriebslosigkeit und
Gleichgultigkeit bemerkt und beklagt; auch dies kdnnen Zeichen einer DM1 sein.

Wie obern schon erwahnt, kann auch die Verdauung beeintrachtigt sein; dies ist auf eine
gestorte Darmbeweglichkeit mit der Folge der Verstopfung (Obstipation) zurtckzufuhren.
Ebenfalls durch eine veranderte Beweglichkeit der Gallenblase muss mit dem Auftreten von
Gallensteinen gerechnet werden.

Durch ein ungentgendes ,,Andocken” des Insulins bei eigentlich gentigender Menge kann es
zum Bild eines Diabetes mellitus (hoher Blutzucker) kommen. Dieses Problem ist bekannt
und kann bei DM1 Patienten generell in jedem Lebensalter auftreten. Andere hormonelle
Probleme betreffen eine reduzierte Testosteronproduktion, eine Hodenatrophie (HodengroRRe
deutlich zu klein und in der Funktion eingeschrénkt) und eine verminderte Anzahl von
Spermien. Schilddrisenfunktionsstérungen sind beschrieben. Diese endokrinologischen
(hormonellen) Probleme bedingen eine entsprechende Betreuung bei einem kinderérztlichen
Hormonspezialisten.

Kontrakturen (eingeschrankte Beweglichkeit eines oder mehrerer Gelenke, beispielsweise
wie bei einem fixierten Spitzful?) sind oftmals schon frih eine Folge der verminderten
Beweglichkeit und der abgebauten bzw. umgebauten Muskulatur. Bei eingeschrénkter

Mobilitat kbnnen sie auch weiter zunehmen.
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Neben orthopadischen Verlaufskontrollen und ggf. Versorgung mit stabilisierenden Schienen
(auch Orthesen genannt) kdnnen Therapeuten und Sie zuhause malRgeblich mit beitragen,
diesem Prozess in gewissen Grenzen entgegenzuwirken. Ein weiteres typisches Symptom ist
die Entwicklung einer Skoliose (S-bogige Verformung der Wirbelsaule), welche mit

zunehmendem Alter zunehmen kann.

Merke! Die DML ist sehr vielschichtig und kann sich in sehr unterschiedlicher
Auspragung darstellen. So kénnen Stérungen an folgenden Organen/
Organsystemen auftreten: Muskulatur, Wirbelsdule und Gelenke, Herz, Auge, im
hormonellen System, Lunge/ Atmung, Psyche und Kognition/ Intelligenz.

Worauf Sie ganz dringend achten mussen:

Aufgrund einer Stérung der Muskulatur ist diese gefahrdet, ,merkwirdig* auf bestimmte
Medikamente, welche im Rahmen von Narkosen eingesetzt werden (sogenannte
Narkosemittel wie muskelentspannende Medikamente oder Inhalationsgase), zu reagieren.
Werden bestimmte Substanzen unkritisch eingesetzt, muss mit einer Malignen Hyperthermie
(MH) gerechnet werden. Das bedeutet: durch instabile Zellwande der einzelnen Muskelzellen
kann es zu abnorm hoher Kérpertemperatur kommen, welche den gesamten Organismus
belastet und zum Tode fuhren kann. Deshalb sind diese Medikamente streng zu meiden. lhr
Kind (vielleicht auch Sie selbst) sollte daher einen Muskelpass bei sich fuhren, auf dem alle
wichtigen Informationen vermerkt sind. Hat ihr Kind diesen Ausweis (meist in griner Farbe
von der Deutschen Gesellschaft fur Muskelkranke DGM e.V.) noch nicht bekommen,
sprechen Sie die behandelnde Arztin/ den behandelnden Arzt unbedingt an.

Auch dirfen Medikamente, die zu Stérungen des Herzrhythmus fuhren kdnnen, nur nach

entsprechend kritischer Wirdigung eingesetzt werden.

Wichtig! Ihr Kind sollte einen Muskelpass besitzen. Bestimmte Medikamente durfen
gar nicht oder nur unter strengsten Vorsichtsmalinahmen eingesetzt werden. Aber
keine Angst: sollte Ihr Kind eine Narkose oder eine Operation bendétigen, stehen
noch andere Substanzen zur Verfligung. Zeigen Sie den Muskelpass vor jedem
Eingriff vor!

Mussen Sie mit dem Schlimmsten rechnen? Gibt es Prognosen?
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Leider kann im Vorfeld der Verlauf im Einzelfall nicht zuverlassig vorhergesagt werden. Ein
schwerer Verlauf schon in der Neugeborenenzeit wird aber wahrscheinlich mit mehr
Problemen einhergehen.

Ein milder Verlauf mit ersten Symptomen im Jugendlichen- und Erwachsenenalter kann mit
nur geringer Einschrankung behaftet sein. Vielleicht wussten Sie bis vor kurzem gar nicht,
dass Sie selbst unter der Erkrankung leiden? Sehr viele der auch schwerer betroffenen
Kinder sind spater in der Lage — zumindest mit Hilfsmitteln — sich selbststandig
fortzubewegen.

Aufgrund verminderter Beweglichkeit im Mutterleib kdnnen Einschrankungen der
Gelenkbeweglichkeit dauerhaft bestehen bleiben.

Im Erwachsenenalter ist die Prognose mafigeblich abhangig von Herzrhythmusstérung,
Lungeninfektion und Ateminsuffizienz. Dies kann in einem nicht unerheblichen Prozentsatz
zu einer verkurzten Lebenserwartung fuhren. Auch ist bei 50% der schwerer Betroffenen der

zumindest teilweise Einsatz eines Rollstuhl notwendig.

Gibt es Heilung oder eine Therapie, welche die Symptome

vermindert? Was kdnnen Sie tun?

Eine Heilung ist zum jetzigen Zeitpunkt nicht mdéglich, sodass nur die symptomatischen
Therapien eingesetzt werden kénnen und muissen. Untersuchungen bestimmter
Medikamente und von Nahrungserganzungsmitteln wie Kreatinmonohydrat haben leider
keinen Nutzen demonstrieren kdnnen. Andere Medikamente wie Mexiletin (gegen die
Myotonie) soll wegen potenziell gefahrlicher Nebenwirkung (beispielsweise kann Mexiletin
Rhythmusstérungen lebensgeféhrlich verschlimmern) nur sehr zuriickhaltend eingesetzt
werden.

Bei ausgepragter Tagesmudigkeit sollten nachtliche Schlafstérungen durch eine sogenannte
Schlafuntersuchung (Polysomnografie) untersucht und Minderung der
Sauerstoffkonzentration im Blut und Atemstillstande ausgeschlossen werden.

Gegen madgliche Schmerzen, welche insbesondere bei Belastung oder auch Kélte starker
auftreten kénnen, ist der Einsatz bestimmter Medikamente (bspw. Gabapentin) nach

strenger Nutzen-Risiko-Abwégung moglich.

Entwicklungsverzégerte Kinder sollten bereits fruhzeitig eine motorische und mentale
Forderung bzw. Frihférderung durch Physiotherapie und Ergotherapie erhalten. Neben
kraftigenden und bewegenden MaRnahmen ist eine Dehnung zur Therapie und Vermeidung
fortschreitender Kontrakturen (Einschrankung der Gelenkbeweglichkeit durch verkurzte

Sehnen) sehr wichtig. Vieles davon kann auch zuhause durchgefuhrt werden.
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Aufgrund einer Kau- und insbesondere Schluckproblematik ist Logopéadie (zur Stimulation
und zur Erh6éhung der Toleranz gegeniiber Nahrungsbestandteilen, bspw. nach Castillo-
Morales) sehr wichtig. Nachdem oftmals zu Beginn eine Erndhrung nahezu ausschlief3lich
Uber eine Sonde mdoglich ist, kann im weiteren Verlauf in vielen Fallen auf eine normale

Ernahrungsweise Ubergegangen und von der Sonde ,,entwéhnt* werden.

Heilung ist bisher nicht méglich. Medikamente haben keinen tberzeugenden
Nutzen bewiesen. Dennoch kénnen Sie viel fur Ihr Kind tun: Physiotherapie
(Krankengymnastik), Logopéadie, heilpadagogische Frihforderung. Was alles
benotigt wird, besprechen die Arzte mit Ihnen.

Wie kdnnen Sie eine umfassende medizinische Betreuung

organisieren? Wie finden Sie Spezialisten?

Ideal wéare die umfassende medizinische kinderarztliche Betreuung an einer Klinik, welche
sogenannte Spezialambulanzen fur neuromuskulare Erkrankungen fuhrt. Oftmals findet man
dies auch organisiert als Sozialpadiatrisches Zentrum (SPZ) an grofReren Kliniken oder
Universitatskliniken. Der Vorteil besteht darin, dass nicht nur der Kinderneurologe
(Neuropédiater), sondern oft auch alle anderen fur die Betreuung wichtigen Fachgebiete vor
Ort sind.

So sind neben einer klinisch-neurologischen Untersuchung auch eine Kontrolle des Herzens
(Kinderkardiologie), der Wirbelsaule und der Gelenke (Orthopade), Hilfe bei
Erndhrungsfragen (durch padiatrische Gastroenterologen und Di&tassistentinnen), Kontrolle
der Atmung (Kinderpulmologen) und der Hormone (p&diatrische Endokrinologen) sowie
Beratung in Punkto Hilfsmittelversorgung und —beratung (Physiotherapie und
Hilfsmittelunternehmen) sowie Hilfe bei Fragen rund um Anerkennung einer
Schwerbehinderung oder einer Pflegestufe ,,aus einem Guss*“ mdglich und fur Sie zeitsparend

und sinnvoll.

Sinnvoll! Die Betreuung in einem fir neuromuskulare Erkrankung ausgewiesenen
Zentrum ist sinnvoll. Vieles kann von dort aus fur Sie und Ihr Kind organisiert werden.

Mit wem konnen Sie sich noch austauschen? Wo finden Sie andere

betroffenen Patienten oder deren Eltern?

Hilfreich ist ein Internetzugang. Sollten Sie keinen haben, helfen bestimmt Freunde aus.
15



Eine nltzliche Adresse ist die Deutsche Gesellschaft fur Muskelkranke e.V. (DGM e.V.); sie
bringt zudem regelmafig einen Rundbrief fur betroffene Patienten mit einer Myotonen
Dystrophie heraus. Die Internetadresse lautet: www.dgm.org.

Des Weiteren finden sich auch einzelne private Elterninitiativen und regionale
Selbsthilfegruppen, die zur Kontaktaufnahme einladen.

Zu guter Letzt:

Dieser Elternratgeber hat zum Ziel, IThnen mit wichtigen Informationen zu helfen. Sicherlich
tauchen immer wieder neue Fragen auf. Wir warten gespannt auf Ihre Anregungen und
Verbesserungsvorschlage. Wir bedanken uns schon jetzt recht herzlich bei lhnen.

Ihrem Kind und Ihnen wiinschen wir alles Gute.

Bei Ruckfragen zum Inhalt dieses Ratgeberteils wenden Sie sich gerne an:

Dr. med. S6ren Lutz und Privatdozentin Dr. med. Ulrike Schara
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3. Klinische Symptome der Myotonen Dystrophien

Die myotonen Dystrophie Typ 1 (DM1; Curschmann-Steinert-Erkrankung; OMIM 160900)
und Typ 2 (DM2; proximale myotone Myopathie; OMIM 116955) sind komplexe
multisystemische Erkrankungen mit sowohl muskularen und als auch extramuskularen
Symptomen. 1992 konnte als genetische Ursache der DM1 ein abnorm expandiertes CTG
Triplettrepeat im 3”7 -UTR (nicht translatierten) Abschnitt des Dystrophia myotonica
Proteinkinase-Gens (DMPK) auf Chromosom 19q gefunden werden. Beim Gesunden sind bis
37 CTG Kopien vorhanden, bei DM1 Patienten zwischen 50 und bis zu 4000 CTG Kopien
maoglich. Die Lange der CTG-Repeat-Expansion korreliert bei der DM1 mit dem Beginn und
der Schwere der klinischen Manifestation. Die 2. Form, DM2 wurde 1994 erstmals durch
Ricker und Mitarbeiter beschrieben. Aufgrund einer proximal betonten, d.h. vor allem die
Oberarm- und Oberschenkelmuskulatur betreffenden Schwéche mit Myotonie, wahlte Ricker
das Akronym PROMM (Proximale Myotone Myopathie) fur diese Erkrankung.Genetisch war
zunachst der Ausschluss einer DM1-Mutation wegweisend. 2001 konnte bei DM2 die
zugrundeliegende genetische Veranderung, ein abnorm expandiertes Tetranukleotid CCTG
Repeat im Intron 1 des Zinkfinger-9 Gens (ZNF-9) auf Chromosom 3q identifiziert werden
(Liquori et al., 2001). Bei Gesunden liegen bis 27 CCTG Kopien vor und bei DM2 Patienten
zwischen 75 und mehr als 11.000 CCTG Kopien. Bei der DM2 konnten keine ausgepragte
Antizipation (Schneider et al., 2000) oder Korrelation der Expansions-Ladnge zur Schwere der

Erkrankung (Day et al., 2003) nachgewiesen werden.
Klinisches Erscheinungsbild der myotonen Dystrophien

Kernsymptome der myotononen Dystrophien sind Muskelschwache, Myotonie und friihe
Katarakte (,,grauer Star“, Linsentribung) sowie fakultativ vorkommenden weiteren
multisystemischen Symptome. Die klassische DM1 zeichnet sich durch eine variable
Penetranz (d.h. unterschiedliche Auspragungsgrade der Erkrankung innerhalb der Familie),
eine Antizipation (frherer Beginn und schwererer Verlauf in der Folge-Generation) und ein
bei Ubertragung durch die Mutter erhéhtes Risiko fiir eine schwere kongenitale Form aus.
Weiterhin kennzeichnen die DM1 das insgesamt frihere Manifestationsalter, das schnellere
Fortschreiten und der schwererer Krankheitsverlauf, insbesondere auch deutlichere kognitive
Einschrankungen als bei DM2. Fur die DM2 sind ein insgesamt spateres Manifestationsalter,
der mildere Krankheitsverlauf, eine gelegentlich vorkommende Wadenhypertrophie, die
anfanglich meist eindeutig proximal und beinbetonte Schwache, Myalgien sowie das Fehlen

einer kongenitalen Form charakteristisch. Schwangerschaftskomplikationen kédnnen vor allen
17



Dingen im Zusammenhang mit einer kongenitalen Form des Feten bei DM1 auftreten. Bei
DM2 fand sich kein Anhalt fur eine signifikant erh6hte Rate von

Schwangerschaftskomplikationen (Rudnik-Schéneborn et al. 2006).

Myotone Dystrophie Typ 1 (DM1) Klinische Symptomatik

Die_muskularen Symptome umfassen a) eine Myotonie (Muskelsteifigkeit infolge einer
verzogerten unwillkirlichen Erschlaffung der Muskulatur nach Muskelanspannung), vor allem
im Bereich der Hande und Beine, b) eine Muskelschwéche und Muskelatrophie mit Beginn im
Bereich der Unterschenkel und Unterarmmuskulatur und im Bereich der Kopfbeuger, c) eine
Beteiligung der Gesichtsmuskulatur mit einer sogenannten “Facies myopathica“ und oft
ausgepragter atrophie des M. temporalis, und d) eine sich erst im Verlauf entwickelnde

proximale Extremitatenmuskelschwéche.

Zu den extramuskularen Symptomen zahlen Katarakte der hinteren Linsenkapsel, eine
kardiale Beteiligung mit dilatativer Kardiomyopthie (Erweiterung und VergréRerung der
Herzkammern) und Reizleitungsstdérungen bis hin zum plétzlichen Herztod infolge einer
Asystolie, ein Hypogonadismus (Mangel an Geschlechtshormonen), ein Diabetes mellitus
(Folge einer Insulinresistenz), eine Erhdhung der gamma-GT, die auf Veranderungen der
Gallengangsepithelien zuriickgefuhrt wird, verschiedene teils seltene Hautveranderungen,
sowie kognitive Einschrankungen wie Dissimulationsneigung, Konzentrations- und
Merkfahigkeitsstérungen. Die Beteiligung des zentralen Nervensystems ist
kernspintomographisch in Form von Veranderungen der sogenannten weif3en Substanz (d.h.
Abbau von Myelin) und einer Abnahme von Hirngewebe nachweisbar. Fortschreitende
kognitive Einschrdnkungen sind bei Repeat-Expansionen tiber 1000 Repeats mit
Verédnderung der Persodnlichkeit mit Vernachlassigungstendenzen und sozialem Riickzug
sowie Tagesmudigkeit mit und ohne Schlaf-Apnoe-Syndrom verbunden. Erniedrigung der
Immunglobuline im Serum weisen auf eine Beteiligung des Immunsystems hin (Harper
2004).

Myotone Dystrophie Typ 2 (DM2/PROMM) Klinische Symptomatik

Die myotone Dystrophie Typ2 ahnelt in vielen Aspekten der myotonen Dystrophie Typl. Der
Krankheitsverlauf ist wie bereits erwahnt in der Regel milder als bei der DM1. Eine

kongenitale Form wurde bisher nicht beschrieben.
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Die myotone Symptomatik ist oft auch elektromyographisch nur gering ausgepragt und
betrifft vor allem die Hande und Beine. Die Muskelschwéche betrifft zu Beginn meist die
Huftbeuger und -strecker sowie die Kopfbeuger. Gelegentlich sind auch distale
Extremitatenmuskeln betroffen (z.B. Daumenstrecker). Seltener findet sich eine Schwéche
der Gesichtsmuskulatur wie bei der DM1. Eine Muskelatrophie entwickelt sich in der Regel im
Bereich der Oberschenkel- sowie der Schulter- und Oberarmmuskulatur. Spontan oder
belastungsabhangig auftretende Myalgien in unterschiedlicher Lokalisation, Intensitat und
Dauer sind ein haufig klinisch im Vordergrund stehendes Problem (George et al, 2004).

Zu den wesentlichen extramuskularen Symptomen zéhlen wie bei der DM1Katarakte der
hinteren Linsenkapsel, eine Herzbeteiligung mit Reizleitungsstdrungen oder eine haufig die
linke Herzkammer bevorzugt betreffende Kardiomyopathie, ein Hypogonadismus, ein
Diabetes mellitus, eine Erh6hung der gamma-GT haufig ein vermehrtes Schwitzen
(Hyperhidrosis) und seltener kognitive Einschrdnkungen und Tagesmudigkeit. Die
Veranderungen in der Kernpsintomographie des Kopfes entsprechen denen bei DM1, sind
aber oft geringer ausgepragt. Eine kongenitale Form ist nicht bekannt. Bei DM2 finden sich
wie bei DM1 erniedrigte Immunglobulinwerte im Serum und ein statistisch vermehrtes

Auftreten von Autoimmunerkrankungen (Tieleman et al., 2009).

Diagnostik der myotonen Dystrophien

Beide Formen kdnnen durch eine DNA-Analyse diagnostiziert erden. Durch die sehr langen
Repeat-Expansionen (im Durchschnitt >5000 CCTGs) bei DM2 sollten nach einer initialen
PCR (Suche nach dem ,Allel-Verlust®*) ein Southern blot und ein Long-range Repeat Assay
durchgefuhrt werden (Udd et al. 2006). Bei DM2 Patienten mit nur gering ausgepragter
Symptomatik kann weiterhin die Indikation zu einer Muskelbiopsie bestehen

Obligate Untersuchungen sind fur beide Formen die Bestimmung von Muskelenzymen wie
der CK, Transaminasen, einschlief3lich der GGT, Blutzucker, HBA1C, sowie
Schilddrusenwerte. Zuséatzlich sollte eine EMG-Untersuchung mit Nachweis myotoner
Entladungsserien erfolgen, sowie eine augenérztliche Untersuchung auf eine Katarakt. Zur
Diagnostik gehort ein EKG inklusive eines Langzeit-EKGs zur Erfassung von Stdrungen der
Erregungsuberleitung und —ausbreitung, ggf. mit erweiterter elektrophysiologischer
Diagnostik zur Indikationsstellung fir eine (prophylaktische) Versorgung mit einem
Herzschrittmacher. Fakultative Untersuchungen sind eine z.B. eine Echokardiographie z. A.
einer Kardiomyopathie.. Bei klinisch-manifestem Hypogonadismus sollte die Bestimmung der
Hormonwerte als Grundlage fur eine moégliche Substitution vorgenommen werden. Zusatzlich

kann ein Kernspintomogramm der Muskulatur zur Statuserhebung, z. B. im Rahmen von
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Gutachten sinnvoll sein. Vergleichbar ist die Indikation zur Durchfiihrung eines
Kernspintomogramms des Gehirns mit der Frage nach einer zerebralen Beteiligung. Eine
Bestimmung der Immunglobuline im Serum kann ein erganzender serologischer Parameter
sein, da bei ca. 50% der Patienten eine Erniedrigung von IgG und/oder IgM nachzuweisen

ist.
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4. Genetische Grundlagen der Myotonen Dystrophien

Humangenetische Grundlagen

Die menschliche Erbinformation (=Desoxyribonukleinsaure, DNS oder DNA) besteht aus tber
3 Milliarden kleinen Bausteinen, sogenannte Basen, die mit den Buchstaben in unserer
Sprache verglichen werden kénnen. Es sind dies die Base Adenin (A), Cytosin (C), Guanin
(G) und Thymidin (T). Drei Basenpaare (Triplet) bilden ein Kodon (entsprechend einem
Wort), welches fur eine Aminosaure kodiert. Proteine (Eiweil3e) sind aus vielen verknipften

Aminosauren zusammengesetzt und werden von einem Gen kodiert (Abb. 1).

Exon1 Exon2 Exon3 Exon 4

N DN N

Intron 1 Intron 2 Intron 3

Gen

DNA-Struktur

A = Adenin
T = Thymin
C = Cytosin
G = Guanin

DNA-Doppelhelix Chromosom

Abb. 1 Grundlagen der Genetik — von der DNA bis zum Chromosom

Das menschliche Genom (gesamte genetische Information im Zellkern) enthalt etwa 25 000
Gene. Trager der Gene sind die Chromosomen. Normalerweise hat der Mensch 46 Chromo-
somen, die sich aus 22 Chromosomenpaaren (=Autosomen) und 2 Geschlechts-
chromosomen (X-Chromosom und Y-Chromosom) zusammensetzen. Von jedem Elternteil
erbt man 23 Chromosomen (22 Autosomen und 1 Geschlechtschromosom). Der Mann hat
als Geschlechtschromosomen ein Y- und ein X-Chromosom, die Frau hat zwei X-

Chromosomen. Auf dem X-Chromosom liegen neben Genen, die fur die Geschlechtsent-

22



wicklung von Bedeutung sind, sehr viele weitere Gene, wadhrend das Y-Chromosom genarm
ist. Autosomale Gene liegen immer doppelt vor, je eines von der Mutter und eines vom
Vater. Durch Variationen oder Mutationen kdnnen Gene in verschiedenen Zustandsformen
vorliegen, die als Allele bezeichnet werden. Liegen zwei identische Allele auf den beiden
homologen Chromosomen vor, so ist der Mensch flr diesen Genort reinerbig (=
homozygot); liegen dort zwei verschiedene Allele vor, so ist er gemischterbig (=
heterozygot) fur diesen Genort.

Falls ein heterozygotes Allel allein den Phanotyp bestimmt, wird es als dominant bezeichnet.
Bei einigen Erbkrankheiten, die autosomal dominant vererbt werden, erkranken nicht alle
Tréger einer Mutation. Dies bezeichnet man als unvollstandige Auspragung der Erkrankung
(unvolistandige Penetranz). Das Auftreten der Erkrankung erst im Erwachsenenalter fihrt zu
einer altersabhéngigen Penetranz.

In der Regel vererben Tréger einer Mutation, unabhangig ob sie krank oder formal gesund
sind, den Defekt an 50 % der Nachkommen weiter. In seltenen Féllen kann eine Person auch
Trager einer Mutation werden, in dem sich durch Zufall ein Normalallel (=Wildtyp) in ein

Defektallel verandert (Neumutation).

DM1/DM2-Mutationen und die Pathogenese der Myotonen Dystrophien

Bisher kennt man zwei Typen der myotonen Dystrophie. Der deutsche Arzt Steinert
beschrieb 1909 erstmals die klassische Form der myotonen Dystrophie (DM1; myotone
Dystrophie Curschmann-Steinert). Im Jahr 1994 hat der Wuirzburger Neurologe Ricker und
der amerikanische Neurologe Moxley die 2. Form (DM2, PROMM = proximale myotone
Myopathie) beschrieben.

Bei der DM1 liegt die Mutation am Ende eines Gens (DMPK-Gen), das auf dem Chromosom
19 liegt und 1992 entdeckt wurde. Es handelt sich um die Vermehrung (Expansion) eines
CTG-Basentriplets. Beim Gesunden sind 5 bis 37 solcher CTGs hintereinander geschaltet. Die
Lange variiert in der Bevolkerung. DM1-Patienten haben zwischen 50 — 4000 CTGs, eine sog.
CTG-Triplet-Repeat-Expansion. Die Anzahl der CTG-Kopien ist mit dem Schweregrad der
Erkrankung korreliert (siehe Abb. 2).

Im Jahr 2001 wurde bei der DM2 eine Mutation im Zinkfinger-9-Gen (ZNF9-Gen) auf Chro-
mosom 3 nachgewiesen. Hier ist die Expansion eines CCTG-Tetranukleotid-Repeats (viel-
fache Wiederholung der CCTG-Basenfolge) im Intron 1 des ZNF9-Gens Ursache der Er-
krankung. Bei Gesunden liegen bis 27 CCTG-Kopien vor (auch hier variabel in der Bevdl-
kerung), bei DM2-Patienten liegt die Kopienzahl zwischen grob 75 und tber 11 000 CCTG-
Kopien. (Abb. 3)
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Abb. 2 Myotone Dystrophie Typ 1 (DM1) — Genort und Mutation
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Abb. 3 Myotone Dystrophie Typ 2 (DM2) — Genort und Mutation

Bei beiden Krankheiten fuhrt die CTG- bzw. CCTG-Expansion zur pathologischen Speicherung
von Gen-Transkripten im Zellkern und zu einer Stérung der normalen Genregulation. Es sind

viele Gene funktionell gestort, was die Vielfalt der Krankheitssymptome erklart.
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Vererbung der Myotonen Dystrophien

Die DM1 und die DM2 werden autosomal dominant mit einer unvollstidndigen,
altersabhangigen Penetranz vererbt. Dies bedeutet, dass nicht alle Trager einer Mutation
klinisch auffallen. Zusétzlich sind Patienten sehr unterschiedlich betroffen. Alle
Mutationstrager, ob krank oder nicht krank, vererben die Myotone Dystrophie an 50% der
Nachkommen.

Sobald die CTG- bzw. die CCTG-Kopienzahl nicht mehr im Normbereich liegt wird sie instabil,
d.h. sie kann sich von Generation zu Generation (aber auch altersabhangig in den Kor-
perzellen) verandern. Gerade bei der DM1 fuhrt dies zu dazu, dass sich die Krankheit Uber
Generationen verschlimmert. Diese Beobachtung wird mit dem Begriff Antizipation belegt.
Vor allem Kinder von DM1-Patientinnen mit klinischen Symptomen haben ein hohes Risiko
besonders schwer betroffen zu sein (kongenitale Form der DM1). Bei der DM2 gibt es bisher

keinen Hinweis fur eine solche kongenitale Form..

Haufigkeit der myotonen Dystrophien

In Deutschland (und wahrscheinlich ganz Mitteleuropa) sind die beiden Formen der
myotonen Dystrophie (DM1 und DM2) relativ héaufig. In Deutschland wird fur beide
Muskelerkrankungen die Inzidenz (= Mutationstrager unter den Neugeborenen) auf jeweils
etwa 1 auf 15000 Neugeborene geschatzt. Da die Mehrzahl der Gentrager erst im
Erwachsenalter erkranken, betragt die Pravalenz (= Anzahl der Erkrankten in der gesamten
lebenden Bevoélkerung) jeweils etwa 1 auf 37 000 Einwohner. In anderen (nicht
mitteleuropéaischen) Landern ist die DM2 deutlich seltener. In Deutschland leben daher
derzeit etwa 2200 Patienten mit DM1 und etwa 2200 Patienten mit DM2. Damit durften die
myotonen Dystrophien in Deutschland die haufigsten Muskelerkrankungen im

Erwachsenenalter sein.

Molekulargenetische Diagnostik

Bei klinischem Verdacht auf eine Form der myotonen Dystrophie kann eine sichere mole-
kulargenetische Diagnostik durchgefuhrt werden. Fur diese Untersuchung ist eine Blutprobe
(ca. 5 ml EDTA-BIlut) erforderlich. Die Krankenkassen Ubernehmen die Kosten fur diese
Untersuchung. Nach dem Gendiagnostikgesetz muss der Patient aufgeklart werden, und er
muss vor einer genetischen Untersuchung schriftlich einwilligen. Nach Abschluss der mole-
kulargenetischen Diagnostik soll ihm eine humangenetische Beratung angeboten werden.
Die Analyse stellt fest, ob bei dem Patienten eine Repeatexpansion vorliegt. Der Unter-
suchungsauftrag muss klar festlegen, welche Form der myotonen Dystrophien (DM1 oder
DM2) oder ob beide Formen untersucht werden sollen.
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Genetische Beratung und vorgeburtliche Diagnostik

Patienten und Angehdérigen wird eine genetische Beratung empfohlen. Es werden Informa-
tionen Uber die Krankheit selbst und das Erkrankungsrisiko vermittelt. Bei vorhandenem
Erkrankungsrisiko ist eine molekulargenetische Diagnostik sinnvoll, auch wenn noch keine
klinischen Symptome vorliegen. Dadurch werden Weichen fur eine rechtzeitige neurologische
Betreuung und auch internistische Betreuung gestellt, damit z.B. eine lebensgefahrliche
Reizleitungsstorung des Herzens fruhzeitig behandelt wird.

Im Falle einer Schwangerschaft kann der Ratsuchenden eine vorgeburtliche Diagnostik fur
die DM1 angeboten werden. Wird eine Pranataldiagnostik gewunscht, sollte man eine
Chorionzottenbiopsie in der 10. — 12. Schwangerschaftswoche erwégen, damit die
Entscheidung fur oder gegen die Fortsetzung der Schwangerschaft maglichst fruh méglich
ist. Bei DM2 (PROMM) ist eine vorgeburtliche Untersuchung nach dem neuen Gendiagnostik-
gesetz nicht erlaubt, da es sich um eine spat manifestierende Erkrankung handelt (815
GenDG).

DM1-Patientinnen haben nicht vermehrt Fehlgeburten, jedoch ist die Frihgeburtenrate deut-
lich um den Faktor 5 erhdéht und liegt bei 30 — 35 %. Die Sterberate der Neugeborenen bei
der Geburt betragt etwa 10 — 20 % und durfte sehr wahrscheinlich durch die kongenitale
myotone Dystrophie bedingt sein.

Demgegentber haben DM2-Patienten deutlich geringere Probleme in der Schwangerschaft
und bei der Geburt. Bei beiden Krankheiten sollte man den Frauenarzt tber die Grunder-

krankung informieren.
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5. Behandlungsmoglichkeiten Myotoner Dystrophien

Ein wichtiger Hinweis

Diese Zusammenstellung versucht Therapiemdglichkeiten fur einzelne Organe fir alle Typen
zusammenzufassen. Sie stellt nicht eine systematische Darstellung nach wissenschaftlichen
Kriterien dar und gibt nur grundsétzliche Empfehlungen zu Dosierungen von Medikamenten
an, da diese der vor Ort tatige Arzt in Bezug auf den individuellen Patienten verordnen
muss. Alle Medikamente stellen eine subjektive Auswahl dar und sind zumeist nicht in

groleren klinischen Studien gepruft.

Probleme der Muskulatur

Muskelschwéache

Die Muskelschwéche sollte regelméRig und lebenslang physiotherapeutisch behandelt
werden, wenngleich eine Verbesserung der Kraft in einer Studie nicht belegt werden
konnte: es trat aber auch keine Verschlechterung ein. Welche Form besonders geeignet ist

findet sich im entsprechenden Extra-Kapitel dieser Broschire.

Wichtig ist ein Minimum an taglicher Ausdauerbelastung. Fir ein allgemeines Training
empfiehlt sich das sog. Kardiotraining. Solche Trainingsgruppen werden haufig durch
Krankenkassen angeboten, fragen Sie lhren zustandigen Krankenkassenberater nach

solchen Sportmadglichkeiten.
- Kreatin-Monohydrat hat keinen eindeutig positiven Effekt auf die
Muskelschwéache, kann aber individuell versucht werden.
Da diese Substanz ein Nahrungserganzungsbestandteil ist, Ubernimmt die Krankenkasse
die Kosten nicht.
- Kontinuierliche Physiotherapie,
- Hilfsmittelversorgung
(Peroneus-Schienen, Gehstécke, Rollator, Rollstuhl, Wannenlifter)
== Detail dazu im nachfolgendem Kapitel!
Myotonie
Eine Behandlung der myotonen Relaxationsstorung mit Mexiletin ist wegen mdglicher
Blockierungen des kardialen Reizleitungssystems nur unter Gewéahrleistung von

regelmaRigen EKG- und Spiegelkontrollen eingeschrankt indiziert. Mexiletin ist das
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effektivste Medikament zur Behandlung der Myotonie. Leider ist Mexiletin in Deutschland
nur noch Uber Auslandbestellungen aus Polen und Japan erhaltlich, da in Deutschland die
Produktion eingestellt wurde. Alternativen sind Carbamazepin, Tolperison, Phenytoin,
Gabapentin.

Tipp: Im Winter / kalte Jahreszeiten: Unterarmlange Handschuhe benutzen

Myotonie
bei DM 1 und DM2

Dekontraktionshemmung / Relaxierungsstorung
* Antimyotone Therapie wenn nétig
* Mexiletin
e Carbamazepin
e Gabapentin
e Tolperison

Muskelschmerzen / Myalgien

Haufiges Symptom einer DM2 und gelegentlich der DM1 ist ein ungewoéhnlicher
muskuloskelettaler Schmerz. Jeder Patient unterschied mehrere Typen muskuloskelettaler
Schmerzen. Patienten berichteten Gber Schmerzen, die bei Belastung, Kélte oder lokalem
Druck hervorgerufen oder verstarkt wurden. Belastungs-abhéngig auftretende Schmerzen
stellten das im Alltag am starksten beeintrachtigende Symptom dar. Alle Patienten gaben
ferner an unter Muskelsteifigkeit, Muskelverhartung oder Empfindlichkeit der Muskulatur auf
mechanische Irritation (z.B. Druck) zu leiden. Das Schmerzausmalf} bei DM1 ist zumeist

mehr Myotonie-assoziiert und insgesamt seltener.

Der Muskelschmerz bei der DM ist therapeutisch schwierig zu behandeln: Patienten wurden
z.B. mit Tolperison, Methocarbamol, Gabapentin, Pregabalin, L-Dopa, Acetazolamid,
Amytryptilin, Mirtazapin oder Cipramil erfolgreich behandelt. Opiate und Nicht-Opiat-haltige
Schmerzmittel sowie Antiphlogistica (Diclofenac, Ibuprofen) sind zumeist unwirksam.

Systematische Studien fehlen bisher.

28



Herz
Bei ausgepragten langsamen oder schnellen Herz-Rhythmusstoérungen ist

eine Versorgung mit einem Herzschrittmacher / Defibrillator oft notwendig.
Die moégliche Therapie erfolgt durch den Herzspezialist / Kardiologen.

Herz bei DM1

Studie mit 382 DM1 Patienten
(2 42 J., CTGs —600)

e 18.8%b6 Arrhythmien (AV Block 1-3)

e 3.1% Vorhofflattern

e 19.8%06 Linksventrikulare Hypertrophie (Echo)

e 18.6%0 Linksventrikulare Dilatation

e 14%0 Linksventrikulare systolische Dysfunktion (EF <50%%0)
e« 1.8% Kongestive Herzerkrankung

e 0.8% Herzkranzgefallerkrankung

2: Repeat-Lange korreliert mit Linksventrikularer Dysfunktion

Bhakta et al, Am Heart J 2004; 147:224-227

I3 Je3LY ML R AL

“ ORIGIMNAL ARTICLE I|

Electrocardiographic Abnormalities and
Sudden Death in Myotonic Dystrophy Type 1

Williarm J. Srah, B m R, Groh, M.S., Chandan Saha, Ph.>.,
1ons, MDD L4 1

1, MDD,
rad M. h: 1e
nd Robert M. Pascuzzi, h

M Efngl ) Med 2002; 352: 262297,
e AT I ZOCHE Aassrcbi s i Ts At ierd i Fy

e Schwere EKG Veranderungen und hoheres Alter
e Hohe Zahl plotzlicher Herztode

auch mit Schrittmacher/ Kardioverter!
e Tachykarde Rhythmusstorungen schwieriger
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Neuromuscular Disorders xxx (2009) xxx=xxx

Contents lists available at ScienceDirect Neuromuscular

Neuromuscular Disorders

journal homepage: www.elsevier.com/locate/nmd

Left ventricular dysfunction and cardiac arrhythmias are frequent in type 2
myotonic dystrophy: A case control study

Karim Wahbi®*, Christophe Meune”, Henri Marc Bécane?, Pascal Laforét?, Guillaume Bassez ?,
Arnaud Lazarus , Héléne Radvanyi-Hoffman®, Bruno Eymard®, Denis Duboc”

A Myology Insrirure. Pirié-Salpérriére Hospiral, APHF. Paris. France

" Department of Cardiology, Cochin Hospital, APHP, Université Paris Descartes, Paris, France
“InPurys Clinical Research Group, Saint Clowd, France

? Department of Molecular Genetics, Ambroise Paré Hospital, APHF, Boulogne, France

von 38 DM2 Patienten :

14  Herzrhythmusstorungen

6 Systolische Dysfunktion

6 Supraventrikulare Arrhythmien
5 Schlaganfall

Fazit Herz DM1 und DM2

Alle DM Patienten benétigen eine Herzuntersuchung!
« DM1

 jahrliche EKG Kontrolle
* mind. alle 2 Jahre Langzeit-EKG /Herzecho

DM2
« mind. alle 2 Jahre EKG

Therapie:

Schrittmacher — Defibrillartor
Bluthochdruckbehandlung
Herzinsuffizienzbehandlung
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Grauer Star

Katarakt

OP!

Auge

Der graue Star trifft fast alle Patienten mit myotonen Dystrophien.

Die heute Uberwiegend ambulant durchgefuhrte sog. Kataraktoperation

hilft hier rasch wieder besser zusehen.

Selten sind auch Netzhauterkrankungen zuséatzlich vorhanden, die ggf. durch den
Augenarzt behandelt werden kdnnen.

Eine Lidheberschwache (Ptosis) kann vorhanden sein. Diese kann ggf. operativ durch den

Augenarzt gebessert werden.

Stoffwechselstérungen / Endokrine Organe

Schilddrise

Sowohl Unter- wie auch Uberfunktion der Schilddriise fiihren zu einer Verstarkung der
Krankheitssymptome der myotonen Dystrophien. Daher sollten die Funktionsstérungen
medikamentds ausgeglichen werden. Testosteronmangel oder Ostrogenmangel kann mit den
normalen Standardtherapien behandelt werden. Zumeist erfolgt diese Grundversorgung tber

ihren Hausarzt.
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Zuckerkrankheit / Diabetes mellitus

Eine diabetische Stoffwechsellage sollte entsprechend den Ublichen
Behandlungsmoéglichkeiten behandelt werden. Z.B. zundchst mit Diat, dann mit sog. oralen

Antidiabetika wie z.B. Metformin u.a., und ggf. muss auch Insulin gespritzt werden.

Gehirnerkrankungen / Zentrales Nervensystem

Tagesmudigkeit / Hypersomnie

Diese Storung entwickelt sich vor allen Dingen in fortgeschritteneren Krankheitsstadien.
Hier wurde die Wirksamkeit von Modafinil in einer offenen Studie belegt. Alternativ kann
Amytiptilin oder Ritalin versucht werden. Wichtig ist eine sog. Tagesstrukturierung und

Schlafhygiene, d.h. z.B. keinen taglichen Mittagsschlaf langer als 45 Minuten.

Diagnostik
Therapie

Schlafhygiene

Tagsuber nur max 1h Schiaf!
Mehr korperliche Aktivitat
Ggf. Schlaflabor

Modafinil (Vigil)

Fur die Hyperhidrosis 7 UbermaRiges Schwitzen kénnen Anticholinergika

versuchsweise eingesetzt werden.

Konzentrations- und Gedachtnisstorungen / Kognitive Dysfunktion
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Die ldentifikation von Hirnfunktionsstérungen ist wichtig. Zumeist muss dann der Versuch

eines komplexen Behandlungsansatzes mit einem Team von Experten aus der

Neuropsychologie, Verhaltenstherapie und Sozialtherapie erfolgen.

Mund Gatensrn
Zuﬂge Gallensiase
_ _ Spelcheldriisen
Rachen
Magen-Darm--
P Zuststfingerdacm
2, ] = Leber
Magen
= =1 Bauchspeicheldrﬁsen
1 - Zwiilffingerdarm
Gallenblase
—  Dilnndarm
Dickdarm
Enddarm
— — 1 After

« Rachenpassage verzogert
* Ursache oft Myotonie!

Swallowing in Myotonic Muscular Dystrophy:
A Videofluoroscopic Study

Rebecca J. Leonard, PiD, Katherine A. Kendall, MD, Ralph Johnson, MD, Susan McKenzie, MS

Arch Phys Med Rehabil Vol 82, July 2001

ot Weti rvallable st SclenceDlect m
L Neuromuscular Disorders !
_1’.-.-_.§;J : 7 f
Journal hemepage: www.slssvisr.comilosate/nmd i

Dysphagia is present but mild in myotonic dystrophy type 2

AA, Tieleman™
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Speiserdhre und Magen

* Refluxerkrankung

Sehr haufig!

Beide DMs

Reizmagen/ unspezifische Oberbauchschmerzen
Sodbrennen

 Magenulcera und verzogerte Magenentleerung

Diagnostik ggf. Magenspiegelung, 24h-pH Metrie

Therapie: Protonenpumpenhemmer z.N. Prokinetikum

Gallensteine

Sehr haufig!

Beide DMs

Unspezifische Oberbauchschmerzen
Fettunvertraglichkeit!

Reizmabhlzeit: z.B. Schokolade!!

Therapie: Operation!

Verstopfung und Inkontinenz

haufig
Beide DMs
Unspezifische Enddarmbeschwerden, Reizdarm

Diagnostik: Enddarmspiegelung, Manometrie
Therapie: sehr schwierig

Harninkontinenz gehdrt nicht zu den DMs: anderer Ursache immer suchen!
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Seltene Hauttumore bei DM1

e Pilomatrixoma

» Therapie OP!

DM1 und Narkose

= Aldridge, L.M.;1985: 16 Komplikationen bei 49 Operationen
% 14 Ursache Lunge

= Mathieu, J.et al.;1997: 18 Komplikationen in 219 Operationen
(L~ 16 Ursache Lunge

e Sinclair, J.L., et al.; 2009:12 Komplikationen in 78 Operationen
% 11 Ursache Lunge

ist ganz Uberwiegend durch eine Stérung
der Lungenfunktion durch eine Einschrankung
der Kraft der Atemmuskulatur verursacht!

I Das erhohte Risiko fiir DM1 Patienten bei Vollnarkosen

35



Risiko fir ein Narkose-Zwischenfall
Myotone Dystrophie Typ 2

29 von 121 Patienten mit 340 Operationen berichteten
Uber Komplikationen wahrend oder nach einer Narkose

= 27 kleine Zwischenfalle

= Ubelkeit und Erbrechen (9 Patienten)
Muskelschwéache und Schmerzen (8 Patienten)
Verlangerte Wirkung der Narkose (7 Patienten)
Kreislaufprobleme (4 Patienten)
Kurzatmigkeit (4 Patienten)

= 2 schwere Komplikationen ( 0.6%6)

Empfehlungen zur Vollnarkose
1. Sog. Triggerfreie Narkose sollte angewandt werden

2. GrolRere Eingriffe nicht ambulant durchfuhren lassen
3. Vorbereitung: Neues EKG und Lungenfunktion
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Zusammenfassung
Monitoring und Therapie DMs

= Cataract OP
* Ptosis OP (DM1)
« Kardiale Diagnostik, Schrittmacherindikation
« Lungenfunktionstestung
« Physiotherapie, wenn nétig
« Psychiatrische Therapie (bei deutl. psychosozialen Problemen)
« Antimyotone Therapie, wenn notig
Antidiabetische Medikation
» Korrektur endokriner Insuffizienzen (z.B. Tyroxin)
» Tagesmudigkeit, wenn nétig
- Myalgien, wenn notig
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Bis September 2009 durchgefiihrte Studien DM1

Trial

IM testosterone enanthate, 3 mg/kg/wk, 12 mo

Pituitary-derived human growth hormone

Recombinanthuman growth hormone

Subcutaneous riGF-1, 5mg every 12 hrs, for 4 mo

Exercise training for 24 weeks

Intravenous DHEAS, 200 mg/d for 8 weeks

Oral DHEA 100 mg/d vs. 400 mg/d vs placebo

Amitriptylline, 50 mg/d, + weight training) for 4-
6 months

Imipramine, 150 mg/d for 6 weeks

IPLEX rh IGF-1 fro 6 months

Creatine monohydrate, loading 10g/d, 8 weeks

Modafinial, 200mg/d, 4 weeks

Selenium and vitamin E for 2 years [14]

Trial type and number of
patients (n)

n=40 (men), Randomized
Controlled Trial (RCT)

n=4, open-label, uncontrolled

n=8, open-label, uncontrolled

n=18, RCT

n=36, RCT

n=11, open-label,
uncontrolled

n=75, RCT

n=12, open-label,
uncontrolled

n=12, double-blind, crossover

N=69, double-blind, placebo-
controlled

N=34, double-blind, crossover
N=20, double-blind, placebo-
controlled

n=27.RCT, dose escalating

Results overview
No improvement in strength (manual muscle testing, myometry scores)
or function scores

Positive nitrogen and potassium balance, no improvementin strength.

Improvementin muscle mass, no improvementin strength.

Increased insulin sensitivity, protein synthesis, lean body mass. Posthoc
analysis suggested increased strength and function in a subgroup.

None of the measurement techniques showed any training effect or
deterioration.

Improved strength, activities of daily living, myotonia, insulin
sensitivity, cardiac conduction

No improvement in strength, function scores, QOL

No improvement in strength

Grip strength improved and grip myotoniaimproved slightly.
Depression scores fell.

No improvement in strength or function.
No improvement in muscle strength or daily-life activities
Epworth sleepiness scale no improvement, but Wakefulness test

significantlyimproved

No improvement in strength or function.

Leider waren bisher alle diese Studien zur Verbesserung der Muskelkraft

ohne Erfolg.

Wie geht es weiter?
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Eine wichtige Voraussetzung fur klinische Studien:
Patientenregister

Vorteile fur registrierte Patienten

— Informationen tiber Behandlungsstandards

— neue Entwicklungen in der klinischen Forschung
— Geflhl, nicht alleine mit der Diagnose zu sein

— Aktuelle Informationen Uber neue Studien

— Verbindung zur Wissenschatft

Vorteile fur die Industrie

— Erleichterter Zugang zu Patienten
— Genaue Vorstellung Uber die Anzahl Betroffener

Patientenregister:
Ziele

Klinische Studien:
Durchfuhrbarkeit, Planung, Rekrutierung von Patienten

Forschung:
Epidemiologie; Genotyp-Phanotyp; naturlicher Verlauf der Erkrankung;
Einflussfaktoren; Therapienerfolg

Gesundheitssystem:
Planung, Bereitstellung von Hilfsmitteln und Medizinprodukten

Politik:
Lobbyarbeit, Forschungsférderung

Internet-Link: www.treat-nmd.de
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http://www.treat-nmd.de/�

Molekulare Therapie Optionen DM

« Myotonie Reduktion Mexiletine Studie pos.
e Muskelschwundverbesserung Kreatin pos., DHEA neg.,
IGF-1 neqg, Myostain-Blocker??

Molekulare Therapie-Strategien

* Reduktion der RNA mediierten Toxizitat

» Chemische Modulatoren

» Antisense-Oligonukleotide

* Hochregulation von MBNL1-Aktivitat

e Inhibition von CUBBP1-Aktivitat

* Neutralisierung / Elimination von mutierter RNA

Was kdnnen Sie heute schon dafur tun?

1. Mithelfen / Sich einbringen bei der
Interessengemeinschaft Myotone Dystrophien
2. Teilnehmen am Patientenregister (z.Zt. im Aufbau)
3. Stehen Sie zu lhrer Erkrankung — machen Sie Offentlichkeitsarbeit

4. Lassen Sie Vorsorgeuntersuchungen machen
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6. Heil- und Hilfsmittel bei Myotonen Dystrophien

Im Verlauf der Erkrankung wird die Aufgabe, der von zunehmender Schwéache betroffenen
Muskulatur, so weit wie moglich durch weniger betroffene Muskulatur ersetzt. Die aus der
Schwéache resultierenden funktionellen Einschrankungen betreffen bei der Myotonen
Dystrophie Typ 1 (DM1) besonders die Gesichts- und Halsmuskulatur, die Fingerbeuger der
Hand und die Streckermuskulatur des Ful3gelenkes. Die funktionellen Defizite bei Myotoner
Dystrophie Typ 2 (DM2) beginnen im Gegensatz dazu meist zuerst an der rumpfnahen

Muskulatur, z.B. bei der Huftbeugung.

Ein wichtiger Bestandteil der symptomatischen Behandlung ist die Physiotherapie. Ziel ist die
optimale Bewegungsmoglichkeit der Gelenke, das Training von Muskulatur und Herz-
Kreislauf-System. Sie wird in unterschiedlichem MalRR bendtigt — abhangig von der
Erkrankung und Ausprdgung der Symptome. Besonders bei der kindlichen Form der
Myotonen Dystrophie ist die physiotherapeutische Behandlung zur Entwicklung der
motorischen und kognitiven Fertigkeiten eine gro3e Unterstitzung. Die Therapie variiert —
von der klassischen Form in Klinik und Praxis oder auch als Hausbesuch — bis hin zur
Therapie im Bewegungsbad. Ziel ist die Aufrechterhaltung der mdéglichen Funktionen und die

Vermeidung von Sekundarschaden - fur eine groRtmdogliche Lebensqualitat des Patienten.

Bestandteil der Therapie ist eine kontinuierliche Dokumentation von Befund und Verlauf der
Krankheit. Daraus werden fiir den Patienten individuelle Ubungen und Trainingsanleitung,
Beratung zu orthopadische Prothesen und Hilfsmitteln abgeleitet. Auf den Erhalt von
Bewegungsubergéngen wie z.B. dem Aufstehen und Treppensteigen, ist besonderer Wert zu
legen. Der Einfluss der Schwerkraft spielt eine entscheidende Rolle. Ist die Muskulatur fur
eine Bewegung nicht stark genug, kann die gleiche Bewegung in einer anderen
Ausgangsstellung mit weniger Schwerkrafteinwirkung moglich sein (Beispiel: Bewegung
beider Arme neben den Kopf — Vergleich in stehender und liegender Position).
Empfehlenswert ist das Trainieren von im Alltag naturlich zu verwendenden Bewegungen

und der damit verbundenen aktiven Wahrnehmung und Kontrolle der Bewegung.

Muskuléare Schwache ist ein Teil des Krankheitsprozesses, entwickelt sie sich aber auch als
Folge von Inaktivitat. Regelmafige sportliche Betatigung hilft, diesen Aspekt zu mindern.
Dabei ist es wichtig, die individuelle Leistungsgrenze zu finden, weil dauerhaft zu schwere

oder unangemessene Belastung zu Verschlechterung der Muskelkraft fuhren kann.

41



Empfehlenswert ist regelmaliges aerobes Ausdauertraining (dreimal 30-40 Minuten pro
Woche) zusatzlich zur therapeutischen Behandlung. Dieses Training wirkt sich positiv auf das
Herz-Kreislauf-System aus, verhindert bzw. beeinflusst Diabetes (Zuckerkrankheit) glnstig
und kann zusammen mit richtiger Ernahrung das Gewicht reduzieren. Ginstig ist es, die
Trainingszeiten Uber die Woche zu verteilen. In Betracht kommen beispielsweise Radfahren,
Schwimmen und Walking. Zum Training der nichtbetroffenen Muskulatur, zur Koordinations-
und Haltungsschulung, eignen sich auch Pilates oder Yoga — als Einzel- oder
Gruppentherapie.

Aerobes Ausdauertraining bedeutet, dass das Training Uber einen langerem Zeitdauer
ausgefuhrt wird und den Muskelzellen dafur immer genugend Sauerstoff zur Verfigung
steht. In der Regel liegt die Herzfrequenz beim aeroben Training unter 140 Schlagen pro
Minute. Zu Beginn des Trainings werden vor allem Kohlenhydrate verbrannt. Nach ungefahr
20 Minuten nutzt der menschliche Organismus zur Energiegewinnung mehr und mehr auch

die Fettverbrennung.

Muskelschmerz wird bei Myotoner Dystrophie Typ 2 haufig fur den unteren Ricken und im
Bereich der Beine beschriecben — besonders schwerwiegend bei Patienten mit
eingeschrankter Beweglichkeit. Krankengymnastik tragt dazu bei, den Muskelschmerz,
welcher aus muskularem Ungleichgewicht oder Verspannung resultiert, zu mindern.

In einer Studie wurde nach der vierten bzw. finften Therapieeinheit therapeutisches Reiten
ein signifikanter Rickgang der Schmerzintensitat beschrieben. Die Therapie findet als
physiotherapeutische Einzelbehandlung auf speziell geschulten Pferden in der Gangart
Schritt statt. Die standig wiederkehrenden dreidimensionalen Bewegungsimpulse, auf die der
Patient reagiert, bewirken ein gezieltes Training der Haltungs-, Gleichgewichts- und
Stutzreaktionen sowie eine Regulierung der Muskelspannung, besonders im Bereich des
unteren Ruckens und des Huftgelenkes. Leider ist diese Therapieform derzeit kein
verordnungsfahiges Heilmittel, daher werden die Kosten in der Regel nicht von den

Krankenversicherungen tbernommen.

Durch Logopadie werden Storungen der Sprache, des Sprechens, des Schluckens oder
allgemein der Kommunikationsfahigkeit behandelt. Zu Schluckstérungen kann es infolge
mangelhafter Koordination und/oder Schwéchung der Schluckmuskulatur kommen. In diesen
Fallen ist neben der Behandlung auch die Beratung wichtig, beispielsweise hinsichtlich der

richtigen Kérperhaltung beim Essen oder zu den geeigneten Speisen.
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Ist die Atemmuskulatur von der Erkrankung betroffen, bedeutet die Einschrankung der
Lungenfunktion ein erhéhtes Risiko fur Lungenentziindungen. Bedingt durch die Schwéache
der Atemmuskulatur resultiert ein geringerer Hustensto3. Dieser ist jedoch notwendig zum
Abhusten - bei Infektionen der Atemwege mit vermehrter Sekretproduktion bzw. beim
Verschlucken von Nahrungsbestandteilen.

Atemtherapie dient dem Erhalt des groRtmdéglichen Atemvolumens und kann gut in die
Krankengymnastik integriert werden. Spatestens sobald sich Funktionseinschrénkungen
abzeichnen oder Atemwegsinfekte auftreten, sollte damit begonnen werden. Dazu gehdren
Ubungen zur VergroRerung des Atemvolumens wie z.B. schniiffelndes Einatmen; Reizgriffe
zur Anregung der Einatmung in weniger gut belUftete Lungenabschnitte, Lagerungen zur
Atemlenkung, Dehnibungen und Haltungsibungen in Verbindung mit der Atmung. Das

Erlernen eines Hausubungsprogrammes ist in diesem Fall sehr wichtig!

Therapie im Bewegungsbad

Unter den Bedingungen des Bewegungsbades konnen Alltagsfunktionen leichter geibt
werden. Der hydrostatische Druck stabilisiert die Ausgangsstellung und verringert das Risiko
zu sturzen. Die Warme des Wassers (32-34°Celsius) fordert die Entkrampfung verspannter
Muskulatur. Der Auftrieb erlaubt es, Ubungen mit einem Zehntel seines Korpergewichtes
durchzufuhren der Wasserwiderstand erschwert die Bewegung im Wasser erheblich und
ermoglicht so einen sanften Muskelaufbau sowie eine spirbare Bewegungsverbesserung.
Behandlungen im Bewegungsbad belasten zusétzlich das Herz-Kreislauf-System und
eventuell auch die Atmung. Manche Patienten benédtigen deshalb eine langere
Eingewdhnungszeit, es wird empfohlen, vorab die Herz-Kreislauf-Belastbarkeit tberprufen

lassen.

Hilfsmittel

Besonders wichtig fur Patienten mit DM1 ist der Erhalt der Handfunktion. Ergotherapie ist
hier das Mittel der Wahl — auch zur Unterstitzung fur die Verwendung von Alltagshilfen fur
die Korperhygiene, beim Schreiben und beim Essen. Ziel der ergotherapeutischen
Behandlung sind die Wiederherstellung, Verbesserung oder Kompensation der
krankheitsbedingt eingeschrankten Funktionen und Fahigkeiten. Das Training motorischer
Fahigkeiten, insbesondere die Feinmotorik, das activities of daily living (ADL)-Training sowie
die Hilfsmittelberatung sind Inhalt der ergotherapeutischen Behandlung. Ob mit
funktionellen Ubungen oder ADL-/Hilfsmittelberatung oder mit beidem gleichzeitig begonnen
wird, hangt vom Krankheitsstadium, dem Ort der Behandlung (Klinik, Praxis bzw.

Hausbesuch) und naturlich vom individuellen Wunsch des Patienten ab.
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Im Krankheitsverlauf der DM1 kann es zu zunehmender Immobilisierung mit
Rollstuhlpflichtigkeit kommen. Zum Erhalt der Mobilitdt kommt dann ein mdglichst leichtes
und leichtgangiges, faltbares Modell, ggf. zusatzlich ausgestattet mit einem
restkraftverstarkenden Zusatzantrieb oder auch — besonders fur den AuRenbereich — mit der

Mdglichkeit eines zuristbaren elektrischen Zusatzantriebes in Frage.

Die zunehmende Schwache der Muskulatur und die moglicherweise einhergehende
abnehmende Leistung des Sehvermdégens machen anfélliger fur Sturze. Aus diesem Grund
sind Schienen (FuBBheberorthesen) zur Stitzung der FliRRe beim Gehen haufig notwendig, um
Kontrakturen (dauerhafte Verkirzung von Sehnen, Muskeln und Bandern) entgegenzuwirken
und das Gehen sicherer zu machen. Sie missen vom Patienten selbst an- und abzulegen
sein und sollen so leicht wie mdglich sein; sie missen bequem sein und Haut und Knochen
nicht zusatzlich belasten. Aufgrund der Schwache der Nackenmuskulatur sind weiche,

angepasste ,,Halskrausen* zur stundenweisen Entlastung empfehlenswert.

Wohnraumanpassung

Derzeit kann von der Pflegeversicherung fur MalRnahmen zur individuellen
Wohnfeldanpassung einen Kostenzuschuss von maximal 2557,- Euro gewahrt werden. ,Die
Hohe der Zuschusse ist unter Berucksichtigung der Kosten der MalRhahme sowie eines
angemessenen Eigenanteils in Abhangigkeit von dem Einkommen des Pflegebedurftigen zu
bemessen” (840 Abs. 4, Satz 2 SGB Xl — Sozialgesetzbuch, 9. Buch, Rehabilitation und

Teilhabe behinderter Menschen).

Alle MaRnahmen, die zum Zeitpunkt der Zuschussgewéhrung zur Wohnumfeldverbesserung
notwendig sind, werden als eine MalRBhahme gewertet (z.B. Einbau eines Treppenliftes und
Umbau des Badezimmers). Dies gilt auch, wenn die MalRhahme in Einzelschritten
nacheinander verwirklicht wird. Obwohl zwei unterschiedliche BaumaRnahmen durchgefuhrt

werden, wird nur einmal der Zuschuss gewahrt.

Unter Bezug auf die Eingliederungshilfe kann der Sozialhilfetrager die Beschaffung und
Erhaltung von Wohnraum fiur Menschen mit Behinderungen finanziell unterstiutzen. Hierzu
zahlt zum Beispiel der notwendige Umbau einer vorhandenen Wohnung. Ein Anspruch auf
Leistungen nach den Bestimmungen des Bundessozialhilfegesetzes kann aber immer erst
dann geltend gemacht werden, wenn kein anderer Kostentrager zustandig ist. Leistungen

des Sozialamtes sind immer abhéngig von Einkommen und Vermdgen der Antragsteller.
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Informationen von Banken, Architekten und Firmen kénnen Sie meist kostenlos erhalten bei:
. dem Bauzentrum des Bundeslandes
- den Innen-/ Bau-/ Landesplanungs-/Sozialministerien der Bundeslénder; sie geben

zahlreiche Informationsschriften auch zu den Themen Bauen & Wohnen heraus,

- dem Rathaus, Ortsamt, Sozialamt, der Kreisverwaltung, dem Bauministerium des
Bundes (www.bmvbw.de) ,

- bei der Bausparkasse, der Handwerkskammer (kostenlose Broschiren zum
barrierefreien Planen, Bauen und Wohnen).

Die Deutsche Gesellschaft fur Muskelkranke bietet in Freiburg im Rahmen eines
Hilfsmittelberatungszentrums Probewohnen in zwei behindertengerechten Wohnungen an

(www.dgm.org).

Behinderungsgerechter Umbau eines Kfz/Kfz-Hilfe

GemalR der Rechtssprechung ist der Umbau eines Kfz weder zur Gewahrleistung des
elementaren Grundbedirfnisses auf Fortbewegung, noch zur Befriedigung des
Grundbedurfnisses der "sozialen Kommunikation” notwendig. Aus diesem Grund handelt es

sich nicht um ein Hilfsmittel im Sinne des 833 SGB V.

Wenn der Betroffene in einem Arbeitsverhéltnis oder einer berufsvorbereitenden Ausbildung
steht, kommt unter sehr eng gefassten Bestimmungen die Kfz-Hilfe durch den
Sozialhilfetrdger in Betracht. Begunstigt sind in diesem Zusammenhang Studenten,
Auszubildende oder auch Betroffene mit einer ehrenamtlichen Tatigkeit, welche die tagliche,

nachweisliche Nutzung eines eigenen Kfz erforderlich macht.
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7. Psychosoziale Beratung

Die Psychosoziale Beratung der DGM richtet sich an Menschen mit neuromuskularen
Erkrankungen und ihre Angehérigen, unabhangig davon, wie stark die Krankheitssymptome
ausgepragt sind.

Gespréache kénnen Betroffene und Angehérige dabei unterstutzen, mit krankheitsbedingten
Veranderungen ihres Lebens zurechtzukommen. Informationen und Argumentationshilfen
tragen dazu bei, die Gestaltung des téglichen Lebens auf die besonderen Bedurfnisse
abzustimmen.

Beratung erfolgt auf freiwilliger Basis und unterliegt der Vertraulichkeit. Die Entscheidung
dartber, welche Hilfen fur die eigene Situation angemessen erscheinen und in Anspruch
genommen werden, bleibt bei Betroffenen und Angehérigen.

Da das Krankheitsbild der Myotonen Dystrophie ein sehr breites Spektrum umfasst - von
minimalen Symptomen und geringem Krankheitswert bis hin zu schwerer Behinderung und
Beteiligung der geistigen und psychischen Leistungsfahigkeit -, muss die Beratung individuell

und flexibel sein.

Psychosoziale Beratung bericksichtigt
e die psychische Situation der Betroffenen und Angehdrigen
(z.B. in der Frage: ,Welche Veranderungen bringt die Krankheit fur mein Leben mit
sich und wie geht es mir damit?*)
o die Lebenssituation aller, die von der Erkrankung (mit-) betroffen sind
Dazu gehéren zum Beispiel
- das Zusammenleben in der Familie (z.B. Wie kann Arbeitsteilung organisiert
werden? Wie ist ein Gesprach tber die Erbkrankheit moglich? )
- die Organisation des Alltags (Kindergarten, Schule, Ausbildung und Beruf, Wohnen,
Mobilitat)
- die Frage nach finanziellen Hilfen
- sozialrechtliche Fragen

und alle anderen Themen, die zum Leben mit einer Muskelkrankheit gehoren.

Im Leben vieler Menschen gibt es Phasen des Umbruchs, in denen neue Wege gesucht und
Weichen fiur die Zukunft gestellt werden miissen, aber auch Zeiten, in denen man sich in
Ruhe dem Alltag widmen kann. Die psychosoziale Beratung der DGM steht Muskelkranken

lebensbegleitend zur Verfigung, d.h. Kontakte sind nach Bedarf — einmalig oder wiederholt
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— mdglich. Die Mitarbeiter/innen der psychosozialen Beratung unterstiitzen auch im Kontakt
mit anderen Fachdiensten und Behdrden (dort ist das Krankheitsbild in der Regel unbekannt)

bzw. stellen Informationsmaterialien und Argumentationshilfen bereit.

Die enge Kooperation zwischen Beratung und Selbsthilfe hat sich als sehr tragfahig
erwiesen. Die Mitarbeiterinnen der DGM stellen auf Wunsch gern Kontakt zu Menschen her,
die in vergleichbaren Lebenssituationen stehen oder diese Herausforderungen bereits gut
bewaltigt haben. So kénnen Betroffene auf viele wertvolle Informationen zuruckgreifen, die

den Alltag erleichtern.

Daruber hinaus ist die Teilnahme an Selbsthilfegruppentreffen oder das Engagement in
einem speziellen Netzwerk fur Betroffene von DM1 und DM2 méglich, das sich innerhalb der
DGM gebildet hat.

Nahere Informationen erhalten Sie bei beim Beratungsteam der DGM oder den
ehrenamtlichen Kontaktpersonen, die innerhalb der Landesverbande als Ansprechpartner zur

Verfigung stehen.

» Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke e.V. DGM
Im Moos 4
79112 Freiburg
07665/9447-0

www.dgm.org

Mit der Krankheit leben...

Der Weg bis zur Diagnose

Nicht selten geht der Diagnose ein diffuses Gefuhl voraus, dass mit dem eigenen Kérper
etwas nicht stimmen kann. Eine lange Odyssee von Arzt zu Arzt ist nichts Ungewdhnliches,
bevor eine Myotone Dystrophie (DM1 oder DM2) festgestellt wird. Manchmal wird erst durch
das Vergleichen von Symptomen mehrerer Familienmitglieder deutlich, dass alle von der
gleichen Grunderkrankung betroffen sind.

Einigen Frauen wird erst mit der Geburt eines schwer betroffenen Kindes klar, dass sie nicht
nur Ubertragerinnen, sondern selbst erkrankt sind. Diese doppelte Belastung ist fur jede

Familie mit groRen Herausforderungen verbunden.
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Menschen, die nur mit einzelnen Anzeichen einer Myotonen Dystrophie leben, nehmen die
kérperlichen Veranderungen vielleicht gar nicht bewusst wahr oder messen ihnen keinen
Krankheitswert bei. Symptome wie eine leicht verwaschene Sprache, Probleme beim Sport
oder ahnliches kdnnen sich Uber viele Jahre langsam entwickeln. Sie schleichen sich quasi
unbemerkt ins Leben ein und Betroffene wie Angehdrige gewohnen sich im Laufe der Zeit
daran.

Myotone Dystrophie Typ 1 (Curschmann-Steinert) kann auch mit kognitiven Veranderungen
(Veranderungen der geistigen Leistungsfahigkeit) und Verhaltensaufféalligkeiten einhergehen.
Eventuell sind es dann Angehdrige, Kollegen, Lehrer oder Arbeitgeber, denen
Einschrankungen zuerst auffallen. Vielleicht sind sie es, die zum Arztbesuch drangen, so

dass es schlie3lich zur Feststellung der Diagnose kommt.

Erfahrungsgemal ist es schwierig, die Fulle an neuen und sehr speziellen medizinischen
Informationen zu verstehen und zu verarbeiten oder in der Kiurze eines Gespréchs die
richtigen Fragen zu stellen. Deshalb kann es hilfreich sein, sich auf den Termin mit dem Arzt
vorzubereiten, d.h. eigene Fragen zu notieren, und eine Vertrauensperson zum Gesprach
mitzunehmen.

Scheuen Sie sich nicht nachzufragen, wenn Sie etwas nicht ganz verstanden haben.
Sprechen Sie Themen an, die Sie beschéaftigen und bitten Sie um einen Folgetermin, wenn

Sie weitere Auskunfte brauchen.

Nach der Diagnosestellung

Mdoglicherweise sind Sie erleichtert dartber, dass endlich klar ist, was sich in Ihrem Kérper
abspielt und die Probleme einen Namen haben. Andererseits kann das Wissen, von einer
chronisch fortschreitenden, nicht heilbaren Muskelerkrankung betroffen zu sein, viele starke
Gefuhle auslésen.

Vermutlich erleben Sie die Diagnosestellung als tiefen Einschnitt in lhre bisherige
Lebensplanung. Angst vor der Zukunft oder Enttduschung daruiber, dass vieles im Leben
nicht realisierbar ist, kénnen die Folge sein. Vielleicht empfinden Sie auch diffusen Arger, ein
Gefuhl der Krdnkung oder Frustration.

Eventuell fragen Sie sich ,Warum gerade ich?“ oder ,Was habe ich falsch gemacht, dass ich
diese Krankheit habe?“ Auch wenn es keine Antworten auf diese Fragen gibt, sind diese

Reaktionsweisen ganz normal.
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Einige Menschen haben das Bediirfnis, alle ,,Faden selbst in der Hand zu behalten,” werden
aktiv und versuchen madglichst viele Informationen Uber die Erkrankung zu sammeln. Andere
wiinschen sich, Uber ihre Angste und Sorgen mit jemandem zu sprechen, um zumindest die
seelische Last teilen zu kdnnen. Sie suchen Kontakt zu anderen Betroffenen oder nehmen
professionelle Beratung in Anspruch. Wieder andere zégern, sich jemandem anzuvertrauen,
ziehen sich mdaglicherweise zuriick und versuchen, vieles mit sich alleine auszumachen.
Menschen reagieren auf belastende Lebensereignisse sehr unterschiedlich, je nach
Personlichkeit und friherer Lebenserfahrung. Gefuhle und Reaktionen kdnnen wechseln, sich
im Lauf der Zeit verdndern oder wiederholt durchlebt werden. Die Auseinandersetzung mit
krankheitsbedingten Verdnderungen verlauft als Prozess, der Zeit braucht und
wahrscheinlich niemals wirklich abgeschlossen ist.

Ratschlage, die manchmal von AulRenstehenden gegeben werden, wie ,,Du musst jetzt die
Zahne zusammenbeiffen und das Beste aus der Situation machen®, sind zwar gut gemeint,
helfen aber im Alltag oft nur wenig. Das Durchleben von Gefuhlen kann dazu beitragen, die
Realitdt nach und nach besser annehmen zu kénnen. Verstandnisvolle Menschen sind in

dieser Zeit besonders wichtig.

Far viele Familien stellt der unbefangene Umgang mit einer Erbkrankheit eine grof3e
Herausforderung dar. Immer wieder wird Erblichkeit mit der ,,Schuld”“ an Krankheit in
Verbindung gebracht, auch wenn es keine moralische Schuld geben kann. Gleichzeitig
konnen familiare Ahnlichkeiten (auch irrtiimlich) mit einem Krankheitsrisiko verkniipft
werden.

Eine Atmosphére, die von Offenheit gepragt ist, kann dazu beitragen, dass
erkrankungsbedingte Verdnderungen vor Familienmitgliedern nicht verheimlicht oder
heruntergespielt werden mussen. Dadurch ist es unter Umstanden madglich, weitere
Angehdrige vor plotzlicher Konfrontation mit eigenen Problemen (Narkoserisiken, akuten

Herzproblemen) zu bewahren.

Wenn ein Gesprach in der Familie nicht moglich ist oder immer wieder zu Konflikten fuhrt,
wenn Sie vielleicht das Gefuhl haben in einer Sackgasse zu stecken und lhre
Zukunftsplanung schwierig erscheint, sollten Sie Unterstitzungsangebote von auf3en nutzen.
Die Berater/innen der DGM helfen IThnen gern dabei herauszufinden, ob ein Kontakt zu
Gleichbetroffenen, zu einer spezialisierten Beratungsstelle oder vielleicht auch

vorubergehende therapeutische Begleitung sinnvoll sein kénnte.

Schwerpunkte psychosozialer Beratung bei Myotoner Dystrophie
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Da es sich bei der Myotonen Dystrophie um eine Multisystemerkrankung handelt, sind
Menschen mit dieser Erkrankungsform in vielen Bereichen nicht mit anderen Muskelkranken
zu vergleichen. Zudem kann eine betrachtliche Variationsbreite bezuglich des

Schweregrades der Erkrankung bestehen.

Uberwiegend nehmen Betroffene mit der so genannten klassischen (und haufigsten) Form
der Myotonen Dystrophie (DM1) mit PROMM (DM2) und Familien mit kongenital betroffenen
Kindern psychosoziale Beratung in Anspruch.

Nachfolgend werden exemplarisch verschiedene Aspekte skizziert, die im Leben mit einer
myotonen Dystrophie von Bedeutung sein kdnnen und in der Psychosozialen Beratung zur

Sprache kommen kdnnen.

Klassische Verlaufsform, Beginn ca. 12. - 50. Lebensjahr

Eine Schwache der Gesichtsmuskulatur (eingeschrankter mimischer Ausdruck) fallt oft in
einem friuhen Stadium der Erkrankung auf. Teilweise ist die Sprache undeutlich, vor allem
bei langerem Sprechen. Der Kraftverlust in Unterarmen und Handen, in Verbindung mit der
Myotonie, macht die Hande ungeschickt. Betroffene gehen evtl. schleppend, stolpern immer
wieder Uber geringe Bodenunebenheiten und fallen gelegentlich auch hin. Manchmal
kommen Beschwerden dazu, wie eine unerklarliche Tagesmudigkeit, Antriebsschwache,
gedrickte Stimmung und Probleme beim Schlucken. Die Muskelschwache schreitet oft nur

langsam fort.

Problematisch ist fur viele Betroffene, dass der Erkrankungsbeginn mit der Pubertat
zusammenfallt. In dieser Phase wollen Madchen oder Jungen attraktiv sein, ihren Platz in der

Gruppe der Gleichaltrigen einnehmen und sich von den Eltern l6sen.

Krankheitsbedingte Einschrankungen fuhren leider dazu, dass es fur Betroffene oft schwierig

bis unmadglich ist, wirklich unabhangig zu werden.

Tagesmudigkeit und Erschépfung

Ein gesteigertes Schlafbedurfnis, das sich auch durch wiederholtes Einnicken untertags
aufRern kann, macht besonders Patienten mit DM 1 haufig zu schaffen. Immer wieder

erfolglos gegen die Schlafrigkeit anzukampfen, kann fur Betroffene Energie raubend und
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unangenehm sein. Manche Menschen leugnen oder Uberspielen vielleicht, dass sie tagsuber
einnicken oder beschreiben den Schlaf als ,,Ruhen” oder ,,kurz mal die Augen schlieBen.*
Das Gefuihl, auch ohne Aktivitat stdndig ausgelaugt und erschopft zu sein, ist flir gesunde

Angehorige oft nur schwer nachvollziehbar.

Dazu kommt, dass es vielen Betroffenen schwer fallt, sich einer Sache mit ungeteilter
Aufmerksamkeit zu widmen. Weit reichende Auswirkungen auf soziale Kontakte und das
Familienleben kdnnen die Folge sein. Informationen werden vielleicht nur teilweise
aufgenommen und Gesprache nicht mit der geforderten Aufmerksamkeit verfolgt. Manchmal

werden Nachrichten nicht weiter gegeben und es kommt dadurch zu Missverstandnissen.

Es kann schwierig sein, den persotnlichen Rhythmus mit dem der Umgebung in Einklang zu
bringen, beispielsweise die richtige Zeit fiir wichtige Gesprache zu finden. Arger und

Konflikte innerhalb der Familie und des sozialen Umfeldes kénnen die Folge sein.

Das Wissen, dass ein erhdhtes Schlafbedurfnis und Tagesmudigkeit zur Krankheit gehdren

und nicht die Folge von Faulheit oder Bequemlichkeit sind, kann entlastend wirken.

Menschen mit Myotoner Dystrophie sollten einerseits zu ihrem gesteigerten Ruhebedurfnis
stehen und sich notwendige Pausen génnen. Andererseits erleichtert ein offener Umgang mit
der Tagesmudigkeit die Gestaltung des Alltags und den Kontakt mit anderen. Viele Patienten
haben entdeckt, dass ein geregelter personlicher Tagesrhythmus von groRem Nutzen sein
kann. Klare Absprachen, teilweise auch Rituale (Beispiel: bestimmte Haushaltsaufgaben
werden immer zur selben Zeit in der Woche erledigt) kbnnen helfen, unndétige Reibereien zu

vermeiden.

Sexualitat und Partnerschaft

Trotz korperlicher Einschrankungen haben Menschen mit Myotoner Dystrophie die gleichen
Sehnsichte und Winsche nach erfillter Sexualitdt und Partnerschaft wie gesunde Menschen.
Diese Situation ist manchmal belastet durch eingeschrénkte Zeugungsfahigkeit/Fruchtbarkeit
bei gleichzeitigem Kinderwunsch und durch ein relativ hohes Risiko, ein Kind mit
kongenitaler Myotoner Dystrophie zu bekommen.

Angesichts der korperlichen Einschrankungen und der begrenzten Belastbarkeit von
Betroffenen sind eine gute Beratung und Familienplanung (ggfs. auch Verhitung) wichtig. In
die Entscheidungen sollten mégliche Auswirkungen einer Schwangerschaft auf die eigene
Erkrankung, das Risiko fur ein erkranktes Kind, Fragen der Pranataldiagnostik, die

Versorgung eines Kindes und ahnliches mehr einbezogen werden.
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» Genetische Beratungsstellen
Berufsverband deutscher Humangenetiker e.V. (www.bvdh.de)
» Deutsche Gesellschaft fur Familienplanung, Sexualpadagogik und Sexualberatung

e.V. (www.profamilia.de)

» Schwangerschaftsberatungsstellen (z.B. bei Gesundheitsamtern, Caritas oder

Diakonie)

Arbeit und Beruf

Berufswahl und Ausbildung

Die Frage nach dem geeigneten Beruf richtet sich, wie bei allen Menschen, nach den
besonderen Fahigkeiten und Neigungen. Daneben mussen aber auch vorhandene Symptome

und der mégliche Krankheitsverlauf berucksichtigt werden.

Die Information Uber eine genetische Veranlagung fiir Myotone Dystrophie oder PROMM und
das Wissen daruber, dass sich im Laufe des Arbeitslebens Einschrankungen ergeben kénnen,

sollte nach Moglichkeit bereits schon bei der Berufswahl Bertcksichtigung finden.

Grundsatzlich ist die erste Anlaufstelle fur die berufliche Erstausbildung die Agentur fir
Arbeit, bei diagnostizierter Erkrankung und festgestellter Behinderung (siehe

Schwerbehindertenausweis) dort die Berufsberatung fur schwer behinderte Schulabganger.

Dieser Kontakt sollte rechtzeitig, d.h. méglichst 1-2 Jahre vor Schulabschluss hergestellt
werden. In dieser Beratung sollen Berufsziel, Anforderungen, Eignung und Fahigkeiten

bedacht werden.
Wenn eine Ausbildung in einem Betrieb nicht méglich erscheint, weil der/die Jugendliche
besondere Hilfen braucht, erméglichen Berufsbildungswerke — zumeist mit angeschlossenem

Internat — eine Berufsausbildung, evtl. auch eine Berufsfindungsmaflinahme.

>  www.arbeitsagentur.de

>  www.talentplus.de

Berufliche Tatigkeit — Leistungen zu Teilhabe
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Manche Menschen haben bei Diagnosestellung bereits eine jahrelange Berufstatigkeit in

unterschiedlichen Tatigkeitsbereichen hinter sich.

Sobald die Diagnose gestellt ist und Sie erkrankungsbedingte Einschrankungen haben, die
sich auf lhre berufliche Tatigkeit auswirken, empfehlen wir Ihnen einen
Schwerbehindertenausweis zu beantragen. Mit der Anerkennung als Schwerbehinderter
stehen Ihnen unter anderem verschiedene Nachteilsausgleiche im Arbeitsleben zu (siehe

Schwerbehindertenausweis). Diese Leistungen haben zum Ziel, bei erheblicher Gefahrdung

beziehungsweise Minderung der Erwerbsfahigkeit den Verbleib im Arbeitsleben dauerhaft zu
sichern.
Als mdgliche ergédnzende Hilfen kommen beispielsweise Kfz-Hilfen, technische Anpassungen

eines Arbeitsplatzes, QualifizierungsmalRnahmen oder unterstutzte Beschaftigung in Frage.

Fur viele Muskelkranke ist es schwierig zu entscheiden, ob sie am Arbeitsplatz uber ihre
Erkrankung sprechen sollten. Hierfur gibt es keine allgemein gultigen Aussagen, aber doch

ein paar Hinweise, die man in seine Entscheidung einbeziehen kann:

Sind Sie ohne irgendwelche Einschrankungen in der Lage, lhre beruflichen Aufgaben zu
erfullen, besteht zunachst keine Notwendigkeit, Uber eine Diagnose zu sprechen.
Andererseits ist es mdglich, dass Sie bereits durch gewisse Besonderheiten Aufmerksamkeit

erregen, zum Beispiel:

e Sie leiden unter extremer Tagesmudigkeit und nicken in Besprechungen regelmagig ein.

e lhre Sprache wird im Laufe des Tages schleppender, undeutlicher und vielleicht kdnnten
andere auf den Gedanken kommen, dass Sie ein Alkoholproblem haben.

e Sie fehlen krankheitsbedingt immer wieder und Kollegen oder Vorgesetzte kdnnten an

lhrer Motivation zweifeln.

In diesen oder &hnlichen Situationen wirden wir dazu raten, die Problematik offen zu legen,
evtl. die Schwerbehindertenvertretung einzubeziehen. Rickmeldungen von Menschen mit
Myotoner Dystrophie haben uns gezeigt, dass Sie nach Erklarung der Zusammenhange an
ihrem Arbeitsplatz mehr Verstandnis gefunden haben und Spekulationen oder Vermutungen

aus dem Weg gerdumt werden konnten.
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Auch bei einer Neueinstellung besteht grundséatzlich keine Verpflichtung, den Arbeitgeber
von sich aus Uber eine Schwerbehinderung zu informieren. Fragt dieser jedoch nach der
Schwerbehinderteneigenschaft, missen Sie diese Frage wahrheitsgemaR beantworten.

Wenn die kdrperliche Einschrankung dazu fuhrt, dass die Tatigkeit am Arbeitsplatz nicht oder
nur mit Einschrankungen ausgeibt werden kann, miussen Sie dies dem Arbeitgeber

mitteilen.

» Deutsche Rentenversicherung (www.deutsche-rentenversicherung-bund.de)

» Integrationsamt, Integrationsfachdienst (www.integrationsaemter.de)

Schwerbehinderung und Ausgleich von behinderungsbedingten Nachteilen

Die Schwerbehinderteneigenschaft soll Thnen wenigstens teilweise zu einem Ausgleich von
Nachteilen oder erhdhten Aufwendungen verhelfen, die durch die Krankheit entstehen.

Mit Hilfe des Schwerbehindertenausweises kdnnen die zustehenden Rechte nach dem SGB IX
(Sozialgesetzbuch, Neuntes Buch: Rehabilitation und Teilhabe) geltend gemacht werden.
Dazu gehoren steuerliche Freibetrage, ErmaRigung oder Ubernahme von Kfz-Steuern oder
Fahrtkosten fur 6ffentliche Verkehrsmittel, ermaRigter oder kostenloser Eintritt fur kulturelle
Veranstaltungen oder Parkerleichterungen. Im Arbeits- und Berufsleben beziehen sie sich
beispielsweise auf den Kindigungsschutz, Zusatzurlaub oder Hilfen zur

behindertengerechten Arbeitsplatzausstattung.

Fur die Beurteilung, ob jemand als schwerbehindert anerkannt wird, sind die tatsachlichen
korperlichen Einschrankungen ausschlaggebend, die durch arztliche Befundberichte
nachgewiesen werden. Die Diagnose einer Myotonen Dystrophie allein reicht daftr nicht

aus.

Die Schwerbehinderung wird durch den Schwerbehindertenausweis dokumentiert. Als
schwerbehindert gelten Menschen ab einem GdB (Grad der Behinderung) von mindestens
50. Menschen mit einem GdB von 30 kdnnen auf Antrag einem Schwerbehinderten
gleichgestellt werden, wenn sie ohne diese Gleichstellung einen Arbeitsplatz nicht finden

oder behalten kénnen. Fur diesen Gleichstellungsantrag ist die Agentur flr Arbeit zustandig.

Aus dem Grad der Behinderung ist nicht auf das Ausmald der (beruflichen)

Leistungsfahigkeit zu schlieRen. Umgekehrt erlauben auch die Bewilligung einer Rente
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wegen Erwerbsminderung durch einen Rentenversicherungstrager oder die Feststellung einer

Dienst- bzw. Arbeitsunfahigkeit keine Rickschlisse auf den GdB.

Neben dem Grad der Behinderung kdnnen behinderungsabhangig ,,Merkzeichen* gewahrt

werden mit denen verschiedene Nachteilsausgleiche geltend gemacht werden kénnen.

Antragsformulare (Erstantrag, Folgeantrag auf Erhdhung des GdB/Beantragung zuséatzlicher
Merkzeichen) erhalten Sie bei Ihrer Gemeinde bzw. dem zustandigen Versorgungsamt.
In der Regel sind sie auch von den Internetseiten der zustadndigen Versorgungsamter

herunter zu laden.

Wenn die Erkrankung fortschreitet und Beeintrachtigungen zunehmen, kdnnen Sie jederzeit
einen Antrag auf Erhéhung des Grades der Behinderung (,,Verschlimmerungsantrag”) stellen.
Das Versorgungsamt wird dann aufgrund aktueller &rztlicher Befunde Uberprifen, ob ein

hoherer Grad der Behinderung oder ein zusatzliches Merkzeichen anerkannt werden kann.

» Broschure: ,Die Rechte behinderter Menschen und ihrer Angehérigen®,
zu beziehen bei Bundesarbeitsgemeinschaft Selbsthilfe e.V. Kirchfelder Str. 149,
40215 Ddusseldorf, Tel. 0211/31006-0, www.bag-selbsthilfe.de

» Broschure: ,Ratgeber fur behinderte Menschen®, zu bestellen GUber www.bmg.bund.de

oder www.bmas.bund.de

» Broschiire zum Schwerbehindertenverfahren sowie zu Nachteilsausgleichen,

zu beziehen bei: Zentrum Bayern Familie und Soziales, www.zbfs.bayern.de

Rehabilitation

Neben regelmaliigen ambulanten Therapien sind fir Patienten, die im Arbeitsleben stehen,
oft stationare oder teilstationdre Rehabilitationsmaflinahmen sinnvoll, um die
Erwerbsfahigkeit zu erhalten oder wieder herzustellen. In der Regel ist dafur die gesetzliche
Rentenversicherung als Kostentrager zustandig.

Die Krankenversicherung gewahrt Leistungen mit dem Ziel, Behinderung und
Pflegebedurftigkeit abzuwenden, zu beseitigen, zu mindern, auszugleichen, ihre

Verschlimmerung zu verhiten oder ihre Folgen zu mindern.
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Wichtig ist, dass der Hausarzt bei der Antragstellung begrindet, warum ambulante
Malnahmen nicht ausreichen, welche Ziele mit einer stationaren Rehabilitation erreicht
werden sollen und welche Klinik flr Sie geeignet ware.

Medizinische RehabilitationsmalRnahmen kénnen alle vier Jahre beantragt werden, es sei
denn, eine vorzeitige Leistung ist aus medizinischen Grinden dringend erforderlich.

Einige Einrichtungen haben sich auf die besonderen Anforderungen von Menschen mit
neuromuskularen Erkrankungen eingerichtet. Eine Liste von geeigneten Kliniken, eine Anlage
zum Antrag stationare Rehabilitation und ein Faltblatt ,,Medizinische Rehabilitation* mit

detaillierten Informationen kénnen Sie Uber die DGM erhalten.

Bei beruflichen RehabilitationsmalRnahmen sind die gesetzliche Rentenversicherung und die
Agentur fur Arbeit lhre ersten Ansprechpartner. Die Rehabilitationsberater beider
Einrichtungen arbeiten eng zusammen, wenn es um Umschulung, berufliche

FortbildungsmalRnahmen oder andere berufsfordernde Leistungen geht.

Medizinische Rehabilitationsleistungen bei Kindern oder Jugendlichen haben zum Ziel, trotz
der Erkrankung und ihrer Folgeerscheinungen optimale Bedingungen flr die korperliche,
geistige und psychische Entwicklung zu schaffen. Je nach Zielsetzung kann eine stationare
Malnahme fur Kinder und Jugendliche als Kinder- und Jugendrehabilitation, als
Mutter/Vater-Kind-MalRnahme oder als familienorientierte Rehabilitation durchgefuhrt

werden.

Rente und Grundsicherung im Alter und bei Erwerbsminderung

Je nach Verlauf der Erkrankung und abhéangig von den beruflichen Anforderungen kann es
sein, dass Sie Ihren Beruf nur eingeschrankt oder gar nicht mehr austiiben kénnen.

Wenn es lhnen aus gesundheitlichen Grinden nicht mehr mdglich ist voll zu arbeiten, gibt es
die Mdglichkeit, eine Teilerwerbsminderungsrente zu beantragen und die Arbeitszeit zu
reduzieren. Behinderte Arbeitnehmer, deren Arbeitsverhaltnis langer als sechs Monate
besteht, haben unter bestimmten Bedingungen einen Anspruch auf eine Teilzeitstelle.

Eine Teilerwerbsminderungsrente kdnnen Sie beantragen, wenn Sie wegen lhrer Erkrankung
auf nicht absehbare Zeit auRerstande sind, unten den uUblichen Bedingungen des allgemeinen

Arbeitsmarktes mindestens sechs Stunden taglich zu arbeiten.
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Voll erwerbsgemindert sind Versicherte, die wegen Krankheit oder Behinderung auf nicht
absehbare Zeit aullerstande sind, unter den Ublichen Bedingungen des allgemeinen
Arbeitsmarktes mindestens drei Stunden téglich erwerbstatig zu sein.

Schwerbehinderte Menschen kénnen auch vorzeitig Altersrente beantragen.

Nahere Informationen erhalten Sie bei den Beratungsstellen der Deutschen

Rentenversicherung.

Wenn Sie keinen Rentenanspruch auf eine Erwerbsminderungsrente haben oder die Rente
nicht ausreicht um lhren Lebensunterhalt zu bestreiten, stehen Ihnen unter Umstanden
Leistungen der Grundsicherung im Alter und bei Erwerbsminderung zu. Der Antrag ist beim

ortlichen Sozialhilfetrager zu stellen.

» www.deutsche-rentenversicherung-bund.de

Pflege und Assistenz

Je nachdem, wie stark Sie durch lhre Krankheit eingeschrankt sind, kann es sein, dass Sie
nur gelegentlich auf Hilfe anderer angewiesen sind oder — bei ausgepréagter Muskelschwache
— hohen Unterstitzungsbedarf in verschiedenen Bereichen des taglichen Lebens haben.

Im Folgenden mochten wir Thnen einen Uberblick Uiber die wichtigsten rechtlichen
Grundlagen geben, die bei der Finanzierung von Pflege- und Assistenzleistungen eine Rolle

spielen kdénnen.

Leistungen der Pflegeversicherung nach SGB XI

Menschen, die im Sinne des Gesetzes pflegebedirftig sind, haben Anspruch auf Leistungen

der Pflegekasse (wahlweise bzw. kombiniert Pflegegeld oder Pflegesachleistungen). Die Hohe

der Leistungen richtet sich nach der festgestellten Pflegestufe.

Es gibt drei Pflegestufen, die nach dem Umfang der Pflegebedurftigkeit gestaffelt sind, fur

extrem pflegebedirftige Menschen eine zusatzliche Hartefallregelung.

Menschen mit besonders eingeschrankter Alltagskompetenz kénnen Anspriuche aus dem

Pflegeleistungsergénzungsgesetz haben.

Fur die Einstufung der pflegebedurftigen Person wird ihr individueller Hilfebedarf in der

Grundpflege berucksichtigt. Zur Grundpflege gehdren taglich wiederkehrende Verrichtungen
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aus den Bereichen Korperpflege, Mobilitat und Ernahrung, die genau definiert sind.
Erganzend wird bei bestehendem Grundpflegebedarf ein Bedarf fur hauswirtschaftliche

Versorgung zuerkannt.

Um in eine Pflegestufe eingestuft zu werden, muissen Sie bei lhrer Pflegekasse (sie ist der
jeweiligen Krankenkasse zugeordnet) einen Antrag stellen.

Der MdK (Medizinische Dienst der Krankenkassen) nimmt bei lhnen zu Hause eine
Begutachtung vor, indem er prift, bei welchen Verrichtungen Sie Hilfe brauchen und ob Ihr
Grundpflegebedarf so umfangreich ist, dass lhnen eine Pflegestufe zusteht. Dabei ist der
tatsachliche Hilfebedarf ausschlaggebend und nicht die Diagnose.

Zur Vorbereitung auf den Besuch des MdK empfehlen wir lhnen, ein Pflegetagebuch zu

fuhren.

Besonderheiten bei Kindern

Wenn es um die Feststellung des Pflegebedarfes bei Kindern geht, gelten besondere
Bedingungen. Bei Kindern ist nur der Hilfebedarf maRgebend, der tber den Pflegeaufwand

eines gesunden Kindes hinausgeht.

Bei zunehmender Pflegebedurftigkeit kdnnen Sie einen Antrag auf Hoherstufung stellen.

Reichen die Leistungen der Pflegekasse fur die Finanzierung der Pflege nicht aus kann
erganzend ,Hilfe zur Pflege* durch den Sozialhilfetrdger gewéahrt werden. Diese Leistungen

werden jedoch nachrangig, in Abhangigkeit von Einkommen und Vermdégen, gewahrt.

Weiterfuhrende Informationen Uber Fragen der Pflegeleistungen, incl. stationare Pflege,
Kurzzeitpflege, Verhinderungspflege, Leistungen zur Anpassung des Wohnumfeldes erhalten
Sie bei

» Bundesministerium fur Gesundheit (Informationen zu Pflege, Burgertelefon und

Broschiren zum Thema), www.bmg.bund.de

» Medizinischer Dienst des Spitzenverbandes Bund der Krankenkassen e.V.,
»Richtlinien des GKV-Spitzenverbandes zur Begutachtung von Pflegebedirftigkeit

nach dem Xl. Buch des Sozialgesetzbuches*, www.mds-ev.de

» Deutsche Gesellschaft f. Muskelkranke e.V. , www.dgm.org

Pflegeversicherung - Leitfaden fur den Antrag und das Begutachtungsverfahren bei

58


http://www.bmg.bund.de/�
http://www.mds-ev.de/�
http://www.dgm.org/�

Erwachsenen

Mein Kind in der Pflegeversicherung (Kinder bis 12 Jahre) -Leitfaden fir Eltern-

Behandlungspflege nach SGB V

Sind neben der Grundpflege pflegerische Mallhahmen zur Sicherstellung der &rztlichen
Behandlung erforderlich (z.B. im Zusammenhang mit Beatmung), werden die Kosten hierfur

von der Krankenkasse tbernommen.

Haushaltshilfe

Benétigt jemand Hilfe im Haushalt ohne pflegebedirftig im Sinne der Pflegeversicherung zu
sein, sind nur unter bestimmten Voraussetzungen Leistungen dafir mdglich:

Wenn die Fihrung des Haushalts wegen stationarem Krankenhausaufenthalt, hauslicher
Krankenpflege oder wegen einer stationaren Rehabilitationsmafllinahme nicht méglich ist und
ein Kind im Haushalt lebt, das unter 12 Jahre alt oder behindert und auf Hilfe angewiesen
ist, kann die Krankenversicherung nach SGB V die Kosten fur eine Haushaltshilfe
Ubernehmen.

Der Anspruch besteht nur, wenn kein anderer Haushaltsangehériger den Haushalt fihren
kann (z.B. wegen Berufstatigkeit).

Wenn weder Leistungen der Kranken- oder Pflegekasse méglich sind, kénnen die Kosten flur
eine Haushaltshilfe tber die Sozialhilfe (SGB XIl) gewéhrt werden. Diese Leistung ist jedoch

einkommens- und vermégensabhangig.

Assistenz

Wenn es um Pflege, Unterstitzung und z.B. Begleitung im Freizeitbereich geht, taucht
immer haufiger der Begriff ,,Persdnliche Assistenz* auf. Assistenz kann z.B. im Rahmen der
Individuellen Schwerstbehindertenbetreuung, dem Arbeitgebermodell oder als
Arbeitsassistenz genutzt werden.

Dem so genannten personlichen Budget liegt der Wunsch nach mehr Selbstbestimmung fur
behinderte Menschen zugrunde. Dabei handelt es sich nicht um eine neue oder andere

Leistung, sondern um eine neue Art, bisherige Leistungen zu erbringen.

» Broschire: Selbstbestimmte Assistenz — Ratgeber fur behinderte Arbeitnehmerlinnen
und solche, die es werden wollen* , ForseA e.V., Nelkenweg 5, 74673 Mulfingen —
Hollenbach, Tel.: 07938/ 515, Internet: www.forsea.de

» www.isl-ev.de
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> www.arbeitsassistenz.de

> www.budget.paritaet.org

» www.budget-tour.de

> www.bmas.de

Vorsorgevollmacht, Betreuungsverfugung und Patientenverfigung

Wir alle sollten Vorsorge dafur treffen, dass uns jemand vertreten kann, wenn bedingt durch
Krankheit oder Unfall unsere personliche Handlungs- und Entscheidungsfreiheit
eingeschrankt ist. Selbst engste Angehdrige brauchen dazu eine ausdriickliche schriftliche
Befugnis.

Mit einer Vorsorgevollmacht statten Sie eine Person lhres Vertrauens mit einer rechtlichen
Handlungsbefugnis aus. Mit einer Betreuungsverfugung nehmen Sie Einfluss auf die Wahl
eines gesetzlichen Betreuers, der durch das Betreuungsgericht (beim Amtsgericht) bestellt
wird, wenn Sie keine Vollmacht erteilt haben.

In einer Patientenverfugung erkldren Sie lhren Willen beziglich medizinischer oder
pflegerischer Mallnahmen. Es ist sinnvoll, die Patientenverfugung vorab mit einem Arzt zu

besprechen und sie mit einer Vorsorgevollmacht zu verknupfen.

Personliche Beratung und Information erhalten Sie bei Betreuungsstellen der Gemeinden, bei

Hospizvereinen, im Internet. Eine Orientierungshilfe kdnnen Broschiiren sein.

» Bundesjustizministerium, www.bmj.bund.de

» Bayer. Justizministerium, www.justiz.bayern.de

» Broschure: Vorsorge fur Unfall, Krankheit und Alter, Hrsg. Bayer. Staatsministerium

der Justiz und fur Verbraucherschutz, Verlag H.C.Beck

Neben den beschriebenen Themen gibt es eine Reihe von weiteren Fragen, die in der
Beratung zur Sprache kommen kdnnen, hier aber nicht weiter ausgefiihrt werden sollen,

beispielsweise
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e mit Freunden, Eltern, Angehdrigen, Lehrern... Uber die Krankheit sprechen
(Information Uber die Erkrankung)

e berufliche und private Lebenskonzepte

e Fahigkeiten und Potenziale, die manchmal nicht gesehen und oft nicht genutzt
werden

o Leistungsfahigkeit - richtige Einschatzung der eigenen Starken und Schwachen

e Auftreten und auf3eres Erscheinungsbild

e Schwierigkeiten im sozialen Kontakt

e Selbstwahrnehmung und Fremdwahrnehmung

e Autonomie und Selbstandigkeit

e Freizeitgestaltung und Urlaubsplanung, angepasst an die besondere Lebenssituation

e Mobilitat, z.B. Fuhrerschein

e Strategien fur die Bewaéltigung des Alltags

e Anerkennung und Entwicklung von Selbstbewusstsein

e Belastung der Angehdrigen

Kongenitale (angeborene) myotone Dystrophie

Kinder mit kongenitaler myotoner Dystrophie fallen unmittelbar nach der Geburt durch
starke Muskelschwache sowie Schwierigkeiten beim Trinken und Atmen auf.

Spéater erholen sie sich meist gut, sind aber oft in ihrer motorischen und geistigen

Entwicklung verzdgert und haben Probleme mit dem Sprechen.

Sauglings- und Kleinkindalter

Ist ein Kind sehr schwer betroffen, kommen alle MaBnahmen der Betreuung, Pflege und

Therapie in Betracht, die fur intensiv pflegebedurftige Kinder gelten.

In der Regel werden Kinder mit schweren chronischen Erkrankungen durch spezialisierte
sozialpadiatrische Zentren betreut. Die Mitarbeiter dieser Einrichtungen stellen nach und
nach auch Kontakt zu Einrichtungen der Frihférderung her oder tberweisen an
niedergelassene Therapeuten (z.B. Physiotherapie, Ergotherapie, Logopéadie).

Eine Liste der Neuromuskularen Zentren mit Informationen tGber Sprechstunden fur
Erwachsene und Kinder erhalten Sie bei der Deutschen Gesellschaft fir Muskelkranke,
www.dgm.org

>  www.intensivkinder.de
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Kindergarten- und Schulalter

Im Kindergarten- und Grundschulalter stehen grundsatzlich verschiedene Férderwege offen.
Nach der UN-Behindertenrechtskonvention hat jedes Kind das Recht auf inklusive Bildung
und Betreuung in Kindergarten und Schule. Wichtig ist, dass Eltern gemeinsam mit Arzten,
Therapeuten, Sozialpadagogen und Betreuern des Kindes frihzeitig abwagen, in welcher
Einrichtung die bestmdgliche individuelle Férderung stattfinden kann.

Besucht das Kind den Regelkindergarten oder die Regelschule, kann Unterstitzung durch
einen mobilen sonderpéddagogischen Dienst (Lehrkrafte einer Forderschule) genutzt werden,
der Erzieher/innen und Lehrkréafte berat. Bendtigt das Kind einen begleitenden Helfer,
kénnen die Eltern beim Uberdrtlichen Trager der Sozialhilfe die einkommensunabhangige

Eingliederungshilfe beantragen.

Im Leben mit einem muskelkranken Kind oder Jugendlichen kénnen sich zahlreiche Fragen
ergeben, bei der Klarung Sie sich vielleicht Unterstitzung wiinschen. Die DGM und andere

Verbande bieten Beratung und Informationsmaterialien an:

» Broschure: ,,Mein Kind ist muskelkrank — Ein Ratgeber fur Eltern* bei
Deutsche Gesellschaft fur Muskelkranke, DGM, www.dgm.org

» Elternzeitung, bei Deutsche Gesellschaft fur Muskelkranke, DGM, www.dgm.org
Broschiire: Mein Kind ist behindert - diese Hilfen gibt es. Uberblick (iber Rechte und
finanzielle Leistungen fur Familien mit behinderten Kindern beim Bundesverband fur
kérper- u. mehrfachbehinderte Menschen e.V., www.bvkm.de

» Broschire: Steuermerkblatt fur Familien mit behinderten Kindern (erscheint jahrlich)
beim beim Bundesverband fir kérper- u. mehrfachbehinderte Menschen e.V.,
www.bvkm.de

>  www.intakt.info

» Buch: Grel Jurgen, Recht und Forderung far mein behindertes Kind, Verlag C.H.
Beck
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Eltern mit Myotoner Dystrophie:
Meist ist die Mutter eines kongenital betroffenen Kindes selbst Gentragerin. Manchmal ist sie
auch durch Symptome wie Myotonie, Muskelschwéche oder schnelle Ermudbarkeit in ihrer

Beweglichkeit eingeschrankt.

Im gesellschaftlichen Leben begegnet man immer wieder der Vorstellung, dass Menschen
mit Behinderung die Verantwortung fur ein Kind nicht tbernehmen und nicht gut fur ein
(evtl. schwer betroffenes) Kind sorgen kénnen, wenn sie selbst Hilfe brauchen.

Tatsache ist, dass die Bewaltigung des Alltags mit Behinderung — nicht nur des Haushalts —
einen groReren Aufwand beinhaltet und betroffene Eltern deshalb auch fir die Betreuung des
Kindes Unterstitzung bekommen sollten.

Leider ist die Finanzierung dieser Hilfen (Pflege, Assistenz, Haushaltshilfe, Betreuung und
Pflege des Kindes) oft schwierig, weil verschiedene Zustandigkeiten und Rechtsgebiete
berihrt sind: Rehabilitation und Teilhabe behinderter Menschen (SGB 1X), Leistungen der
Krankenversicherung (SGB V), Leistungen der Pflegeversicherung (SGB Xl), Leistungen der
Jugendhilfe (SGB VIII), Leistungen der Eingliederungshilfe (SGB XII).

Deshalb lasst sich die Unterstitzung fur betroffene Familien nur individuell regeln. Bitte
wenden Sie sich an die Berater/innen der DGM. Wir werden versuchen, Sie bei der
Organisation von Hilfen zu unterstiutzen. Auch der Austausch mit anderen Betroffenen kann

Ihnen helfen zu erfahren, welche Hilfsangebote Sie sinnvoll nutzen kénnen.

Bundesverband behinderter und chronisch kranker Eltern (www.behinderte-eltern.de)

» Weibernetz e.V., Politische Interessenvertretung behinderter Frauen

(www.weibernetz.de); hier ist auch Rechtsgutachten zum Thema Elternassistenz

verfugbar.
» Netzwerk von und fur Frauen mit Behinderung in Bayern (www.netzwerkfrauen-

bayern.de)

In unserem Beitrag haben wir versucht, einige Themen, die in unseren Beratungssituationen
immer wieder auftauchen, kurz darzustellen. Die Zusammenhéange sind oft sehr komplex
und deshalb nur ansatzweise beschrieben. Fragen, die Ihre Lebenssituation betreffen,

kénnen vielleicht in einer individuellen Beratung geklart werden.
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