
Über die 
Fazioskapulohumerale 

Muskeldystrophie (FSHD)

W I S S E N S W E R T E S

DGM · Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e. V.

2

Die autosomal dominant vererbte fazioskapulohumerale Mus -
kel dystrophie (FSHD) wurde erstmals 1885 von den französi-
schen Neurologen L. Landouzy und J. Déjerine beschrieben. Sie
wird daher auch als Muskeldystrophie vom Typ Landouzy-
Déjerine bezeichnet. Der lateinische Name dieser Mus kel -
dystrophie leitet sich aus den betroffenen Muskelgruppen ab:
Muskelschwäche im Gesicht (fazio-), im Schultergürtel (-ska-
pulo-) und Oberarmen (-humeral). Die Häufigkeit der FSHD
wird auf mindestens einen Erkrankten auf 20.000 Einwohner
(1:20.000) geschätzt.

Muskelsymptome
Die Erkrankung beginnt im jugendlichen Alter oder jungen
Erwachsenenalter. Der muskelabbauende Prozess zeigt sich
früh zeitig in den runden Gesichtsmuskeln um Augen und Mund.
Betroffene können ihre Augen nur unvollständig schließen und
geben an, dass sie niemals pfeifen konnten. Bei einigen Betrof-
fenen ist die Schwäche der Gesichtsmuskeln allerdings so
schwach ausgeprägt, dass sie gelegentlich übersehen wird. Alle
Erkrankten zeigen eine Muskelschwäche des Schultergürtels
und der Oberarme. Es bestehen Schwierigkeiten beim Über-
kopfarbeiten (Wäscheaufhängen, Tapezieren usw.). Im weiteren
Verlauf kann die Muskelschwäche auf die Beinmuskeln (Hak -
kengang nicht mehr möglich), später auch auf die Beckenmus -
kulatur (Schwierigkeiten beim Treppensteigen) und auf die
Rumpfmuskulatur (Probleme beim Aufrichten aus dem Liegen)
übergehen. Einige Erkrankte beobachten, dass sich die Schwä-
che auf einer Körperseite stärker ausprägt. Dies ist eine durch-
aus typische Beobachtung für FSHD. Insgesamt nehmen die
Muskelsymptome mit den Jahren langsam zu. Nur etwa 20% der
Erkrankten benutzen später für längere Gehstrecken einen
Rollstuhl. Die Lebenserwartung ist in der Regel nicht verkürzt.

Bei 10-30% aller Erkrankten mit FSHD beginnen die Muskel-
symptome bereits im Säuglingsalter oder frühen Kindesalter.
Typisch ist für diese kindliche Form der FSHD eine ausgeprägte
allgemeine Muskelschwäche vor dem 5. Lebensjahr, die insbe-
sondere das Gesicht betrifft. Manchmal wird deshalb der Ver-
dacht auf eine Lähmung der Gesichtsnerven geäußert. Es
kommt im Vergleich zur Erwachsenenform zu einem rasch fort-
schreitenden Verlauf des muskelabbauenden Prozesses. Häufig
ist die Beinmuskulatur schon vor dem 10. Lebensjahr mitbetrof-
fen. Deshalb benötigen viele Erkrankte mit der kindlichen Form
der FSHD als Erwachsene einen Rollstuhl. 
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Ihren Mitgliedern bietet die DGM Informationen über die ver-
schiedenen Krankheitsbilder und deren Behandlungsmöglich-
keiten, die in Form von Informationsbroschüren oder im Inter-
net (www.dgm.org) abgerufen werden können.

Aktuelle Informationen über neue Forschungsergebnisse,
Änderungen im (Sozial-) Recht sowie Erfahrungen Betroffener
enthält die vierteljährlich erscheinende Mitgliederzeitschrift
„Muskelreport“.

Eine Reihe von Betroffenen mit einer FSHD arbeiten auch
aktiv in der DGM mit - z.B. als ehrenamtliche Kontaktpersonen.
In dieser Funktion helfen sie wie die hauptamtlichen Berater
bei medizinischen, sozialen und rechtlichen Fragen und vermit-
teln Kontakte zu Ärzten und anderen Betroffenen.

Auf Initiative der DGM ist die kompetente Diagnosestellung,
Behandlung sowie Erforschung der neuromuskulären Erkran-
kungen in jedem Bundesland durch mindestens ein sog. Muskel-
zentrum gewährleistet.

Mit ca. 7.500 Mitgliedern ist die DGM kein großer und leider
auch kein reicher Verband, der als Selbsthilfeorganisation kaum
öffentliche Fördermittel erhält. Um die beschriebenen Ziele
verwirklichen zu können, benötigt die DGM jedoch viel Geld.

Viele, auch nicht betroffene Mitglieder geben mit ihrem Beitrag
ihrer Verbundenheit mit dem Schicksal der Muskelkranken
Ausdruck. Als Mitglied unterstützen Sie die Arbeit der DGM
nicht nur aus ideeller Sicht. Auf die Mitgliedsbeiträge sowie auf
die großzügigen Spenden von Freunden und Förderern aus
allen Lebensbereichen ist die DGM angewiesen.

Deshalb bitten wir auch Sie herzlich:
Werden Sie Mitglied der DGM!

Helfen Sie mit Ihrer Spende!

Frau Prof. Dr. med. Manuela C. Koch, Marburg

Stand: Januar 2009
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Mitgliedschaft

Ich erkläre meinen Beitritt als Mitglied der 
Deutschen Gesellschaft für Muskelkranke e.V.
Im Moos 4 · 79112 Freiburg

Ich bin Betroffene(r) Ich bin Angehörige(r)

Ich bin Förderer Körperschaft (Unternehmen, Verein)

Name

Vorname

Geburtsdatum

Straße, Hausnummer

Postleitzahl, Wohnort (Firmensitz)

Telefon E-Mail

Kurzdiagnose (für Beratungszwecke)

Jährlicher Mindestbeitrag für Mitglieder

Euro  50,- für Betroffene und Angehörige
Euro  50,- für Förderer
Euro 200,- für Körperschaften (Unternehmen, Vereine)

Ich bezahle einen Zusatzbeitrag von

Euro _____________,______ zum jährlichen Beitrag

Ich zeichne eine einmalige Spende von

Euro _____________,______

Ich bezahle per
Überweisung Konto 777 22 00  BLZ 660 205 00

Bank für Sozialwirtschaft Karlsruhe
Bankeinzug*

Kontonummer BLZ

Kreditinstitut

Datum Unterschrift

* Sie helfen uns, Verwaltungskosten zu sparen, wenn Sie die Option „Bankein-
zug“ wählen. Damit kommt ein noch höherer Anteil der Mittel direkt den
Muskelkranken zugute. Danke!
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Narkoserisiken im Sinne eines Malignen-Hyperthermie-Syn-
droms sind bei Erkrankten mit FSHD nicht beschrieben.
Grundsätzlich sollte aber auch bei Betroffenen mit einer FSHD
eine triggerfreie Anästhesie durchgeführt werden. Da her ist es
empfehlenswert, dass jeder FSHD Erkrankte die behandelnden
Ärzte auf seine Muskelkrankheit aufmerksam macht.

Schwerhörigkeit, Herzbeteiligung und
Veränderungen der Netzhaut
Neben der fortschreitenden Muskelschwäche kann insbeson-
dere bei der kindlichen Form zusätzlich eine Hochtonschwerhö-
rigkeit auftreten. Eine Versorgung mit Hörgeräten sollte wie bei
allen Hörstörungen möglichst frühzeitig erfolgen. Bei einigen
wenigen Patienten kam es auch zu einer Mitbeteiligung des
Herzmuskels oder auch des Herzleitungssystems. Veränderun-
gen der Netzhautgefäße (retinale Mikroangiopathie) sind bisher
nur in wenigen Familien mit FSHD beobachtet worden. Um
diese Veränderungen im Auge nachzuweisen, sind besondere
Untersuchungen der Netzhautgefäße mit einem Kontrastmittel
(Fluoreszenzangiographie) notwendig. Zu einer Verschlechte-
rung des Sehens führen die Gefäßveränderungen nicht.

Diagnostische Maßnahmen
Die Diagnose einer FSHD wird bei der kindlichen Form in der
Regel durch einen Kinderneurologen (Neuropädiater) gestellt
und bei Erwachsenen durch einen Neurologen (Nervenarzt).

Es ist empfehlenswert, wenn sich Betroffene auch in Kliniken
oder Zentren vorstellen, in denen Muskelkranke von besonders
ausgebildeten Ärzten und Physiotherapeuten betreut werden.
Auf Anfrage stellt die DGM e.V. Adressen von Neuromuskulä-
ren Zentren in Deutschland zur Verfügung. In diesen Muskel-
zentren arbeiten Vertreter der DGM e.V. mit Ärzten und
Physiotherapeuten eng zusammen.

Eine eingehende körperliche Untersuchung einschließlich einer
Prüfung der Muskelkraft gibt den wesentlichen Hinweis auf die
Diagnose. Fast alle Erkrankten mit FSHD haben eine Muskel-
schwäche im Gesicht (Test: Stirn runzeln, Backen aufblasen)
und zeigen eine Schwäche in den Schulter- und Oberarmmus -
keln (Test: Kämmen, Pullover ausziehen). 

Aus dem Blut kann das Muskelenzym Kreatinkinase (CK) be -
stimmt werden. Bei FSHD sind die CK-Werte nicht sehr stark
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über der Norm erhöht. Sehr hohe CK-Werte (über 1500 IU/L)
sprechen eher gegen diese Diagnose. 

Hinweisend auf einen muskeldystrophischen Prozess ist eine ver-
änderte elektrische Aktivität der Muskelfasern. Diese wird durch
eine Elektromyographie (EMG) nachgewiesen. Für die Untersu-
chung wird eine sehr feine Nadelelektrode in den be troffenen
Muskel eingestochen. Zur Diagnosesicherung kann es auch hilf-
reich sein, eine Muskelprobe aus Arm oder Bein zu entnehmen
(Muskebiopsie) und mikroskopisch auf Veränderungen in
Muskel- und Nervenfasern zu untersuchen. Da es aber keine
feingeweblichen Veränderungen des Muskelgewebes gibt, die
speziell für FSHD typisch sind, wird meist auf eine Muskelbiop-
sie verzichtet. Die Bestätigung der klinisch gestellten Diagnose
erfolgt letztendlich durch eine molekulargenetische Untersu-
chung.

Therapeutische Möglichkeiten
Eine ursächliche Therapie der FSHD ist bisher nicht möglich,
denn bisher ist noch nicht verstanden wie es zu dem langsamen
Muskelabbau kommt. Versuche, durch Einnahme der Substanz
Kreatin die Muskelkraft zu verbessern und zu erhalten, sind ver-
schiedentlich durchgeführt worden. Bei einigen Patienten hat
sich durch diese Therapie eine leichte Verbesserung der Muskel-
kraft gezeigt. Bevor ein Erkrankter Kreatin oder aber eine noch
andere Substanz ausprobiert, ist es immer ratsam, Rücksprache
mit den behandelnden Ärzten zunehmen. 

Im Vordergrund der Behandlung steht die krankengymnastische
Therapie. Neben einem maßvollen Training der ge schwächten
Muskulatur können Physiotherapeuten auch darüber beraten,
wie im Alltag Überanstrengungen des Muskels und damit
Muskelschmerzen vermieden werden können. Die DGM e.V.
führt Weiterbildungen für Physiotherapeuten durch, die Muskel-
kranke behandeln. Patienten können bei der DGM e.V. erfragen,
welche Therapeuten in ihrer Nähe entsprechend fortgebildet
sind. Gelegentlich kann eine Schulterblattfixation durch einen
erfahrenen Operateur zu einer Verbesserung der Armfunktion
führen. Bei schweren Verlaufsformen ist möglicherweise eine
nächtliche, apparativ-assistierte Beatmung sinnvoll und kann zu
einer Verbesserung der Lebensqualität führen. Für Jugendliche
ist empfehlenswert, die Berufsausbildung so zu planen, dass der
Beruf auch mit zunehmender Muskelschwäche noch ausgeübt
werden kann.
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Vererbung
Die Erkrankung wird autosomal dominant vererbt. Die Fami-
lienvorgeschichte vieler FSHD-Familien zeigt, dass es bereits
Betroffene in der Eltern- und Großelterngeneration gibt. Die
veränderte Erbanlage (= Mutation) kann von Vater oder Mutter
vererbt werden. Töchter und Söhne von Erkrankten haben ein
Risiko von 50%, die Veranlagung zu erben. Es ist davon auszu-
gehen, dass die meisten Anlageträger im Laufe ihres Lebens
Symptome der Erkrankung zeigen werden.

Wenn allerdings die kindliche Form der FSHD diagnostiziert
wird, sind weitere Erkrankte in der Familie meist nicht bekannt.
In der überwiegenden Zahl der Fälle handelt es sich um Neumu-
tationen, d.h. die Genveränderung ist in mütterlicher Eizelle
oder väterlicher Samenzelle neu entstanden. Geschwister haben
deshalb kein erhöhtes Risiko, auch Anlageträger zu sein und zu
erkranken. Allerdings gibt das betroffene Kind die mutierte Erb-
anlage später mit einer Wahrscheinlichkeit von 50% an seine
Nachkommen weiter.

Bei einigen Eltern von Kindern mit kindlicher FSHD gibt es eine
besondere Situation. Vater oder Mutter sind nicht erkrankt, aber
einer von beiden trägt die mutierte Erbanlage in einigen Muskel-
zellen und auch Keimzellen (Eizellen oder Samenzellen). Somit
liegen zwei verschiedene Zellarten vor: Zellen mit einer verän-
derten Erbanlage und Zellen mit einer normalen Erbanlage.
Diese Situation wird als Mosaikstatus bezeichnet. Mosaikträger
weisen keine Muskelschwäche auf, da sie offensichtlich ausrei-
chend gesunde Muskelzellen haben. Sie können aber über ihre
Keimzellen die Mutation an ihre Kinder weitergeben. Kinder
eines Mosaikträgers weisen die Mutation dann in allen Muskel-
zellen auf und werden daher erkranken. Wenn ein Elternteil
Mosaikträger ist, können mehrere Kinder die veränderte Erban-
lage erben und eine FSHD entwickeln.

Molekulargenetik
Die Krankheit wird durch eine genetische Veränderung auf
Chromosom 4 verursacht. Bei Erkrankten zeigt sich eine Ver-
kürzung bzw. ein Fehlen von Erbsubstanz (DNA) am äußersten
Ende des langen Arms eines der beiden Chromosomen 4 (4q35).
Dort findet sich ein DNA-Abschnitt, der aus charakteristischen
Wiederholungseinheiten (D4Z4/KpnI-Kopien) besteht. Wäh-
rend bei Gesunden die D4Z4-Kopienzahl zwischen 11-150 liegt
(p13E11/EcoRI-Fragmentgrößen > 38kb), ist sie bei FSHD-
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Patienten auf 10 und weniger Kopien vermindert (p13E11/
EcoRI-Fragmentgrößen � 38kb).

Hat ein Patient typische Muskelsymptome und zeigt die Erb-
substanz auf einem Chromosom 4 eine D4Z4-Kopienzahl von
10 oder weniger als 10, so liegt nach heutigen Erkenntnissen
eine FSHD vor. Eine Muskelbiopsie zur weiteren Diagnose -
sicherung ist dann nicht mehr nötig. Für den molekulargeneti-
schen Test ist nur eine Blutentnahme erforderlich, da die Erb-
substanz der weißen Blutkörperchen die gesamte genetische
Information eines Menschen enthält. Dieser genetische Test ist
auch hilfreich, wenn der untersuchende Arzt das Vorliegen einer
FSHD bei einem Patienten ausschließen möchte.

Durchgeführt wird der genetische Test in spezialisierten Labo-
ren. Eine humangenetische Beratung des Erkrankten und seiner
Familie durch einen Facharzt/-ärztin für Humangenetik ist in
allen Fällen anzustreben. Es ist auch möglich, dass sich gesunde
Familienangehörige, die älter als 18 Jahre sind, auf ihren Anla-
geträgerstatus testen lassen. Es handelt sich dann um eine prä-
diktive Diagnostik. Eine prädiktive (= vorausschauendende)
Testung von gesunden Minderjährigen sollte vermieden werden,
um dem Kind oder Jugendlichen nicht sein Recht auf Selbstbe-
stimmung und damit auch ein Recht auf Nichtwissen über den
Anlageträgerstatus zu nehmen.

Stand der Forschung
Die veränderte Erbsubstanz des Chromosoms 4 führt wahr-
scheinlich zu einer Fehlregulation von mehreren Genen. Wie es
dadurch zu einer Schädigung des Muskels und zum Muskelab-
bau kommt, ist Ziel der aktuellen Forschung. Mehrere For-
schergruppen weltweit haben sich zum Ziel gesetzt die Ursa-
chen dieser Muskeldystrophie aufzuklären.

Warum sollten Patienten mit FSHD
Mitglieder der DGM werden?
Die DGM ist der älteste und größte Selbsthilfeverband der
Muskelkranken in Deutschland.

Die Ziele der DGM sind:
- Beratung der Betroffenen und ihrer Angehörigen
- Forschungsförderung
- Öffentlichkeitsarbeit und
- Politische Vertretung der Anliegen Muskelkranker.


