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Einleitung

Vorwort

Liebe Leser,

sicherlich haben Sie die veranderte Auf-
machung und den modifizierten Titel des
diesjéhrigen Jahrbuches bemerkt. Dies hat
damit zu tun, dass wir uns entschlossen
haben, den Verlag nach entsprechen-
der wettbewerblicher Ausschreibung zu
wechseln. An der Zielsetzung und am
wesentlichen Inhalt des Jahrbuches &n-
dert sich dagegen nichts. Es geht ganz be-
sonders darum, die Jahresberichte 2009
der Neuromuskuldren Zentren der Deut-
schen Gesellschaft fiir Muskelkranke e.V.
(DGM) der Offentlichkeit vorzustellen. In-
sofern schlieBt dieses Jahrbuch 2009
lickenlos an seine Vorgénger von 1996 bis
2008 an.

Den Neuromuskularen Zentren soll Gele-
genheit gegeben werden, ihre Strukturen
und ihre Aktivitaten in der Betreuung von
Patienten wie auch im Bereich der
Forschung in geeigneter Weise darzu-
stellen. Dies nimmt naturgemall den
groBten Raum des Buches ein. Ferner
finden Sie einen etwas ausfihrlicheren
Beitrag zu einem ausgewahlten Thema,
das flr die Leser des Buches von beson-
derem Interesse sein dirfte. In diesem
Jahr haben wir dem Autor Dr. Joachim W.
Koch aus Leukerbad, Schweiz, Gelegen-
heit gegeben, zum Thema: ,Medizinische

Hannover, Erlangen, Januar 2010

Prof. Dr. Reinhard Dengler

Direktor der Neurologischen Klinik
Medizinische Hochschule Hannover
Vorstandsmitglied der Deutschen
Gesellschaft fur Muskelkranke e.V.

Trainingstherapie bei neuromuskuléren Er-
krankungen* zu berichten.

Im Anhang finden Sie, wie in den voraus-
gehenden Jahrbichern die Liste der Mit-
glieder des Wissenschaftlichen Beirates
und der Ehrenmitglieder der Deutschen
Gesellschaft fur Muskelkranke sowie die
aktualisierte tabellarische Zusammenstel-
lung von wichtigen Adressen der Neuro-
muskuléren Zentren Deutschlands im
Auftrag der DGM und insbesondere auch
deren Sprechstunden fur Patienten mit
Neuromuskuléren Erkrankungen.

Die Herausgeber wiinschen sich, dass das
Jahrbuch 2009 allen Kolleginnen und Kol-
legen in Klinik und Praxis als rasche Orien-
tierungshilfe zur Deutschen Gesellschaft
fir Muskelkranke und deren Neuromusku-
laren Zentren dienen moge. Ferner be-
danken Sie sich ganz herzlich bei der Fir-
ma Sanofi-Aventis Deutschland GmbH fir
die groRziigige finanzielle Unterstiitzung,
ohne deren Hilfe die Entstehung des
Jahrbuches nicht moglich gewesen ware.
Wir hoffen sehr, dass diese schone und,
wie wir glauben, wichtige Tradition auch in
den nachsten Jahren fortgesetzt werden
kann.

Prof. em. Dr. Bernhard Neundorfer
Neurologische Universitatsklinik Erlangen
2. Vorsitzender der Deutschen
Gesellschaft fir Muskelkranke e.V.



Qualitatskriterien fur die Neuromuskularen Zentren der DGM

Qualitatskriterien fur die Neuromuskularen Zentren
der Deutschen Gesellschaft fur Muskelkranke e.V.

(DGM)

Zwingende Voraussetzungen flr ein Neu-
romuskuléres Zentrum der DGM sind:
RegelmaRige ambulante Muskelsprech-
stunden von Neurologen und Neuropadi-
atern sowie stationdre Betten mit der
Maoglichkeit der intensivmedizinischen Be-
treuung einschlieBlich Beatmung.

Die Fachbereiche der Neurologie, Neu-
ropéadiatrie, Kardiologie und Pulmologie
mussen vertreten und eine humangeneti-
sche Beratung mdglich sein.

Zusatzlich gewilinschte Fachbereiche sind
die Orthopadie, Rheumatologie sowie eine
Sozial- und Hilfsmittelberatung und eine
beratende Physiotherapie.

Im Rahmen der diagnostischen Mdglich-
keiten mussen neurophysiologische Unter-
suchungen durchfiihrbar sowie bild-
gebende Verfahren vor Ort mdoglich sein.
Muskelbiopsien sollten vor Ort entnom-
men und untersucht werden kénnen.

Biochemische und molekularbiologische
Untersuchungsverfahren miissen nicht vor
Ort vorgehalten werden und sind auch in
Kooperation mit anderen Zentren moglich.

Allgemeine Voraussetzungen flr ein Neu-
romuskulares Zentrum der DGM sind auch
eine ausreichende Anzahl von Muskel-
kranken in der Betreuung sowie ein regel-
maRiges Sprechstundenangebot.

Innerhalb des Neuromuskuléaren Zentrums
sollen gemeinsame, interdisziplindre
Sitzungen und Fallbesprechungen statt-
finden. Eine Zusammenarbeit mit dem

jeweiligen Landesverband der DGM ist
unbedingt notwendig.

(Kriterien wurden bei der Sitzung der Spre-
cher der Neuromuskulédren Zentren am
27. September 2000 in Baden-Baden
beschlossen.)



Einleitung

DGM-Gutesiegel fir Neuromuskulére Zentren (NMZ)

Im Jahr 2000 hat die DGM erstmals Quali-
tiatskriterien fir Neuromuskulare Zentren
(NM2Z) beschlossen. Diese stellen die Ba-
sis fur die Vergabe eines Giitesiegels dar.
Die Einfihrung eines Gitesiegels verfolgt
das Ziel, bundesweit einheitliche Stan-
dards fur die Diagnose, Behandlung und
Versorgung von Patienten mit neuro-
muskuléren Erkrankungen auf einem quali-
tativ anerkannten Niveau zu prazisieren
und damit sicher zu stellen.

1. Grundlage fir die Struktur und Abl&ufe
eines NMZ ist die am 8. Mai 2006 ver-
abschiedete Geschéftsordnung fur
NMZ.

2. Im NMZ mussen die Fachbereiche
Neurologie, Neuropadiatrie, Klinische
Neurophysiologie, Kardiologie und
Pulmologie vertreten sein. Eine hu-
mangenetische Beratungsmoglichkeit
muss gegeben sein, desgleichen die
Méglichkeit einer Sozial- und Hilfsmit-
telberatung sowie einer beratenden
Physiotherapie. Wo dies nicht vorhan-
den ist, muss es durch Kooperationen
sicher gestellt sein.

3. Die Moglichkeit einer muskel- und ner-
venbioptischen Untersuchung muss
gewahrleistet sein.

4. Die Kooperation mit den Fachgebieten
Orthopadie und Rheumatologie muss
vorhanden sein.

5. Kontinuierliche Betreuung mit regel-
maRigen Spezialsprechstunden sowie
akute Untersuchung beziehungsweise

stationére Aufnahmemdglichkeit von
Patienten mit neuromuskularen Erkran-
kungen durch einen mit diesen Krank-
heiten vertrauten Arzt muss gewahr-
leistet sein.

6. Beidem Leiter des NMZ wird eine min-
destens funfjahrige Erfahrung in der
Behandlung von Patienten mit neuro-
muskuléren Erkrankungen vorausge-
setzt.

7. Beim Initialkontakt wird mindestens ei-
ne einstiindige Konsultation verlangt.

8. Es werden mindestens jeweils 50 Pa-
tienten mit neuromuskuléren Erkran-
kungen pro Jahr behandelt.

9. Es mussen regelmaBige interdisziplina-
re Sitzungen und Fallbesprechnungen
abgehalten werden.

10. Eine Kooperation mit der DGM und ih-
ren Landesverbanden wird vorausge-
setzt. Dies geschieht insbesondere
durch
e Teilnahme des Sprechers an der

Sprecherratssitzung,

» regelméfige aktive und passive Teil-
nahme an Kongressen, Fortbil-
dungsveranstaltungen und Patien-
tentreffen der DGM und seiner
Landesverbéande,

* regelméRige Einladung der Landes-
verbandsvorsitzenden und/oder
dessen Vertreter zu den interdiszipli-
néren Sitzungen.

11. Es missen eine behindertengerechte
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Ausstattung der Raumlichkeiten und
Pflegemdglichkeiten vorhanden sein.

12. Die NMZ erstellen jahrlich einen
Bericht tber ihre Aktivitaten und Uber-
lassen diesen der Geschéftsstelle der
DGM zur weiteren Verwendung. Der-
zeit findet dieser Eingang in das Jahr-
buch der Deutschen Gesellschaft fiir
Muskelkranke e.V.

13. Die Einhaltung der Gutekriterien wird
durch einen schriftlichen Bericht und
stichprobenhafte Priifungen gewahr-
leistet.

Arbeitsgruppe zur Erstellung der
Kriterien fir ein Gltesiegel:

Prof. Dr. Andreas Engelhardt, Oldenburg
Horst Ganter, DGM Freiburg

Prof. Dr. Walter Haupt, K&ln

PD Dr. Arpad von Moers, Berlin

Prof. Dr. Bernhard Neunddrfer, Erlangen
Prof. Dr. Karlheinz Reiners, Wirzburg

Nicht-zertifizierte NMZ kdnnen als Muskel-

sprechstunde geflihrt werden (siehe An-
hang).

10



Einleitung

Neuromuskulare Zentren in Deutschland benannt von
der Deutschen Gesellschaft fur Muskelkranke e.V.
(DGM)

Lot
enburg-Vorpommern
-

Dresden

Homburg/Saar

Heidelberg-Mannheim-
Ludwigshafen

@ Standorte der Muskelzentren

11



Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke e.V. (DGM)

Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke e.V. (DGM)

Im Jahr 2009 hat die DGM im Rahmen der
Gutesiegel fur Neuromuskulére Zentren mit
der Begehung von insgesamt sechs Zen-
tren einen weiteren Schritt zur Qualitatsver-
besserung getan. Alle Begehungen verlie-
fen positiv und bestérkten den guten Ein-
druck der NMZ. Zwei Zentren erhielten im
Berichtszeitraum neu das Gutesiegel. Es
sind dies die Zentren Mainz und Thuringen.

Nachdem zum Ende des Jahres 2008 der
Gemeinsame Bundesausschuss die Kon-
kretisierung des Antragsverfahrens flir eine
Spezialambulanz nach § 116b SGB V ver-
abschiedet hatte, war es notig, mit einer
Eingabe beim Bundesgesundheitsministe-
rium darauf hinzuwirken, dass auch die
beim Beschluss zunéchst nicht Gibernom-
menen Indikationen, insbesondere die
Myositiden, noch Aufnahme finden. Dies
gelang in einer weiteren Sitzung des G-BA
Anfang 2009. Damit sind die Voraussetzun-
gen geschaffen, dass die NMZ eine gute
Antragsbasis haben um damit strukturelle
Verbesserungen fur die Zentren herbeifuih-
ren kénnen.

Die Verdoppelung des Forschungsetats auf
jetzt 200.000 Euro brachte erwartungsge-
man vermehrt Forschungsantrage, die wei-
testgehend positiv beschieden werden
konnten. Der Vorstand hat im Jahr 2009
beschlossen, fir Forschungsantrage in Zu-
kunft zwei Stichtage pro Jahr (31. Marz
und 30. September) einzufiihren, vor allem
um vergleichend besser entscheiden zu
kénnen.

Die Bundesgeschéftsstelle hat den Quali-
tatsmanagement-Prozess mit der Verab-
schiedung eines Qualitdtsmanagement-
Handbuches abgeschlossen. Wichtigstes
Ziel war es, neben der Standardisierung
der Ablaufe auch Qualitatskriterien fir die
Beratungsarbeit zu entwickeln.

12

Die Stelle im Medizinreferat war langere
Zeit des Jahres nicht besetzt. Sie soll zum
Jahresbeginn 2010 neu besetzt werden.

Die DGM st an einem Forschungsprojekt
im Bereich der modellhaften Versorgung
am Beispiel der ALS beteiligt. Das Projekt
Servcare_ALS (www.servcare-projekt.de)
wird mit insgesamt flinf beteiligten Organi-
siationen, darunter die ALS-Ambulanz der
Charité unter der Federfiihrung des IAQ,
Fraunhofer Institut Stuttgart, durchgefiihrt.

Das Jahr 2009 war gepréagt durch eine Viel-
zahl wichtiger Kongresse. Den Anfang
machte im Marz in Darmstadt der Kon-
gress des Wissenschaftlichen Beirates der
DGM, der alle zwei Jahre stattfindet und
bei dem neben den jahrlich vergebenen
Forschungspreisen auch wieder der Du-
chenne-Erb-Preis der Deutschen Gesell-
schaft fir Muskelkranke vergeben wurde.

Hervorzuheben sind noch die Internationa-
len Kongresse fir Myotone Dystrophie
(IMDC-7) im September in Wirzburg und
der ALS-Kongress im Dezember in Berlin
(International Symposium on ALS/MND).

Horst Ganter
Bundesgeschéftsfuhrer

Anschrift:

Deutsche Gesellschaft fur Muskelkranke
e.V. (DGM)

* Bundesgeschéftsstelle

» Medizinreferat

» Sozialberatung

» Hilfsmittelberatung

Im Moos 4

79112 Freiburg

Tel.: 07665/9447-0
Fax: 07665/9447-20
Internet: www.dgm.org
E-Mail: info@dgm.org
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Jahresberichte der Neuromuskularen Zentren
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Neuromuskukares Zentrum Bayern-Mitte

Neuromuskukares Zentrum Bayern-Mitte

Leiter/Sprecher:

Prof. Dr. D. Heuf3 und Prof. Dr. R. Schroder
Neurologische Klinik der Friedrich-Alexan-
der-Universitat Erlangen-Nurnberg

Neuromuskulares Zentrum / For-
schungs-Netzwerk Neuropathien und
Myopathien an der Neurologischen
Klinik der Universitat Erlangen

Das Neuromuskulére Zentrum ist eine in-
terdisziplindre Einrichtung zur fachuber-
greifenden Diagnosestellung, Behandlung
und Erforschung von neuromuskularen Er-
krankungen. Das Zentrum ist an der Neu-
rologischen Klinik angesiedelt und arbeitet
eng mit den Ubrigen Einrichtungen des
Uniklinikums und mit der Deutschen Ge-
sellschaft fir Muskelkranke e.V. (DGM) zu-
sammen.

Das Neuromuskuldre Zentrum bietet
Spezialsprechstunden fir Patienten mit
entzindlichen und erblichen Polyneu-
ropathien und Muskelerkrankungen, mit
Motoneuronerkrankungen und fir die
Beatmung von Patienten mit Neuro-
muskuléren Erkrankungen wie Muskeldys-
trophien und Amyotrophische Lateral-
sklerose. Das Angebot wird durch die
physiotherapeutischen und sozialen Ein-
richtungen im Zentrum abgerundet.

Forschungsaktivitaten

Prof. Dr. Heul3

e |ZKF-Untersuchungen zu degenerativen
und entzundlichen Verdnderungen der
Myopathie in Proteinkinase CK2-defi-
zienten Muskeln-Kooperation mit dem
Insitut fr Biochemie

e Inflammation und Apoptose bei der
vaskulitischen Neuropathie und Myositi-

14

den/Signaltransduktion mononukleéarer
Zellen

e Phéno- und Genotypisierung einer auto-
somal rezessiven Form der hereditéren
motorischen und sensiblen Neuropathie
(ARCMT2B) Typ 2 in einer costaricani-
schen Familie

* Phéno- und Genotypisierung einer auto-
somal dominanten Form der HMSN mit
einer neuen Tyrl45Ser Mutation im
MPZ-/PO-Protein in einer costaricani-
schen Familie

Prof. Dr. Schroder

Das wissenschaftliche Hauptarbeitsgebiet
ist die Gruppe der hereditaren Proteinag-
gregationsmyopathien auf der Basis von
Desmin- und VCP-Mutationen. Fur die
Forschungsarbeiten auf diesem Gebiet
wurde im Oktober 2009 von der
Deutschen Forschungsgemeinschaft eine
ortsungebundene Forschergruppe (FOR
1228, Thema: Molecular Pathogenesis of
Myofibrillar Myopathies) bewilligt. Die
zunéchst Uber einen Zeitraum von drei
Jahren bewilligte Forderung unterstutzt
acht themenbezogene Einzelprojekte an
den Universitaten Erlangen, Wirzburg,
Minchen, Heidelberg, Bonn, Bochum,
Kéln und Wien. Die Universitat Erlangen
fungiert hierbei als Sprecheruniversitat der
Forschergruppe.

Projekte der Orthopadischen Klinik

Prof. R. Forst und Mitarbeiter

» Langzeitresultate nach operativer Behand-
lung der unteren Extremitaten bei Patien-
ten mit Duchenne-Muskeldystrophie

* Langzeitresultate nach Skolioseopera-
tionen bei Patienten mit Muskel-
erkrankungen
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* biomechanische Testung des Teleskop-
stabes

* makroskopische und mikroskopische
Pathologie des Tractus iliotibialis bei Du-
chenne-Muskeldystrophie

e Behandlung von FuRdeformitaten bei
HMSN und Friedreich Ataxie

* psychologische Untersuchung zur
Krankheitsbewaltigung und Lebenszu-
friedenheit bei Patienten mit Duchenne-
Muskeldystrophie

» ergotherapeutische Studie zur Funkti-
onsfahigkeit der oberen Extremitéten bei
Patienten mit Muskelerkrankungen

* Analyse von Gebiss- und Kieferverande-
rungen bei Patienten mit Duchenne-
Muskeldystrophie und spinalen Muskel-
atrophien

Schwerpunkte Fachklinik Herzogen-
aurach

Dr. Schupp und Mitarbeiter

Die Fachklinik Herzogenaurach hat als
neurologische Rehabilitationseinrichtung
den Forschungs- und Interessenschwer-
punkt im Nachweis der Wirksamkeit phy-
sio-, ergo-, sprach-, schlucktherapeuti-
sche MafRnahmen sowie der (neuro)psy-
chologischen Behandlung. Skalen zur

Beurteilung von langfristigen Krankheits-
verlaufen (zum Beispiel neuromuscular
symptom score, MRC Kraftgrade, Parese-
grade, Barthel-Index) scheinen fur die Er-
fassung von Therapieerfolgen kurzzeitiger
intensiver Rehabilitationsmalnahmen bei
neuromuskularen Erkrankungen wenig hilf-
reich zu sein. So werden hier Evaluations-
skalen eingesetzt, die die subjektive Wirk-
samkeit der Therapieformen untersuchen
mit dem Ziel, bei neuromuskuléren Erkran-
kungen ein effektives und individuelles Be-
handlungskonzept konservativer Mal3nah-
men zu erarbeiten.

Schwerpunkte der Neurologischen

Klinik am Krankenhaus Rummelsberg

PD Dr. Winterholler

« Schlaflaboruntersuchungen

» diagnostische Abklarung von neuro-
muskuléren Erkrankungen

* Heimbeatmungsbehandlung von Pati-
enten mit neuromuskuléren Erkrankun-
gen

Konzepte der Neurologischen Abtei-
lung der Kiliani-Klinik Bad Windsheim
siehe www.dr-becker-klinikgesellschaft.de
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tation 2009; 30: E490-499

Goebel HH, Miller HD, Schroder R. Congenital
and other myopathies. Pathologe 2009; 30:
365-369

HeuR D, Auer-Grumbach M, Haupt W, Léscher
W, Neundorfer B, Rautenstraufle B, Renaud S,

Sommer C. Guidelines of the German Society of
Neurology — Diagnosis of Polyneuropathies. Akt
Neurol 2009; 36: 1-11

Lammer A, Heuss D, Maurer M, Schramm A. Di-
stal-atrophe Paresen, HohlfiiRe und CK-Erho-
hung - ein differentialdiagnostisches Update.
Klin Neurophys 2009;40: 204-206

Leal A, Huehne K, Bauer F, Sticht H, Berger P,
Suter U, Morera B, Del Valle G, Schroder R,
Schoser B. Myofibrillar myopathies: a clinical
and mypathological guide. Brain Pathol. 2009;
19: 483-492
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Neuromuskulares Zentrum Bayern Sud

Leiter:

Prof. Dr. W. Muller-Felber

Oberarzt der von Haunerschen Klinik flr
Kinder- und Jugendmedizin
Ludwig-Maximilians Universitat Minchen

Stellvertreter und Sprecher:

PD Dr. B. Schoser

Oberarzt des Friedrich-Baur-Instituts der
Neurologischen Klinik
Ludwig-Maximilians Universitat Munchen

Im Mittelpunkt der Aktivitdten des Neuro-
muskularen Zentrums Bayern Sud stand
die umfassende medizinische Betreuung
von Patienten mit neuromuskularen Er-
krankungen. Neben der engen Klinischen
und wissenschaftlichen Kooperation der
beteiligten Institutionen ist die Kontinuitat
der guten Zusammenarbeit mit den Pa-
tientenvertretern und des Landesverban-
des Bayern der DGM festzustellen. Im
Jahr 2009 fanden keine Personaldnderun-
gen statt.

Veranstaltungen 2009

* Sonderkolloquium des Friedrich-Baur-
Institutes 23. Mai 2009: Diagnostik und
Therapie neuromuskularer Erkrankun-
gen

e 44. Myologisches Kolloquium am 10.
Juni 2009 Neues zur Pathogenese und
Therapie der Einschlusskdrpermyositis,
Dr. Jens Schmidt, Neurologische Univer-
sitatsklinik Gottingen

* 90. Neuromuskulares Seminar 22. Juli
2009

* 45. Myologisches Kolloquium am 23.
November 2009: Autophagy and its pos-
sible role in the pathogenesis of Pompe
disease, Prof. Nina Raben, NIANS/NIH,
Bethesda, USA
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e 91. Neuromuskulares Seminar 9. De-
zember 2009

Klinische Studien

Untersuchung der Muskelschadigung
und des Krankheitsverlaufs bei Patien-
ten mit Gliedergurtelmuskeldystrophie
Typ 21 (FKRPopathie, LGMD2I) mittels
Magnetresonanztomographie (MRT)
und Magnetresonanzspektroskopie
(MRS)

Das Friedrich-Baur-Institut wird Studien-
zentrum in dieser multizentrischen Studie
im Rahmen des EU-Netzwerks TREAT-
NMD. Die weiteren beteiligten Studienzen-
tren befinden sich in Newcastle, London,
Paris und Kopenhagen. Ziel ist es, mittels
einer multizentrischen Querschnittsstudie
nicht-invasive Untersuchungstechniken zu
evaluieren, um Muskelschadigung und
Verdnderungen bei LGMD2I quantifizieren
zu konnen. Dies ist mdglicherweise ein
nutzliches Verfahren, um den Erfolg einer
Behandlung oder Therapie zu untersu-
chen. Erreicht werden soll dies durch die
Durchfuhrung von statischen MRTs der
unteren Extremitdten von Patienten mit
LGMD2l und dem Vergleich mit
passenden Normalkontrollen. Dokumen-
tiert werden in dieser longitudinalen Studie
die Veranderungen im Muskel im Verlauf
und das Ausmal der Beteiligung be-
stimmter Muskelgruppen. Dieser erste Teil
wird auf einer semiquantitativen Auswer-
tung basieren, die untersucherabhéngig
ist. Der zweite Teil der Studie soll dazu
dienen, das AusmaR der pathologischen
Veranderungen im Muskel der Patienten
zu quantifizieren; dies soll anhand des
Fettanteils im Muskel beurteilt werden.
Das Verfahren, das in dieser Studie ange-



Jahresberichte der Neuromuskularen Zentren

wandt werden soll, ist die 3-Punkt-Dixon-
Technik. Diese Technik erlaubt es, die Fett-
infiltration quantitativ und unabhéngig vom
Untersucher zu bestimmen. Auf diese Wei-
se erhdlt man sowohl qualitative als auch
quantitative Messungen.

Deflazacort bei Dysferlinopathien
(LGMD 2B / Miyoshi Myopathie)

Walter MC

Diese kontrollierte Studie ist ein Teilprojekt
innerhalb des Muskeldystrophie-Netz-
werks (www.md-net.org), das im Rahmen
der ,Netzwerke fur seltene Erkrankungen*
beim Bundesministerium fur Bildung und
Forschung (BMBF) seit 2003 gefordert
wird. Die vorliegende Studie wurde zur Er-
fassung des natirlichen Krankheitsver-
laufs in einer einjahrigen Vorphase der
Studie sowie zur Evaluation des thera-
peutischen Nutzens und der Neben-
wirkungen von Dezflazacort bei Patienten
mit Dysferlinopathie (LGMD 2B/MM) ge-
plant. Die Studie wurde abgeschlossen
und wird noch statistisch ausgewertet, mit
der Publikation der Ergebnisse ist Anfang
2010 zu rechnen.

International Myositis Assessment and
Clinical Studies (IMACS) Group - Stu-
die zum naturlichen Krankheitsverlauf
bei sporadischer Einschlusskérpermyo-

sitis (s-IBM)
Walter MC, Krause S
Zahlreiche unterschiedliche, nicht

miteinander vergleichbare MaRstabe und
Kriterien wurden weltweit in verschiede-
nen IBM-Studien verwendet, was oft zu
widerspriichlichen Ergebnissen gefuhrt
hat. Um in Zukunft die Durchfuihrung Klini-
scher Studien zu erleichtern und damit die
positive Wirksamkeit neuer Therapien in-
ternational einheitlich feststellen zu koén-
nen, wurde die ,International Myositis As-
sessment and Clinical Studies (IMACS)
Group“ gegriindet, eine Gruppe von Spe-

zialisten auf dem Gebiet der Muskeler-
krankungen beziehungsweise Muskelent-
ziindungen. IMACS hat eine Reihe von
Frageb6gen und Untersuchungsrichtlinien
fur klinische Studien bei entziindlichen
Muskelerkrankungen entwickelt, die bis-
lang noch nicht bei IBM-Patienten aus-
gewertet wurden und die aktuell bei Pa-
tienten mit sporadischer IBM getestet wer-
den.

Verlaufsstudie bei hereditarer spasti-
scher Spinalparalyse (HSP)

Klopstock T, Heck S, Strigl-Pill N, Dimitri-
adis K

Verlaufsstudie zum naturlichen Verlauf und
zur Entwicklung von Progressionsmarkern
bei HSP im Rahmen von GeNeMove. Bis-
lang konnten 31 Patienten und Angehdrige
eingeschlossen werden.

Verlaufsheobachtung Enzymersatzthe-
rapie bei Glykogenspeichererkrankung
Typ 2

Stigl-Pill N, Konkol B. Strothotte S, Schiitz
C, Miillert-Felber W, Schoser B

Seit September 2006 wird die Enzymer-
satztherapie bei adulten Patienten durch-
geflhrt. Es erfolgt eine ausfihrliche Doku-
mentation. Nationale 1-Jahres Resultate
wurden 2009 publiziert. Eine Fortfihrung
fur 2 weitere Jahre wurde beschlossen.

Multizenter-Studie zu MUSK- und
ACHR-AnNtikdérper negativer Myasthe-
nia gravis

Kroger S, A. Melms, B. Schalke, Schoser B
Seit Sommer 2008 wird in Kooperation mit
dem Physiologischen Institut der LMU ei-
ne multizentrische Studie bei Patienten mit
Doppelantikdrper-negativen MG in Tibin-
gen, Regensburg und Miinchen durchge-
fuhrt. Ziel ist es, neue Antikorper bei dieser
Patientengruppe aus dem Serum zu isolie-
ren.
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Forschungsprojekte

Molekulare Ursachen und Pathomecha-
nismen bei hereditéaren Myopathien
und Neuropathien
Walter MC, Reilich P, Schlotter-Weigel B,
Schoser B
Im Rahmen internationaler Forschungsko-
operationen werden verschiedene innova-
tive Anséatze wie klinische und morpholo-
gische Untersuchungen, molekulare und
zellbiologische Studien, Zell- und Tier-
modelle verfolgt, um die folgenden Ziele
zu erreichen:

« weitere Charakterisierung der phanoty-
pischen Auspragung und der molekula-
ren Basis von hereditdren Myopathien
und Neuropathien, Untersuchung der
pathophysiologischen Mechanismen
dieser Erkrankungen

* Generierung von Zell- und Tiermodellen
dieser Erkrankungen, um auf der Basis
pathophysiologischer Daten zur Ent-
wicklung neuer Therapien beizutragen

» prazise Definition des phéanotypischen
Spektrums einzelner hereditérer Myopa-
thien und Neuropathien, um die Klini-
schen und morphologischen Diagnose-
kriterien zu verbessern

e Suche nach neuen, phanotypisch ho-
mogenen Subgruppen, die gegebenen-
falls eine Identifizierung neuer Gene er-
lauben

» Zielgerichtete Suche molekularer Defek-
te bei bereits bekannten und bei Kandi-
daten-Genen

Etablierung von Genotyp/Phénotyp-Korre-

lationen und prognostischer Kriterien

Pathogenese der sporadischen Ein-
schlusskérpermyositis (s-1BM) und der
hereditéren Einschlusskérpermyopa-
thie (h-IBM)

Walter MC, Krause S

Die sporadische Einschlusskdrpermyositis
(sIBM) ist die haufigste entziindliche
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Muskelerkrankung bei Patienten tber 50
Jahren. In seltenen Fallen liegt der
Erkrankung eine erbliche Ursache zu-
grunde. Bei der HIBM (hereditére IBM,
OMIM 603824) finden sich Mutationen im
GNE-Gen, bei der IBMPFD (IBM assoziiert
mit M. Paget und frontotemporaler De-
menz, OMIM 167320) wurden Mutationen
im VCP-Gen beschrieben. Die Analyse der
subzellulédren Lokalisation und der funk-
tionellen Enzymbiochemie von GNE und
VCP im Patientenmuskel soll dabei helfen,
nicht nur die Vorgénge zu verstehen, die
zur hereditaren IBM flihren, sondern auch
diese neuen Erkenntnisse auf die Patho-
genese der sporadischen IBM zu Ubertra-
gen. Bei der IBMPFD fanden sich im Tier-
modell und in Muskelzellen von Patienten
Hinweise auf eine Stérung der Myosin-Fi-
lamentbildung. Das Ansprechen auf eine
immunsuppressive oder immunmodula-
torische Therapie ist bei IBM-Patienten
sehr heterogen. Unsere Ergebnisse sollen
ein detailliertes Verstandnis der moleku-
laren Pathogenese férdern, um neue,
verbesserte Therapiestrategien zu ent-
wickeln.

Pathologische Proteinaggregatforma-
tion — Mechanismen, Pravention und
Therapie

Walter MC, Thirion C, Reilich P, Schessl J,
Schoser B

Pathologische Proteinaggregate sind mor-
phologisch charakteristisch fir myofibril-
lare Myopathien. Wir planen, den gemein-
samen Pathomechanismus, der zur
Proteinaggregation bei myofibrillaren Myo-
pathien flhrt, aufzuklaren, neue therapeu-
tische Ziele zu identifizieren und durch
molekulare oder pharmakologische Ansét-
ze die Proteinaggregation insbesondere
bei Desminopathien und Reducing Body
Myopathie/XMPMA zu verhindern oder
riickgéangig zu machen.

Aktuell wurde von der Deutschen For-
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schungsgemeinschaft eine Forscher-
gruppe zum Thema ,,Molecular Pathogen-
esis of Myofibrillar Myopathies -
FOR1228“ fur zundchst drei Jahre bewil-
ligt, zwei Projekte innerhalb der Forscher-
gruppe sind am Friedrich-Baur-Institut
lokalisiert: Scanning for intensely fluores-
cent targets (SIFT): a new tool to study
pathological protein aggregate formation
in MFM and its reversal through pharma-
cologic intervention (Walter MC, Thirion C),
und FHL1-related reducing-body myopa-
thy and other genetic forms of myofibrillar
myopathies: composition of pathological
protein aggregates revealed by laser cap-
ture microdissection and subsequent pro-
teomic analysis (Schessl J, Kress W,
Schoser B).

Muskeldystrophie-Therapieforschung
am GroRtiermodell

Walter MC

Die weltweit haufigste erblich bedingte
Muskelerkrankung beim Menschen ist die
Duchenne-Muskeldystrophie (DMD). In
Deutschland leben etwa 10.000, in Europa
etwa 100.000 DMD-Patienten. DMD be-
ginnt im Vorschulalter und fiihrt zu langsa-
mer, aber unweigerlich fortschreitender
Degeneration von Skelett-, Herz- und
Atemmuskulatur. Die Betroffenen erleiden
einen zunehmenden Kraftverlust, Lahmun-
gen und schwere Behinderung sowie eine
deutliche Verringerung der Lebenserwar-
tung mit enormen EinbulRen der Lebens-
qualitat fir die Betroffenen und ihre Fami-
lien. DMD ist eine Modellerkrankung flr
die groRBe Zahl weiterer, genetisch und
klinisch heterogener degenerativer Er-
krankungen der Muskulatur.

In den letzten Jahren wurden entschei-
dende Fortschritte in der Aufklarung
molekularer Mechanismen der Krankheits-
entstehung bei Muskeldystrophien ge-
macht, der Transfer praklinisch validierter
Behandlungskonzepte in die klinische Ent-

wicklung erfordert jedoch erhebliche logis-
tische und finanzielle Mittel und ist nur fur
ausgewahlte Therapieansatze moglich. Es
besteht daher ein Bedarf, an einem Aus-
wabhlinstrument, das in der Lage ist, die
Machbarkeit und Wirksamkeit der entwi-
ckelten Therapieansétze zu Uberprufen
und somit erfolgreiche Konzepte fur klini-
sche Studien herauszufiltern. Offene Fra-
gen, die nicht oder nur ansatzweise im
Mausmodell gelést werden konnen, be-
treffen insbesondere die systemische
Applikation der Therapeutika, Wechsel-
wirkungen mit dem Immunsystem und
Vertraglichkeit. Das zu verwendende Mo-
dell fur solche Studien muss daher hin-
sichtlich der Physiologie und Gendefekt
dem menschlichen Patienten &hnlich sein.
Gegenstand dieses Projekts ist die Gene-
rierung eines GroRtierschweinemodells fir
Muskeldystrophieforschung und Thera-
pieentwicklung. Das Muskeldystrophie-
schwein stellt ein weltweit einmaliges, in-
novatives Modelltier dar, mit dessen Hilfe
die Erprobung neuer Therapieansatze und
Wirksubstanzen fiir die bisher unheilbare
Gruppe an Muskeldystrophieerkrankun-
gen und Muskelschwund bei chronischen
Erkrankungen wie Krebs und AIDS in Bay-
ern vorangetrieben werden soll.

Patientenregister fur Muskeldystrophie
Duchenne (DMD) und Spinale Muskela-
trophie (SMA)

Walter MC, Baumeister S

Im Rahmen des européischen Netzwerks
TREAT-NMD (www.treat-nmd.eu) werden
weltweit Patientenregister fir SMA, DMD
und andere, seltenere Muskelerkrankun-
gen eingerichtet. Fur die Patientenregister
fir DMD und SMA hat man sich auf eine
international harmonisierte Liste an Daten
geeinigt, die in nationalen Registern er-
fasst und in einem globalen Register
gesammelt werden. Anhand dieser globa-
len Datenbank mit Sitz in Montpellier,
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Frankreich, kdnnen klinische Studien ge-
plant und die Rekrutierung von Patienten
vereinfacht werden. Die Regelungen bei
Anfragen durch Dritte an die globale
Datenbank werden durch eine ,,Charter*
reguliert. Ein ,,Oversight Committee”, das
zusammengesetzt ist aus Wissenschaft-
lern, Arzten und Représentanten von Pa-
tientenorganisationen, entscheidet uber
die Nutzung der Daten durch akademische
Forschung und Industrie.

Am Friedrich-Baur-Institut der LMU Min-
chen wurden die deutschen Patientenre-
gister fur Muskeldystrophie Duchenne und
Spinale Muskelatrophie eingerichtet und
stehen seit April 2007 online unter
www.dmd-register.de beziehungsweise
www.sma-register.de zur Registrierung zur
Verfugung. Die Registrierung kann von be-
troffenen Patienten beziehungsweise de-
ren Eltern online selbst durchgefuihrt wer-
den. Ende 2009 waren bereits fast 1.000
Patienten registriert, was den grofRRen Er-
folg dieses Projekts widerspiegelt. Auf na-
tionaler Ebene konnte das Register bereits
zur Rekrutierung von Patienten fur die Kli-
nische Studie mit PTC124 sowie fir zwei
KardioMRT-Studien genutzt werden. Mit-
hilfe des globalen Registers wurden Anfra-
gen zur Planung von internationalen Exon-
Skipping-Studien bearbeitet.

Derzeit befindet sich am Friedrich-Baur-
Institut auch das globale Patientenregister
fur FKRPopathien (Walter), Mitochondri-
opathien (Klopstock), und Myotone Dys-
trophien (Schoser) im Aufbau. Das Patien-
tenregister wird ebenfalls online erreichbar
sein und in mehreren Sprachen zu Verfi-
gung stehen. Ziel auch dieses Patienten-
registers ist die erleichterte Planung inter-
nationaler klinischer Studien.
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mitoNET — Deutsches Netzwerk fur
mitochondriale Erkrankungen
Klopstock T, Schubert M

Seit Anfang 2009 wird vom BMBF ein
deutsches Netzwerk fur mitochondriale Er-
krankungen (mitoNET) gefordert. Die Koor-
dination dieses Netzwerkes erfolgt Uber
das Friedrich-Baur-Institut (Koordinator:
Prof. Klopstock; Operating Manager: Dr.
M. Schubert).

Vorhabensziel: Das (bergeordnete Ziel
des mitoNET-Verbundprojekts ist der Auf-
bau eines Netzwerkes aus Klinikern und
Grundlagenwissenschaftlern zur Verbes-
serung der medizinischen Versorgung von
Patienten mit mitochondrialen Erkrankun-
gen.

Arbeitsplanung: Um dies zu erreichen,
sind folgende Schritte geplant: I) Aufbau
eines nationalen klinischen Netzwerkes
aus Neurologischen und Péadiatrischen Kli-
niken flr die Rekrutierung und Phanotypi-
sierung von Patienten, Errichtung eines
web-basierten Patientenregisters und
Durchfiihrung longitudinaler Studien; II)
umfassende Sammlung und Lagerung von
Biomaterialien inklusive DNA, RNA und
Myoblasten, die Wissenschaftlern inner-
halb und auBerhalb des Netzes zur Verfi-
gung gestellt werden kdnnen; Ill) Verbes-
serung des diagnostischen Armamentari-
ums, unter anderem mit neuen Assays zur
Quantifizierung mitochondrialer Proteine
und mitochondrialer Morphologie, mit
Hochdurchsatz-Genotypisierung und mit
einem systembiologischen Ansatz; IV) In-
vitro-Untersuchungen neuer Therapien in-
klusive einem Ansatz zur Verbesserung
des Atmungsketten-Defekts durch Indukti-
on des ,peroxisome proliferator-activated
receptor pathway“ mit Fibraten und einem
Ansatz zur ldentifizierung von Strategien
gegen die Propagation von mtDNA-Muta-
tionen; V) verstarkte Zusammenarbeit von
Grundlagenwissenschaftlern und Klinikern
zur Forderung von Synergie-Effekten, in-
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terdisziplindren  Kooperationsprojekten
und Trainings-Initiativen; und vi) MalRnah-
men zur Erhdhung der o6ffentlichen und
professionellen Aufmerksamkeit fir mito-
chondriale Erkrankungen.

Geplante Ergebnisse: Die Fortschritte in
den Einzelprojekten und der durch den
Verbund zu erwartende Mehrwert hinsicht-
lich Kollaboration, Synergie und Kommu-
nikation werden zu einer Verbesserung
von Diagnostik, Therapie und Versorgung
von Patienten mit mitochondrialen Erkran-
kungen fuhren.

Neuere diagnostische und therapeu-
tische Moglichkeiten

Neue immunmodultorische Therapien bei
Myositiden

Ungeachtet der unterschiedlichen patho-
physiologischen Grundlagen ist die Thera-
pie der autoimmunen Myositiden im Sinne
einer ungezielten Immunsuppression bis-
her identisch. Aktuell ricken gezielter in die
Pathophysiologie der Erkrankung eingrei-
fende Substanzen in den Vordergrund, wie
zum Beispiel Rituximab (MabThera®, mo-
noklonaler anti-human CD20+AK gegen
B-Zellen) und Tacrolimus (Prograf®, Calci-
neurin-Inhibitor). Es gibt einige Fallberichte
bei therapierefraktdren Myositiden, aber
noch keine publizierten kontrollierten Stu-
dien. Nach unseren eigenen Erfahrungen
zeigte Rituximab bei Patienten mit Jo-
1-Syndrom eine gute Wirksamkeit hin-
sichtlich der Besserung von Kraft und All-
tagsaktivitdten-Scores, bei Dermato-
myositis/Polymyositis und Einschluss-
koérpermyositis sieht man ein weniger
deutliches Ansprechen. Zur Beurteilung
des therapeutischen Effekts von Rituxi-
mab ist bei sporadischer Einschlusskor-
permyositis eine Therapiestudie geplant.
Fur Tacrolimus gibt es eine positive retro-
spektive Studie bei 15 Patienten mit Anti-
synthetasesyndromen sowie einige weni-
ge Fallberichte bei Dermato- und Poly-

myositis. Unsere eigenen Erfahrungen
zeigen ein gutes Ansprechen bei thera-
pierefraktarer Myasthenia gravis, wahrend
das Outcome bei den Myositiden noch
nicht abschlieBend beurteilbar ist. Die ad-
juvante Therapie mit Leflunomid hat sich
bei einigen Fallberichten mit therapiere-
fraktarer Dermatomyositis als hilfreich er-
wiesen.

Myotonien und Myotone Dystrophien
Schoser B, Schmidt A, Kirzinger L
Arbeiten zur CUG-Bindungsprotein-Ex-
pression in DM2 Myoblasten, die abnorme
zytoplasmatische Megaproteinkomplexe
nachweisen konnten und einer verander-
ten Proteindegradation unterliegen, wur-
den erweitert (Kooperation Luba Timchen-
ko, Houston, USA, lan Holt und Glenn
Morris, UK). Ergénzend erfolgen Untersu-
chungen anderer Repeat-Erkrankungen
sowie zu Stress- und Autophagiemodel-
len.

DGM-geforderte klinische Studien zum
Narkoserisiko und Lipidstoffwechsel und
Risikofaktoren wurden abgeschlossen. Die
Daten sind zur Publikation angenommen
und werden Ende 2009 verdffentlicht.
Zuséatzlich erfolgte der Pilotaufbau eines
nationalen Registers flir DM1+2. Dieses
Register wird in das TREAT-NMD Pro-
gramm integriert werden konnen. Die
Charakterisierung einer neuen nicht-dys-
trophischen, schmerzhaften Myotonie-
Form wird fortgefihrt.

Lipidmyopathien — SysMBO

Skuban T, Klopstock T, Schoser B

Ein seit Juli 2009 durch das BMBF gefor-
dertes Projekt SysMBO soll die Gruppe
der seltenen Lipidmyopathien und die Sta-
tininduzierten Myopathien phanotypisch
und genotypisch charakterisieren. Im Rah-
men dieses Projektes besteht eine wissen-
schaftliche Kooperation zum Helmholtz-
Zentrum Miinchen, der TU Miinchen und
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der Uni Regensburg (Lipidomics/Metabo-
lomics).

Motoneuronerkrankungen Zentrum fur
Palliativmedizin und Neurologie Grof3-
hadern

Borasio GD, Winkler A, Anneser J

Der Forschungsschwerpunkt lag in der
Untersuchung inflammatorischer und glu-
tamaterger Mechanismen bei der Patho-
genese der ALS. Studien zur Terminal-
phase der ALS wurden fortgefihrt.

Muscle-Tissue-Culture-Collection
Abicht A, Schneiderat P, Neugebauer E,
Emmerich J, Miller C, Walter MC

Die  Muscle-Tissue-Culture-Collection
(MTCC) mit Sitz am Friedrich-Baur-Institut
der Ludwig-Maximilians-Universitat Min-
chen wurde im Jahr 1998 von der
Deutschen Gesellschaft fur Muskelkranke
(DGM) initiiert. Seitdem archiviert diese
Serviceeinrichtung vitale Muskelzellen ver-
schiedenster Muskelkrankheiten, die flr
funktionelle Untersuchungen zahlreicher
Forschungsprojekte zur Verfligung stehen.
Seit 2003 besteht eine Férderung im Rah-
men des Muskeldystrophie-Netzwerks
MD-NET (www.md-net.org) durch das
Bundesministerium fur Bildung und For-
schung (BMBF) ,,Einrichtung von Netzwer-
ken flr seltene Erkrankungen®. Seit 2009
besteht eine Erweiterung des Schwer-
punktes um mitochondriale Erkrankungen,
geplant im Rahmen einer Forderung des
vom BMBF geforderten Netzwerkes fir
seltene Erkrankungen mitoNet. Darlber
hinaus ist die MTCC seit 2003 als Teilpro-
jekt einer multinationalen Initiative, genan-
nt ,EuroBioBank®, europdisch vernetzt
(www.eurobiobank.org). EuroBioBank
wurde innerhalb des 5. Rahmenpro-
gramms der Europdischen Kommission
gefordert. Die MTCC als Mitglied des MD-
NET und EuroBioBank beteiligt sich an
TREAT-NMD, einem aktuellen européi-
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schen ,Network of Excellence for transla-
tional research in neuromuscular disease",
das durch die Européische Kommission
innerhalb des 6. Rahmenprogramms seit
Januar 2007 geférdert wird. Die MTCC
wird von vielen DGM-Zentren in Deutsch-
land unterstutzt und leistet einen
wesentlichen Beitrag bei der Etablierung
und Durchfiihrung von Forschungsprojek-
ten im In- und Ausland. Daraus sind mitt-
lerweile mehr als 70 hervorragende wis-
senschaftliche Publikationen hervorgegan-
gen. Fur interessierte Wissenschaftler und
technisches Personal werden regelmaRig
funftdgige Trainingsprogramme in der
Technik der Myoblastenkultur an der
MTCC abgehalten. Die Verfligbarkeit kulti-
vierter Muskelzellen fur neuromuskulére
Forschungsarbeiten sowohl auf dem Ge-
biet der klinischen Medizin, als auch in der
Grundlagenforschung soll helfen, die Pa-
thomechanismen von Muskelkrankheiten
besser zu verstehen, um so die Entwick-
lung neuer therapeutischer Strategien fir
diese seltenen Erkrankungen zu fordern.
Weitere Informationen zur Einsendung von
Biopsiematerial und zum Bezug von Myo-
blasten-Kulturen sind jederzeit telefonisch
unter 089-5160-7424 oder per E-Mall
unter mtcc@med.uni-muenchen.de erhélt-
lich.

Psychosoziale und physiotherapeuti-
sche Beratung im Auftrag der DGM,
Landesverband Bayern e.V.

Deuter A, Thiele S, Zang S, Paralkar M
Die Mitarbeiterinnen der Beratungsstelle
begleiten die Patienten bei der Bewalti-
gung ihrer Krankheit/Behinderung. Durch
die interdisziplinare Zusammenarbeit ist
umfassende Unterstiitzung maglich.

Die enge Kooperation von Medizin, Bera-
tung und Selbsthilfe driickt sich auch in
der gemeinsamen Vorbereitung und
Durchfiihrung von Veranstaltungen fir Be-
troffene und ihre Angehdrigen aus.
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Unter anderem konnten dieses Jahr fol-

gende Veranstaltungen angeboten wer-

den:

e ALS-Gesprachskreis mit dem Thema:
~Sekretmanagement*

* Familienwochenende fur Eltern, deren
Kinder von SMA betroffen sind

* Segelwochenende am Wolfgangsee fir
Kinder mit unterschiedlichen neuromus-
kuléren Erkrankungen

* Wochenende fiir Betroffene und Ange-
hoérige in Altotting

Ein Schwerpunkt der Physiotherapie lag in
der Beratung zu Auswahl und Anwendung
von Hilfsmitteln bei neuromuskularen Er-
krankungen. Die Anzahl der Anfragen
zeigt, wie wichtig die Unterstutzung in die-
sem Bereich fur die Patienten ist.

Zuséatzlich bieten die Physiotherapeutin-
nen fiir Betroffene und Kollegen Beratung
bei der Auswahl geeigneter Therapien an.

Publikationen

Vesa J, Su H, Watts GD, Krause S, Walter MC,
Martin B, Smith C, Wallace DC, Kimonis VE. Val-
osin containing protein associated inclusion
body myopathy: abnormal vacuolization, au-
tophagy and cell fusion in myoblasts. Neuro-
muscl disord 2009; 19: 766-772

Schoser B, Goebel HH, Janisch |, Quasthoff S,
Rother J, Bergmann M, Miller-Felber W, Wind-
passinger C. Consequences of mutations with-
in the C terminus of the FHL1 gene. Neurology
2009; 73(7): 543-551

Strothotte S, Strigl-Pill N, Grunert B, Kornblum
C, Eger K, Wessig C, Deschauer M, Breunig F,
Glocker FX, Vielhaber S, Brejova A, Hilz M, Rei-
ners K, Miller-Felber W, Mengel E, Spranger M,
Schoser B. Enzyme replacement therapy with
alglucosidase alfa in 44 patients with late-onset
glycogen storage disease type 2: 12-month re-
sults of an observational clinical trial. J Neurol
2009; Epub Aug 1

Lammens M, Schoser B. Metabolic myopathies
— an overview. Pathologe 2009; 30: 370-378

Pelletier R, Hamel F, Beaulieu D, Patry L,
Haineault C, Tarnopolsky M, Schoser B, Puymi-
rat J. Absence of a differentiation defect in mus-
cle satellite cells from DM2 patients. Neurobiol
Dis 2009; 36: 181-190

Fischer MJ, Riedlinger K, Schoser B, Bernateck
M. Perceived pain and temporomandibular dis-
orders in neuromuscular diseases. Muscle
Nerve 2009; 40: 595-602

Giacomotto J, Pertl C, Borrel C, Walter MC,
Bulst S, Johnsen B, Baillie DL, Lochmiiller H,
Thirion C, Ségalat L. Evaluation of the therapeu-
tic potential of carbonic anhydrase inhibitors in
two animal models of dystrophin deficient mus-
cular dystrophy. Hum Mol Genet 2009; 18:
4089-4101

McNeill A, Birchall D, Straub V, Goldfarb L, Rei-
lich P, Walter MC, Schramm N, Lochmuller H,
Chinnery PF. Lower limb radiology of distal my-
opathy due to the S60F myotilin mutation. Eur
Neurol 2009; 62: 161-166

Garcia-Angarita N, Kirschner J, Heiliger M, Thi-
rion C, Walter MC, Schnittfeld-Acarlioglu S, Al-
brecht M, Mller K, Wieczorek D, Lochmdiller H,
Krause S. Severe nemaline myopathy associa-
ted with consecutive mutations E74D and H75Y
on a single ACTAL allele. Neuromuscul Disord
2009; 19: 481-484

Jergensen LH, Larochelle N, Orlopp K, Dunant
P, Dudley RW, Stucka R, Thirion C, Walter MC,
Laval SH, Lochmuller H. Efficient and fast func-
tional screening of microdystrophin constructs
in vivo and in vitro for therapy of duchenne mus-
cular dystrophy. Hum Gene Ther 2009; 20: 641-
650
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Bulst S, Abicht A, Holinski-Feder E, Mller-Zier-
mann S, Koehler U, Thirion C, Walter MC, Stew-
art JD, Chinnery PF, Lochmdiller H, Horvath R. In
vitro supplementation with dJAMP/dGMP leads
to partial restoration of mtDNA levels in mito-
chondrial depletion syndromes. Hum Mol Genet
2009; 18: 1590-1599

Baumeister SK, Todorovic S, Mili -Rasi V, De-
komien G, Lochmuller H, Walter MC.
Eosinophilic myositis as presenting symptom in
gamma-sarcoglycanopathy. Neuromuscul Dis-
ord 2009; 19: 167-171

Hicks D, Lampe AK, Laval SH, Allamand V,
Jimenez-Mallebrera C, Walter MC, Muntoni F,
Quijano-Roy S, Richard P, Straub V, Lochmiller
H, Bushby KM.Cyclosporine A treatment for Ull-
rich congenital muscular dystrophy: a cellular
study of mitochondrial dysfunction and its res-
cue. Brain. 2009 Jan; 132(Pt 1): 147-155

Schoser B. Z Rheumatol. Inflammatory my-
opathies. 2009; 68: 665-675

Huichalaf C, Schoser B, Schneider-Gold C, Jin
B, Sarkar P, Timchenko L. Reduction of the rate
of protein translation in patients with myotonic
dystrophy 2. J Neurosci 2009; 29: 9042-9049

Salisbury E, Schoser B, Schneider-Gold C,
Wang GL, Huichalaf C, Jin B, Sirito M, Sarkar P,
Krahe R, Timchenko NA, Timchenko LT. Expres-
sion of RNA CCUG repeats dysregulates trans-
lation and degradation of proteins in myotonic
dystrophy 2 patients. Am J Pathol 2009; 175:
748-762

Schroder R, Schoser B. Myofibrillar my-
opathies: a clinical and myopathological guide.
Brain Pathol 2009; 19:483-492

Borg K, Stucka R, Locke M, Melin E, Ahlberg G,
Klutzny U, Hagen M, Huebner A, Lochmdiller H,
Wrogemann K, Thornell LE, Blake DJ, Schoser
B. Intragenic deletion of TRIM32 in compound
heterozygotes with sarcotubular myopathy/
LGMD2H. Hum Mutat 2009; 30: E831-844

24

Schoser B. Physiology, pathophysiology and di-
agnostic significance of autophagic changes in
skeletal muscle tissue-towards the enigma of
rimmed and round vacuoles. Clin Neuropathol
2009; 28: 59-70

Schoser B, Jacob S, Hilton-Jones D, Miiller-Fel-
ber W, Kubisch C, Claus D, Goebel HH, Vita G,
Vincent A, Toscano A, Van den Bergh P. Im-
mune-mediated rippling muscle disease with
myasthenia gravis: a report of seven patients
with long-term follow-up in two. Neuromuscul
Disord 2009; 19: 223-228

Schoser B, Ashizawa T. How much expansion
to be diseased?: toward repeat size and my-
otonic dystrophy type 2. Neurology 2009; 72:
484-485

Filosa A, Paixdo S, Honsek SD, Carmona MA,
Becker L, Feddersen B, Gaitanos L, Rudhard Y,
Schoepfer R, Klopstock T, Kullander K, Rose
CR, Pasquale EB, Klein R. Neuron-glia commu-
nication via EphA4/ephrin-A3 modulates LTP
through glial glutamate transport. Nat Neurosci
2009; 12: 1285-1292

Wirth EK, Roth S, Blechschmidt C, Holter SM,
Becker L, Racz |, Zimmer A, Klopstock T,
Gailus-Durner V, Fuchs H, Wurst W, Naumann T,
Brauer A, de Angelis MH, Kéhrle J, Griters A,
Schweizer U. Neuronal 3’,3,5-triiodothyronine
(T3) uptake and behavioral phenotype of mice
deficient in Mct8, the neuronal T3 transporter
mutated in Allan-Herndon-Dudley syndrome. J
Neurosci 2009; 29: 9439-9449

Rubio-Aliaga |, Przemeck GK, Fuchs H, Gailus-
Durner V, Adler T, Hans W, Horsch M, Rathkolb
B, Rozman J, Schrewe A, Wagner S, Hoelter
SM, Becker L, Klopstock T, Wurst W, Wolf E,
Klingenspor M, Ivandic BT, Busch DH, Beckers
J, Hrabé de Angelis M. DII1 haploinsufficiency in
adult mice leads to a complex phenotype af-
fecting metabolic and immunological process-
es. PLoS One 2009; 4: e6054

Elstner M, Andreoli C, Klopstock T, Meitinger T,
Prokisch H. The mitochondrial proteome data-
base: MitoP2. Methods Enzymol 2009; 457: 3-
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Scharfe C, Lu HH, Neuenburg JK, Allen EA, Li
GC, Klopstock T, Cowan TM, Enns GM, Davis
RW. Mapping gene associations in human mito-
chondria using clinical disease phenotypes.
PLoS Comput Biol 2009; 5: e1000374
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J, Abicht A, Klopstock T, Verma IC, Meisenzahl
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Prof. Dr. S. Spuler

Hochschulambulanz fiir Muskelkrankhei-
ten der Charité

Sprecher:

PD Dr. A. von Moers

Kliniken fur Kinder- und Jugendmedizin
DRK-Klinikum Westend

Allgemeine Neuigkeiten

Das Neuromuskulare Zentrum Berlin mit
allen Aktivitaten ist unter
www.muskelzentrum-berlin.de zu finden.

Struktur der ambulanten Versorgung in
Berlin - im Fokus: Neuigkeiten 2009

Die Hochschulambulanz fiir Muskelkrank-
heiten der Charité konnte sich im Jahre
2009 deutlich vergroRern und arbeitet nun
unter Leitung von Prof. Dr. Simone Spuler
mit drei zusatzlichen arztlichen Mitarbei-
tern — Dr. Verena Schoéwel, PD Dr. Hans
Knoblauch und Joanna Schneider. Die
Aufgabe der Hochschulambulanz ist wis-
senschaftlich ausgerichtet und viele Pa-
tienten sind an klinischen Studien betei-
ligt. Die Versorgung der Patienten mit
Muskelkrankheiten hat sich im vergan-
genen Jahr sehr erfolgreich auf mehrere
Standorte verteilt. Im Erwachsenenbereich
ist die Neurologische Poliklinik der Charité,
in der Dr. Huberta Engelhardt den Bereich
Muskelambulanz Gbernommen hat, sowie
Dr. Georg Scherzinger am DRK-Kranken-
haus Kopenick tatig. In der Neuropadiatrie
gibt es unverandert die Ambulanz von
Chefarzt PD Dr. Arpad von Moers am DRK
Klinikum Westend sowie die Versorgung
im Sozialpadiatrischen Zentrum am Vir-
chow Campus der Charité (Dr. Ulrike von
Grieben). Eine spezialisierte Sprechstunde
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fur das Postpolio-Syndrom bietet Dr. Man-
fred Tesch an. Die Motoneuronsprech-
stunde von Prof. Dr. Thomas Meyer der
Neurologischen Poliklinik am Virchow
Campus der Charité rundet das ambulante
Spektrum in Berlin ab.

Forschungsaktivitéaten — im Fokus:
Neuigkeiten 2009

Im November 2009 hat die Deutsche For-
schungsgemeinschaft MyoGrad - Interna-
tionales Graduiertenkolleg fiir Myologie,
GK 1631, bewilligt. Dieses Programm ist
das erste strukturierte Ausbildungspro-
gramm auf dem Gebiet der Muskelkrank-
heiten und der ,Muskelwissenschaften*
weltweit (www.charite-buch.de/myograd).
Die Qualitat und Attraktivitdt des Pro-
gramms ist durch Inhalt und interna-
tionalen Character betont: Das Institute de
Myologie in Paris unter Leitung von Prof.
Dr. Thomas Voit ist die Partnerinstitution
des Programms. Sprecher sind Prof. Dr.
Simone Spuler, Prof. Dr. Thomas Voit und
Dr. Helge Amthor. Die gesamte Ausbildung
und jedes Forschungsprojekt wird bilateral
von Berlin und Paris betreut. Insgesamt
werden 30 Doktorandenstipendien fur PhD
Studenten und fiinf Stipendien fiir Medi-
zinstudenten vergeben. Es gibt auch die
Maoglichkeit einen sogenannten MD/PhD in
Berlin innerhalb des Programms zu erwer-
ben.

In Kooperation mit Prof. Dr. Norbert Hub-
ner, Leiter des Genomcentrums des Max-
Delbruck-Centrums fur Molekulare Medi-
zin (MDC), der Hochschulambulanz fur Li-
pidstoffwechselstérungen der Charité am
Campus Virchow unter Leitung von Prof.
Dr. Elisabeth Steinhagen-Thiessen und der
Hochschulambulanz fiir Muskelkrankhei-
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ten wurde eine groRe Studie zu pharma-
kologisch induzierter Myopathie bei Sta-
tin-Therapie begonnen. Diese Studie ist
wichtig, da Millionen Menschen aus unter-
schiedlichen Indikationen Statine einneh-
men, von denen funf bis zehn Prozent aus
ungeklarter Ursache eine Statin-Myopa-
thie entwickeln. Die Ursache soll erforscht
werden.

Lehr- und Ausbildungstatigkeiten — im
Fokus: Neuigkeiten 2009

Das Neuromuskulére Zentrum Berlin bietet
viermal im Jahr Klinische Fortbildungsver-
anstaltungen fur Muskelkrankheiten fir
niedergelassene und alle anderen interes-
sierten Kollegen an. Referenten kommen
aus dem Neuromuskularen Zentrum oder
werden von auswarts eingeladen. Ziel
dieser Veranstaltung ist, Interesse und
klinische Wachsamkeit fiir Muskelkrank-
heiten anzuregen und Aufmerksamkeit fir
diese wenig beachteten Krankheiten zu
wecken. Die Organisation der Fortbildung
obliegt Dr. Verena Schowel (verena.
schoewel@charite.de). Der Ort der Fortbil-
dung ist das DRK-Klinikum im Westend
(Spandauer Damm, 14050 Berlin). Die Ver-
anstaltung ist bei der Arztekammer zerti-
fiziert.

Eine neurologisch-neuropathologische
Fallbesprechung findet in 14-tdgigem Ab-
stand mit den Mitarbeitern der Neurologi-

schen Poliklinik der Charité und dem Insti-
tut fir Neuropathologie der Charité statt.
Dies ist eine fiir jeden Interessierten offene
Veranstaltung. Informationen zu Terminen
erteilt das Sekretariat des Instituts fiir Neu-
ropathologie oder PD Dr. Werner Stenzel
(werner.stenzel@charite.de).

Das Institut fiir Neuropathologie veranstal-
tet auch Mini-Symposien zum Gebiet der
Muskel- und Nervenerkrankungen und hat
im vergangenen Jahren international an-
gesehene Wissenschaftler wie Carolyn
Sewry, Elisabeth Rushing, Reinhard
Hohlfeld und Rolf Schroder als Vortra-
gende gewinnen kénnen. Diese Veranstal-
tungen sind ebenfalls in der Arztekammer
zertifiziert.

Eine weitere engagierte Fortbildungsver-
anstaltung ist der Qualitatszirkel EMG in
der neurologischen Diagnostik. Dr. Martina
Mungersdorf und Dr. Manfred Tesch leiten
dieses Forum. Die Veranstaltung findet
monatlich statt und ist offen fir alle Inter-
essenten aus den Kliniken und der Praxis.

Die Jahresversammlung des Neuromusku-
laren Zentrums Berlin fand am 2. Dezem-
ber 2009 in den DRK-Kliniken Westend
statt. Prof. Dr. Simone Spuler und PD Dr.
Arpad von Moers sind 2010 weiterhin als
Leiterin beziehungsweise Sprecher des
Zentrums tatig.

Veroffentlichungen aus dem Neuromusku-
laren Zentrum

Stenzel W, Heppner FL, Goebel HH, Alten RH.
Macrophagic Myofasciitis. Dtsch Arztebl Int
2009; 106:248

Prokop S, Stenzel W, Goebel HH, Heppner FL.
Amyloidoses in neuropathology. Pathologe
2009: 193-196

Schmidt S, Vieweger A, Obst M, Gross V,
Mueller S, Steinbrink J, Gutberlet M, Misselwitz
B, Luedemann L, Spuler S. Gadofluorine M en-
hanced MR imaging enables differentiation of
diseased from non diseased muscle in a model
of dysferlin-deficient muscular dystrophy in
mice. Radiology 2009; 250: 87-94
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Carl M, Rocken C, Spuler S. Amyloidose bei
Muskeldystrophien. Pathologe 2009; 30: 235-
239

Mai K, Andres J, Biedasek K, Weicht J, Bobbert
T, Sabath M, Meinus S, Reinecke F, Méhlig M,
Weickert MO, Clemenz M, Pfeiffer AF, Kintscher
U, Spuler S, Spranger J. Free fatty acids link
metabolism and regulation of the insulin-sensi-
tizing fibroblast growth factor-21. Diabetes
2009; 58: 1532-1538

Weber-Carstens S, Koch S, Spuler S, Spies CD,
Bubser F, Wernecke KD, Deja M. Nonexcitable
muscle membrane predicts intensive care unit-
acquired paresis in mechanically ventilated, se-
dated patients. Crit Care Med 2009; 37: 2632-
2637

Gueneau L, Bertrand AT, Jais J-P, Salih MA,
Stojkovic T, Wehnert M, Hoeltzenbein M, Spuler
S, Saitoh S, Verschueren A, Tranchant C, Beu-

vin M, Lacene E, Romero NB, Heath S, Zelenika
D, Voit T, Eymard B, Ben Yaou R, Bonne G. Mu-
tations of FHL1 gene cause Emery-Dreifuss
muscular dystrophy. Am J Hum Gen 2009; 85:
338-353

Knoblauch H, Geier C, Adams S, Budde B,
Rudolph A, Schulz-Menger J, Spuler A, Ben
Yaou R, Nirnberg, P, Voit T, Bonne G, Spuler S.
Contractures and hypertrophic cardiomyopathy
in a novel FHL1 mutation. Ann Neurol 2009;
DOI:10.1002/ana.21839

Sonstiges

Prof. Dr. Hilmar Goebel, ehemals Lehrstuhlinha-
ber fiir Neuropathologie der Johannes Guten-
berg Universitat in Mainz ist als Emeritus und
Konsiliarius im Institut fir Neuropathologie der
Charité tatig. Seinen weiterhin hohen Enthusias-
mus als Pathologe und Wissenschaftler doku-
mentieren die zahlreichen wissenschaftlichen
Veroffentlichungen 2009:

Clemen CS, Fischer D, Reimann J, Eichinger L,
Miller CR, Muller HD, Goebel HH, Schroder R.
How much mutant protein is needed to cause a
protein aggregate myopathy in vivo? Lessons
from an exceptional desminopathy. Hum Mutat
2009; 30: E490-499

Goebel HH. Protein aggregate myopathies. In-
troduction. Brain Pathol 2009; 19: 480-482

Goebel HH, Laing NG. Actinopathies and
myosinopathies. Brain Pathol 2009; 3: 516-522

Goebel HH, Muller HD, Schroder R. Congenital

and other myopathies. Pathologe 2009; 5: 365-
369
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Prokop S, Stenzel W, Goebel HH, Heppner FL.
Amyloidoses in neuropathology. Pathologe
2009: 193-196

Schessl J, Taratuto AL, Sewry C, Battini R, Chin
SS, Maiti B, Dubrovsky AL, Erro MG, Espada G,
Robertella M, Saccoliti M, Olmos P, Bridges LR,
Standring P, Hu Y, Zou Y, Swoboda KJ, Scavina
M, Goebel HH, Mitchell CA, Flanigan KM,
Muntoni F, Bénnemann CG. Clinical, histological
and genetic characterization of reducing body
myopathy caused by mutations in FHL1. Brain
2009; 132: 452-464

Schoser B, Goebel HH, Janisch I, Quasthoff S,
Rother J, Bergmann M, et al. Consequences of
mutations within the C terminus of the FHL1
gene. Neurology 2009; 73: 543-551

Schoser B, Jacob S, Hilton-Jones D, Miiller-Fel-
ber W, Kubisch C, Claus D, Goebel HH, Vita G,
Vincent A, Toscano A, Van den Bergh P. Im-
mune-mediated rippling muscle disease with
myasthenia gravis: a report of seven patients
with long-term follow-up in two. Neuromuscul
Disord 2009; 19: 223-228
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Sharma MC, Jain D, Sarkar C, Goebel HH. Con-
genital myopathies-a comprehensive update of
recent advancements. Acta Neurol Scand 2009;
119: 281-292

Shatunov A, Olivé M, Odgerel Z, Stadelmann-
Nessler C, Irlbacher K, van Landeghem F, Ba-
yarsaikhan M, Lee HS, Goudeau B, Chinnery PF,
Straub V, Hilton-Jones D, Damian MS, Kamins-
ka A, Vicart P, Bushby K, Dalakas MC, Sambu-
ughin N, Ferrer |, Goebel HH, Goldfarb LG. In-
frame deletion in the seventh immunoglobulin-
like repeat of filamin C in a family with
myofibrillar myopathy. Eur J Hum Genet 2009;
17: 656-663

Stenzel W, Heppner FL, Goebel HH, Alten RH.
Macrophagic Myofasciitis. Dtsch Arztebl Int
2009; 106: 248
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Wie in den Jahren zuvor arbeitet das Neu-
romuskulare Zentrum Brandenburg in fa-
cherubergreifender Kooperation zur Dia-
gnosestellung, Therapie und Betreuung
neuromuskular Erkrankter.

Die verschiedenen Einrichtungen finden
sich im Land Brandenburg verteilt (siehe
Anhang). Das neurologische Zentrum ist
an der Klinik fur Neurologie des ASKLE-
PIOS Klinikums (AFK) der Stadt Branden-
burg/Havel angesiedelt.

Circa halbjahrlich finden Forbildungs-
veranstaltungen vor allem mit Fallvorstel-
lungen statt, zu denen alle am Neuromus-
kuldren Zentrum Beteiligten eingeladen
werden. Zu klinikinternen Fortbildungen
werden regelmaRig die niedergelassenen
Kollegen der Neurologie und anderer
Fachgebiete eingeladen.

Sprechstunden und Betreuungs-
strukturen

Die neuromuskulédre Ambulanz wird weiter-
hin einmal wochentlich in der Klinik fur
Neurologie des AFK angeboten. Im Rah-
men der Sprechstunde wird auch weiter-
hin eine Sozialberatung fur berufliche Fra-
gen, Hilfsmittelversorgung, Rehabilitation,
Schwerbehindertenrecht und Ahnliches
angeboten. Die Rheumatologische Klinik
bietet unter anderem in Brandenburg/Ha-
vel eine rheumatologische Sprechstunde
an.
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Eine neuroorthopédische Sprechstunde
wird von CA Dr. Pietsch, Klinik fir Neu-
roorthopédie, im Oberlinhaus (Ernst von
Bergmann Klinikum) in Potsdam angebo-
ten.

Die neuropathologische Untersuchung
von Nerv- und Muskelbiopsien erfolgt un-
verdndert im Muskellabor der Klinik fur
Neurologie des AFK Brandenburg. Hier
kénnen histologische Untersuchungen
von Nerv- und Muskelbiopsien mit allen
gangigen lichtmikroskopischen Methoden
und im Semidinnschnittverfahren durch-
geflihrt werden.

Fur Patienten mit Atemstdrungen kénnen
in der Klinik fir Pulmologie des Johanniter-
Krankenhauses Treuenbrietzen Schlafla-
boruntersuchungen und die Anpassung ei-
ner Heimbeatmung erfolgen; dies ist in
Einzelféllen auch an der neurologischen
Klinik des AFK Brandenburg maéglich.

Die ambulante und stationére Versorgung
von Kindern mit neuromuskuléren Erkran-
kungen ist mdglich an den SPZ in Cottbus,
Potsdam, Schwedt, Frankfurt/Oder.

Eine kardiologische Betreuung ist im Stad-
tischen Klinikum Brandenburg méglich.

Personelle und strukturelle Anderungen
Die Finanzierung der neuromuskuléaren
Sprechstunde findet seit Januar 2009 im
Rahmen des §116b SGB V statt. Inwieweit
eine Kostendeckung durch diese Fi-
nanzierung besteht, ist noch nicht end-
gliltig geklart. Der Zuweisungsmodus, der
nun Arzten aller Fachrichtungen die Uber-
weisung zur Sprechstunde erlaubt, hat
sich dadurch sehr vereinfacht.

Mit Dr. Schneider, FA fir Humangenetik
am Ernst von Bergmann Klinikum Pots-
dam, besteht wieder eine Mdglichkeit zur
humangenetischen Beratung.

Dr. Hermann, Leiter des Sozialpadiatri-
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schen Zentrums Potsdam ist in den Ruhe-
stand gegangen. Neue Leiterin ist Dr.
Dreesmann.

PD Dr. Sperfeld, vormals in der neurologi-
schen Klinik der Universitat Ulm und aktiv
am dortigen Neuromuskuldaren Zentrum,
verstarkt jetzt das hiesige Neuromuskulare
Zentrum als Leitende Oberérztin der HE-
LIOS Klinik in Bad Saarow.

Selbsthilfeaktivitéaten

Zu den Selbsthilfegruppen in Potsdam,
Schwedt und Luckenwalde besteht regel-
magiger Kontakt, unter anderem finden
ein- bis zweimal pro Jahr Treffen vor Ort
oder beim jéhrlichen Treffen des Landes-
verbandes in Rheinsberg statt. Zum erst-
mals statt findenden Patiententreffen des
MITONET-Ost in Potsdam wurde Dr. Hein-
sius als Referent geladen.
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Neuromuskulares Zentrum Dresden

Leiter:

Prof. Dr. Heinz Reichmann

Direktor der Klinik und Poliklinik fur
Neurologie

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus
Dresden

Sprecherin:

Dr. Ulrike Reuner

Oberarztin an der Klinik und Poliklinik fr
Neurologie

Universitatsklinikum Carl Gustav Carus
Dresden

Kooperierende Kliniken und Institute

am Universitatsklinikum:

e Klinik und Poliklinik fir Neurologie

» Kilinik und Poliklinik fur Kinder- und
Jugendmedizin

« Klinik und Poliklinik fir Orthopéadie

* Medizinische Kliniken und Polikliniken
sowie MVZ am UKD mit den Arbeits-
bereichen Kardiologie/Physiotherapie/
Pulmologie/Rheumatologie

« Institut fir Klinische Genetik

 Institut fir Pathologie

 Institut fir Diagnostische Radiologie

Kooperierende Klinik:

Fachkrankenhaus Coswig GmbH
Zentrum fiir Pneumologie, Thorax- und
Geféalichirurgie

Neucoswiger Strafle 21, 01640 Coswig
Kontakt: Arztliche Leitung Heimbeatmung
und Intermediate-Care

Leitender Oberarzt Dr. Koschel

Kooperierende Kollegen:

Dres. Ute und Dirk Heinicke
Oberérztin beziehungsweise Chefarzt,
Facharzte fiur Padiatrie
Rehabilitationsklinik fur Kinder,
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Jugendliche und junge Erwachsene
Bavaria Klinik Kreischa-Zscheckwitz/
Sachsen

OT Zscheckwitz 1-3

01731 Kreischa

Dr. Friedemann Steinfeldt

Facharzt fur Orthopadie und Un-
fallchirurgie

spezielle orthopéadische Chirurgie
Leitender Chefarzt

Johannesbad Raupennest AG & Co.
Rehefelder Stralle 18

01773 Altenberg

Bewadhrtes und Neues im Zentrum

In bewéhrter Weise wurden auch im Jahr
2009 Patienten und Ratsuchende mit Er-
krankungen der Muskulatur und des peri-
pheren Nervensystems interdisziplindr am
Dresdner Zentrum betreut.

Die ,Muskelsprechstunden* der Klinik und
Poliklinik fir Neurologie und der Klinik und
Poliklinik fir Kinder- und Jugendmedizin,
die nach wie vor das gesamte Spektrum
neuromuskuléarer Erkrankungen abbilden,
waren unverandert Hauptanlaufpunkte,
von denen aus die Diagnostik und Thera-
pie mit allen oben genannten Partnern, je
nach individuellen Erfordernissen der Pa-
tienten, abgestimmt wurden.

In Ergdnzung zu bestehenden Strukturen
wurde 2009 an der Klinik und Poliklinik fur
Neurologie eine Sprechstunde fir Patien-
ten mit Mitochondriopathien eingerichtet,
die mittlerweile auch tberregional Bedeu-
tung erlangt hat.

Parallel dazu hat das Mitochondrienlabor
der Klinik sein diagnostisches Spektrum
erweitert (siehe unten), die Zertifizierung
des Labors befindet sich in Vorbereitung.
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Mitarbeiter der Arbeitsgruppe ,,Mitochon-
driopathien* beteiligen sich zudem aktiv
beim Aufbau des Mito-Registers, einer
bundesweiten Datendank fir Patienten
mit mitochondrialen Zytopathien.

Dem gewachsenen Bedarf Rechnung tra-
gend, wurde darlber hinaus das Angebot
fir Patienten mit Myasthenie und myas-
thenen Syndromen erweitert, wobei dies
insbesondere Patienten mit therapie-
schwierigen Verldufen, einschlieBlich der
Behandlung mit Rituximab und die Beglei-
tung von schwangeren Myastheniepatien-
tinnen betrifft.

Die im Vorjahr neu eingerichteten Sprech-
stunden fur Motoneuronerkrankungen und
Patienten mit hereditérer spastischer Spi-
nalparalyse (HSP) gelten mittlerweile als
etabliert, wobei in letztgenannter Sprech-
stunde aus Kapazitatsgrinden zunéchst
die zuverlassige Diagnostik, Beratung und
Koordination der ambulanten Betreuung in
Zusammenarbeit mit Facharzten im nie-
dergelassenen Bereich angestrebt wird.
Ein weiteres Ziel ist die Vernetzung mit
den Sprechstunden ,,Spastiktherapie* und
,Botolinumtoxinanwendungen®.

Wie in vorangegangenen Jahren auch,
fanden monatlich interdisziplinére Sprech-
stunden, Fallkonferenzen beziehungswei-
se Zusammenkiinfte der Arbeitsgruppen,
einschlieRlich der Demonstration und Dis-
kussion neuro- und myopathologischer
Befunde statt. Sie gelten mittlerweile als
unverzichtbare Foren, um Diagnose- und
Behandlungskonzepte noch besser auf
die Bedurfnisse des einzelnen Betroffenen
abzustimmen und zu realisieren.

Unverandert wurden Kooperationen mit
Neuromuskularen Zentren und anderen In-
stitutionen im In- und Ausland praktiziert
und gepflegt, so dass hiesige Patienten

und Ratsuchende Zugang zu diagnosti-
schen und therapeutischen Angeboten
hatten, die im Zentrum selbst nicht vorge-
halten werden.

In Kooperation mit dem Geschéaftsbereich
Medizincontrolling wurde fur die Ambu-
lanzen der Antrag auf Zulassung als
Spezialambulanzen geméf § 116b SGB V
erarbeitet und gestellt, ein Bescheid wird
im ersten Halbjahr 2010 erwartet.

Fort- und Weiterbildung

Regionaler Fortbildungshdéhepunkt war
2009 zweifelsfrei fir alle das ,,Dresdner
Kolloquium Neuromuskuléare Erkrankun-
gen“, das erste dieser Art, welches in
Form einer Tagesveranstaltung am 6. Juni
2009 am Universitatsklinikum stattfand.
Der Einladung waren weit Uber 60 Kol-
leginnen und Kollegen sowie ,,am Muskel
Interessierte* gefolgt. Das breit gefacherte
Programm (Themen: Die Muskeldystro-
phien vom Gliedergirteltyp: Vom Genotyp
zum Phénotyp; Mitochondriopathien: Ein
Chaméleon unter den neuromuskuléren
Erkrankungen; Neuromuskulare Erkran-
kungen als Ursache neonataler Atem-
stérungen; Myasthenia gravis — eine gut
behandelbare neuromuskulare Erkran-
kung?; Rollstuhlversorgung zum Mobili-
tatserhalt bei neuromuskuléren Erkran-
kungen) hatte Interessierte fach- und
berufsgruppenibergreifend angesprochen
und so eine gute Grundlage fiir eine rege
interdisziplinare Diskussion geschaffen.
Bereichert wurde die Veranstaltung durch
kasuistische Beitrdge aus dem Audito-
rium, was uns besonders gefreut hat und
fur das gute kollegiale Verhéltnis und
Zusammenwirken sowie die gemein-
samen Bemihungen firr unsere Patienten
in der Region spricht.

Mitglieder des Landesverbandes vertraten
selbigen mit einem Informationsstand.
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Uber das Jahr trafen sich alle Kooperati-
onspartner wiederholt zu Problemfallbe-
sprechungen und Vortragen im Sinne der
gegenseitigen Fortbildung. Diese Treffen
wurden sowohl von niedergelassenen
Fachkollegen als auch von Vertretern um-
liegender neurologischer Kliniken und
Fachkrankenhdauser angenommen.

Als Géste referierten Mitarbeiter des Neu-
romuskularen Zentren dartiber hinaus un-
ter anderem in der Akademie fir Palliativ-
medizin (,Neuropadiatrische Krankheits-
bilder und Neuromuskulare Erkrankungen
in der Padiatrischen Palliativversorgung*
Palliativ Care Kurs. Akademie fur Palliativ-
medizin und Hospizarbeit Dresden GmbH,
Dresden Januar 2009) und bei der Sach-
sisch-Thiringischen-Gesellschaft fur Kin-
der- und Jugendmedizin (,Muskeldys-
trophien und zentrales Nervensystem -
Glykosylierungsstérungen als pathophy-
siologischer Mechanismus in der Entste-
hung kongenitaler Muskeldystrophien.*
Séachsisch-Thiringische-Gesellschaft fir
Kinder- und Jugendmedizin, April 2009)

Mit Kurzvortragen und Posterbeitragen
beteiligten sich Mitglieder des Dresdner
Zentrums aktiv am 19. Kongress des Wis-
senschaftlichen Beirates der DGM in
Darmstadt im Marz 2009 sowie am Treffen
der Referenzzentren fir neuromuskulare
Erkrankungen im Mai 2009 in Wildbad
Kreuth.

Ausgewahlte Forschungsaktivitaten/
neue diagnostische und therapeuti-
sche Mdglichkeiten:

Die Neuromuskulare Ambulanz der Ab-
teilung Neuropéadiatrie ist eines der Studi-
enzentren der ,,Placebokontrollierten dop-
pelblind randomisierten Multizentrischen
Studie zur Untersuchung der prophylak-
tischen Therapie der Herzinsuffizienz mit
ACE-Hemmern und Beta-Blockern bei
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Kindern und Jugendlichen mit Duchenne-
Muskeldystrophie“, Kurztitel: DMD-Kar-
dio-Studie (Leiter der klinischen Prufung:
Prof. Dr. S. Dittrich, Kinderkardiologische
Abteilung der Kinder- und Jugendklinik,
Universitat Erlangen). Die Teilnahme an der
Studie ist fur Jungen mit Muskeldystrophie
Duchenne im Alter zwischen zehn und 14
Jahren ab Anfang 2010 mdglich.

Unter Leitung von Prof. Dr. Angela Hibner
und Oberérztin PD Dr. Maja von der Ha-
gen, Mitglieder des MD-NET, wurde das
Projekt ,,Mirosatellitenanalyse als ¢kono-
mische Strategie flir die Differenzialdia-
gnose neuromuskuldrer Erkrankungen®,
S2a Servicestruktur im Rahmen des Mus-
keldystrophienetzwerkes (MD-NET) fort-
gesetzt beziehungsweise weiterentwickelt,
siehe www.md-net.org.

Dariiber hinaus ist zu berichten, dass die-
se Servicestruktur im Rahmen des Mus-
keldystrophie-Netzwerkes ab Januar 2009
fur weitere drei Jahre vom Bundesministe-
rium fur Forschung und Bildung (BMBF)
geférdert wird. Das Linkage-Zentrum stellt
ein Verbindungsglied zwischen den Mus-
kelzentren und den spezialisierten moleku-
laren Muskellaboratorien dar, die weiter-
fihrende Mutationsanalysen und genom-
weite Kopplungsanalysen durchfiihren.
Mit der Integration des MD-NET in das Eu-
ropaische ,Network of Excellence* (TRE-
AT-NMD) ist eine enge Zusammenarbeit
mit den 21 TREAT- MD-assoziierten Part-
nerorganisationen aus elf europdischen
Landern zustande gekommen.

Seit Oktober 2008 ist das Zentrum Dres-
den (Prof. Hubner, kommissarische Leite-
rin der Abteilung Neuropé&diatrie, Klinik fir
Kinder- und Jugendmedizin) einer von 13
Partnern des von der Europdischen Union
geférderten Projektes ,NMD-Chip“. Im
Rahmen dieses Projektes sollen in den
kommenden drei Jahren neue diagnosti-
sche

Maoglichkeiten auf Mikrochip-Basis fir die
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Erkrankungsgruppen Gliedergirtel-Mus-
keldystrophien, angeborene Muskeldys-
trophien sowie hereditdre motorische und
sensorische Neuropathien (Charcot-Ma-
rie-Tooth) erarbeitet werden.

Ein weiteres Projekt dient der Aufklarung
der Pathogenese des Triple-A-Syndroms,
einer seltenen genetisch bedingten Er-
krankung, die zu einer fortschreitenden
Beeintrachtigung des Nervensystems mit
einer vorwiegend peripheren Muskel-
schwache fuhrt.

PD Dr. Kathrin Geiger, Leiterin der Abtei-
lung Neuropathologie am Institut fur Pa-
thologie und Mitglied des MD-NET, hat
das Leistungsspektrum ihrer Abteilung
2009 um folgende Angebote erweitern
kénnen: Zur Diagnostik vakuolarer Myo-
pathien wurden zuséatzliche Antikdrper wie
Alpha-B-Cristallin und HLA-DR etabliert,
zur Untersuchung von Neuropathien klei-
ner Nerven immunhistochemische Metho-
den an Hautbiopsaten. Ein weiteres Pro-
jekt betrifft die Untersuchung von Biop-
sien der Herzmuskulatur auf entzindliche
Erkrankungen, nicht-infiltrative Immunpro-
zesse, Speicherkrankheiten und primér
muskulére Erkrankungen.

Bereits laufende Forschungsprojekte wur-
den erfolgreich fortgefiihrt.

Das etablierte Untersuchungsspektrum
zur differenzierten myo- und neuropatho-
logischen Diagnostik, das die Analyse von
Biopsien von Skelett- und Herzmuskulatur,
Haut- und Nervenbiopsien sowie Biopsien
von Gefélen und Buffy coats beinhaltet,
wurde weiterhin ohne Einschrankungen
angeboten.

Das Mitochondrienlabor der Kilinik und
Poliklinik fir Neurologie (www.neuro. med.
tu-dresden.de/mitolab) hat sein diagnosti-
sches Angebot beziglich molekulargene-
tischer Diagnostik im letzten Jahr eben-
falls um eine Reihe neuer Tests erweitert,

dazu gehdéren RRM2B, OPA-1 und alle
Coenzym Q10-Biosynthese-Gene.
Zusammen mit den bereits etablierten
Methoden kdnnen nunmehr alle relevan-
ten mitochondrialen Gene untersucht wer-
den. Das breite Angebot auf molekularge-
netischer Ebene wird durch umfassende
Enzymdiagnostik ergéanzt.

Die fachérztliche Beratung fir anfragende
Arzte erfolgte weiterhin durch Oberarzt Dr.
Jochen Schéfer.

Im Rahmen eines BMBF - geforderten
Projektes zur Endothelzellfunktion beim
MELAS-Syndrom untersuchte die Arbeits-
gruppe von Dr. Sandra Jackson inwiefern
eine Endothelzelldysfunktion fur die Pa-
thologie, insbesondere die der Schlagan-
falle, verantwortlich ist.

Selbsthilfeaktivitaten

Zum Landesverband Sachsen der Deut-
schen Gesellschaft fur Muskelkranke e.V.
bestanden unverandert sehr enge Verbin-
dungen. RegelmaRig wurde er bei seinen
Veranstaltungen (Gesprachskreise, Kon-
taktpersonentreffen und -schulungen, Mit-
gliederversammlungen, Begegnungswo-
chenenden etc.) durch Arzte, Sozialarbei-
terinnen und Schwestern unterstiitzt.

Die Treffen des Eltern- (Vortrag: ,,\Wenn die
Luft nicht reicht - Moglichkeiten der Beat-
mung*“, Dresden im Oktober 2009) und
des ALS-Gesprachskreises, die regelma-
Rig arztlich begleitet wurden und mehr-
fach im Jahr stattfanden, wurden gern an-
genommen und trafen auch uberregional
auf groRes Interesse und Resonanz.

Als ein herausragendes Ereignis soll stell-
vertretend flr zahlreiche Aktivitdten des
Landesverbandes der gefiihrte Besuch
der ALS-Gruppe in der Semperoper im
Oktober 2009 sein, der alle Beteiligten
sehr berihrt hat.

Umgekehrt nahmen Vertreter des Landes-
verbandes Sachsen an Arbeitstreffen und
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Fortbildungsveranstaltungen im Neuro-
muskuldren Zentrum teil.

Kontaktperson Elternkreis: Heike Band,
E-Mail: heike.band@dgm.org
Kontaktperson ALS-Kreis: Martina Radel,
Tel.: 0351/458-3704
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Neuromuskuléares Zentrum Freiburg

Leiter:

Prof. Dr. R. Korinthenberg

Klinik fur Neurop&diatrie und Muskeler-
krankungen am Zentrum fiur Kinder- und
Jugendmedizin, Universitatsklinikm Frei-
burg

Sprecher:

Dr. J. Kirschner

Klinik flr Neuropadiatrie und Muskeler-
krankungen am Zentrum fur Kinder- und
Jugendmedizin, Universitatsklinikm Frei-
burg

Wie in den friheren Jahren so standen
auch im Jahr 2009 die umfassende medi-
zinische Diagnostik und Therapie neuro-
muskulérer Erkrankungen im Mittelpunkt
unserer Tatigkeit. Das Zentrum besteht
aus mehreren Arbeitsgruppen, aus Arzten
und therapeutischen Mitarbeitern.

Klinik fiir Neuropadiatrie und Muskel-
erkrankungen am Zentrum fir Kinder-
und Jugendmedizin

(Arztlicher Direktor: Prof. Dr. Rudolf
Korinthenberg)

In der Muskelsprechstunde werden von
Arzten und Physiotherapeutinnen muskel-
kranke Kinder und Jugendliche betreut.
Hier werden die regelméfigen Verlaufs-
kontrollen vorgenommen sowie kardiologi-
sche, pneumologische, orthopadische
und radiologische Untersuchungen und
gegebenenfalls stationdre Aufenthalte or-
ganisiert. Das Sozialpadiatrische Zentrum
der Klinik ist mit seinen sozialpadagogi-
schen und psychologischen Mitarbeitern
ebenfalls in die Patientenbetreuung inte-
griert. Mittelpunkt bei der Patientenbetreu-
ung sind die interdisziplinare Beratung und
Therapie mit den wissenschaftlich neues-

ten Behandlungsverfahren, gestitzt auf
die langjahrige Erfahrung der Abteilung.
Derzeit betreuen Prof. R. Korinthenberg,
Dr. J. Kirschner, Dr. C. Rensing-Zimmer-
mann und Dr. Vry etwa 400 Patienten im
Rahmen dieser Sprechstunde.

Lehre und Wissenschaftliche Projekte

Die Klinik fur Neurop&diatrie und Muskel-
erkrankungen ist involviert in die Ausbil-
dung von Medizinstudenten, Kranken-
schwestern/-pflegern und Physiothera-
peuten zum Thema ,neuromuskuldre
Erkrankungen®, im Rahmen von Vorlesun-
gen, Kursen und Spezialseminaren.

Im Rahmen des vom Bundesministerium
fur Bildung und Forschung (BMBF) geftr-
derten Muskeldystrophie-Netzwerks MD-
NET (www.md-net.org) besteht seit 2001
in Freiburg das ,,Koordinationszentrum fir
klinische Studien®. Seit Januar 2007 wur-
de diese Zentrale im Rahmen des Européi-
schen Projekts TREAT-NMD (von der EU
gefordertes ,Network of Excellence” zur
Erforschung und Behandlung von neuro-
muskuléaren Erkrankungen, www.treat-nmd.
eu) auf internationale Ebene ausgeweitet.
Durch die Zusammenarbeit von Kklinisch
tatigen Arzten, klinischen Pharmakologen,
Biometrikern kann dieses Zentrum sowohl
anderen Kliniken wie auch der Industrie
eine kompetente Unterstitzung bei der
Planung, Durchfuhrung und Auswertung
von klinischen Studien im Bereich
von neuromuskularen Erkrankungen an-
bieten.

Gemeinsam mit der Kinderkardiologie Er-
langen (Prof. Sven Dittrich) und dem Mus-
keldystrophie-Netzwerk wird von Freiburg
aus eine placebo-kontrollierte multizentri-
sche Studie zur prophylaktischen Therapie
der Herzinsuffizienz bei Muskeldystrophie
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Duchenne organisiert. Die Studie wird vom
Bundesministerium fur Bildung und For-
schung (BMBF) finanziert. Erste Patienten
kdnnen Anfang 2010 die Therapie im Rah-
men dieser Studie beginnen. Eine weitere
klinische Studie zur Therapie der spinalen
Muskelatrophie Typ Il und Ill mit Wachs-
tumshormon hat bereits ausreichend Pa-
tienten aufgenommen und wird im zweiten
Quartal 2010 abgeschlossen. Auferdem
beteiligt sich Freiburg als eines der beiden
Deutschen Studienzentren an der interna-
tionalen Studie der Firma PTC Therapeu-
tics zur Behandlung von Patienten mit
Muskeldystrophie Duchenne und préama-
turem Stopcodon mit dem Praparat Atalu-
ren®. Die Patienten befinden sich bereits
in der Extensionsphase der Studie. Eine
unkontrollierte Studie zur Behandlung von
gehféhigen Patienten mit Muskeldystro-
phie Duchenne und Spinaler Muskelatro-
phie mit Vibrationstherapie startet 2010 in
Zusammenarbeit mit dem Universitatskli-
nikum KélIn (Prof. Schénau).

Myologisches Labor am Zentrum fiir Kin-
der- und Jugendmedizin (Leitung: Dr. J.
Kirschner)

Neben der Routinediagnostik von einge-
henden Muskel- und Nervenbiopsien (sie-
he unten) werden in dem Labor verschie-
dene Forschungsarbeiten insbesondere
zur Charakterisierung und Pathophysiolo-
gie von Muskeldystrophien durchgefiihrt.
Schwerpunktmalig werden zurzeit die
kongenitale Muskeldystrophie Typ Ullrich
und die Muskeldystrophie Duchenne
(DGM-gefordertes Projekt: ,,Regeneration
bei der Duchenne-Muskeldystrophie in
Abhéangigkeit von der Fibrose“) bearbeitet.

Neurologische Universitatsklinik und
Poliklinik

(Arztlicher Direktor: Prof. Dr. C. Weiller)
In der Neurologischen Universitatsklinik
und Poliklinik im Neurozentrum werden
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einmal wdchentlich eine Muskelsprech-
stunde und eine ALS-Sprechstunde fir Er-
wachsene abgehalten. Verantwortlich fur
diese Sprechstunde ist Prof. Glocker, der
die Sprechstunden gemeinsam mit Dr. I.
Kaupp und Dr. B. Heimbach durchfiihrt. In
Kooperation mit dem Institut fiir Geschich-
te und Ethik (Prof. Maio) berét Dr. Heim-
bach ethische Fragen zum Krankheitsver-
lauf und zum Lebensende, fihrt Hilfsmit-
telberatungen durch und koordiniert die
Zusammenarbeit mit der Palliativstation
(PD Dr. Becker) zur Versorgungsoptimie-
rung unserer ALS-Patienten. Seit diesem
Jahr bieten wir zuséatzlich eine HSP-
Sprechstunde an in Kooperation mit der
Tom-Wahlig-Stiftung. An zwei Nachmitta-
gen flhren Dr. Kottlors, leitender Oberarzt
der Seidel-Klinik und Prof. Glocker zusétz-
lich eine Muskelsprechstunde in Bad Bel-
lingen durch. Einen klinisch-wissenschaft-
lichen Schwerpunkt stellen derzeit para-
spinale Muskelerkrankungen als Ursache
chronischer Riickenschmerzen dar.

Eine wachsende Zahl von Patienten mit
unverstandenen Muskelschmerzen und
ungeklarten CK-Erhdhungen, als deren Ur-
sache sich mit zunehmender Haufigkeit
abortive oder blande Formen von Glieder-
glrteldystrophien sowie metabolische und
myotone Myopathien herausstellen, wer-
den in den angebotenen Sprechstunden
vorstellig. Weiterhin werden erhebliche
Ressourcen in die neu etablierte Enzymer-
satztherapie bei Morbus Pompe einge-
bracht, die in der Tagesklinik der Neurolo-
gischen Universitatsklinik behandelt wer-
den.

Erstmalig steht in diesem Jahr mit Frau
Gumpert eine erfahrene Sozialarbeiterin
fur unsere Sprechstunden zur Verfiigung,
wodurch sich die Betreuung unserer Pa-
tienten weiter optimiert hat.

Auch im vergangenen Jahr hat die hervor-
ragende Zusammenarbeit mit den kom-
plementéren Einrichtungen, insbesondere
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der Pneumologie, der Sportmedizin, der
Myopathologie und der Humangenetik ei-
ne effiziente und optimale Betreuung und
Beratung der Patienten mit kurzen Infor-
mationswegen ermdglicht. Einmal monat-
lich werden in einer neuropathologisch-kli-
nischen Fallkonferenz, die von der Abtei-
lung Neuropathologie durchgefiihrt wird,
ungewohnliche und besonders lehrreiche
Falle in einem interdisziplindren Rahmen
mit Neurologen, Neuropé&diatern, Rheuma-
tologen und Neuroradiologen vorgestellt
und diskutiert.

Analyse von Muskel- und Nervenbiop-
sien (Myologisches Labor am Zentrum
fur Kinder- und Jugendmedizin und
Abteilung Neuropathologie im Neuro-
zentrum)

Die Analyse von Muskel- und Nervenbiop-
sien erfolgt in enger Zusammenarbeit von
dem Myologischen Labor am Zentrum fir
Kinder- und Jugendmedizin (Leiter: Dr. J.
Kirschner) und der Abteilung Neuropatho-
logie (Prof. Dr. M. Prinz) unter anderem
durch regelméRige Fallkonferenzen.

Pro Jahr werden etwa 250 Muskel- und
Nervenbiopsate aus dem Universitéatsklini-
kum Freiburg sowie von zahlreichen aus-
wartigen Kliniken im Bereich neuromusku-
lare Pathologie analysiert. Es wird dabei
die differenzierte myo- und neuropatholo-
gische Diagnostik aller myogenen und
neuromuskuléren Erkrankungen durch-
geflihrt. Dazu gelangen neben der Routi-
nehistologie mit Standardfarbungen die
notwendigen und umfangreichen histo-
chemischen, enzymhistochemischen, und
immunhisto-chemischen Untersuchungen
(unter anderem Dystrophin, Spektrin,
samtliche Sarkoglykanproteine, Merosin,
Kollagen VI, Alpha-Dystroglykan sowie In-
termediarfilamente wie Desmin und Titin)
zum Einsatz. Ergénzt werden diese Unter-
suchungen durch computergestiitzte Mor-
phometrie von Nerv und Muskel sowie

durch Membranproteinanalysen im Wes-
ternblot. Die lichtmikroskopisch-histoche-
mischen Ergebnisse werden gestiitzt und
erweitert durch die elektronenmikroskopi-
sche Analyse von Nerv und Muskel im La-
borbereich fur Elektronenmikroskopie.
Zuséatzlich notwendige biochemische Un-
tersuchungen, molekulargenetische Unter-
suchungen und andere Analysen erfolgen
in Zusammenarbeit mit anderen Instituten.
Zur Qualitatssicherung wird eine ausfuhrli-
che, mindestens zweimal pro Semester,
stattfindende interdisziplinare Fallkonfe-
renz ausgerichtet, in der Problemfalle zwi-
schen den Fachkollegen erortert werden.
Weitere Informationen sind unter folgender
Internetadresse erhéltlich:
www.uniklinik-freiburg.de/neuropathologie/
live/index.html.

Klinik Ill: Angeborene Herzfehler/Padi-
atrische Kardiologie am Zentrum fur
Kinder- und Jugendmedizin

(Arztliche Direktorin: Prof. B. Stiller)
Hier erfolgt die kardiologische Diagnostik
und Therapie von Kindern. Im Rahmen der
Betreuung von Patienten mit Muskeldys-
trophie Duchenne wird die Studie zur
Herzfunktion mittels der innovativen Echo-
kardiographie und Gewebedoppler fort-
gesetzt. Erwachsene Patienten werden
kardiologisch in der Medizinischen Univer-
sitatsklinik, Abteilung fiir Kardiologie (Arzt-
licher Direktor: Prof. Dr. Bode) behandelt.
Alle erforderlichen Untersuchungs- und
Behandlungsverfahren stehen hier zur Ver-
figung.

Sektion Kinder- und Schwerbehinder-
tenorthopadie am Department fur
Orthopadie und Traumatologie
(Arztlicher Leiter: Dr. Schwering).
Patienten mit neuromuskularen Erkrankun-
gen werden in der Sektion ambulant und
stationar untersucht und behandelt. Die
Sprechstunde fir Kinder und Jugendliche
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leitet Dr. Schwering. Als Schularzt werden
in den ortlichen Kdrperbehindertenschulen
in Emmendingen-Wasser regelmaRig Visi-
ten abgehalten. Das Angebot der Versor-
gung reicht von der radiologischen Dia-
gnostik lber die orthopadische Beratung
bis hin zu speziellen Hilfsmittelversorgun-
gen und Operationen. Die Wirbelsaulen-
operationen werden in Zusammenarbeit
mit Oberarzt Dr. Knéller durchgefiihrt.

Abteilung fir Pneumologie der Univer-
sitatsklinik

(Arztlicher Direktor Prof. Dr. Mller-
Quernheim).

Fur Patienten mit neuromuskuléren
Erkrankungen bietet die Abteilung eine di-
agnostische Abklarung mit Messung der
Lungenfunktion und Atemmuskelkraft an.
Falls erforderlich erfolgt die Einleitung und
Kontrolle einer auRerklinischen Beatmung,
entweder als nicht-invasive Beatmung via
Gesichtsmaske oder invasive Beatmung
via Tracheostoma. Schlafbezogene Atem-
storungen konnen in einem Schlaflabor
weiter abgeklart und gegebenenfalls
entsprechend therapiert werden. Prof. Dr.
Windisch aus der Abteilung Pneumologie
ist 1. Vorsitzender der AG Heimbeatmung
und Respiratorentwéhnung e.V. (AGH),
stellvertrender Sprecher der Sektion Inten-
siv- und Beatmungsmedizin der Deut-
schen Gesellschaft fir Pneumologie und
Beatmungsmedizin e.V. (DGP) sowie Se-
kretdr der wissenschaftlichen Gruppe
(02.02. - nicht-invasive Beatmung) der Eu-
ropean Respiratory Society (ERS). Der
Jahreskongress der AGH findet vom 22.
Bis 24. April 2010 in Halle statt. Hier wird
es unter anderem um die auferklinische
Beatmung von Patienten mit Muskel-
erkrankungen gehen.

Herr Prof. Dr. Windisch ist zudem feder-
fuhrender Autor der S2-Leitlinie ,,Nicht-in-
vasive und invasive Beatmung als Thera-
pie der Chronischen respiratorischen In-
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suffizienz®, herausgegeben von der DGP
unter dem Dach der Arbeitsgemeinschaft
Wissenschaftlich-Medizinscher Fachge-
sellschaften (AWMF). Diese Leitlinie be-
handelt als Schwerpunkt auch die
spezielle Gruppe der neuromuskularen
Erkrankungen und wird Ende 2009 zur
Publikation eingereicht werden.
Forschungsschwerpunkte der Abteilung
sind die technischen und physiologischen
Aspekte der nicht-invasiven Beatmung,
die gesundheitsbezogene Lebensqualitat
bei Patienten mit auferklinischer Beat-
mung und die Messung der Atemmuskel-
funktion.

Abteilung fir Rehabilitative und
Praventive Sportmedizin der Medizini-
schen Universitatsklinik

(Arztlicher Direktor: Prof. Dr. H.-H.
Dickhuth)

Die Abteilung bietet die Diagnostik mit
Spiroergometrie mit Laktat- und Ammoni-
akmessung an. Diese sind vor allem bei
Verdacht auf metabolische Muskelerkran-
kungen wie zum Beispiel Mc Ardle Syn-
drom oder MAD-Mangel indiziert. Im Jahr
2009 blieb die Zahl der Untersuchungen
bei circa 100 mit dieser Fragestellung auf
dem Niveau des Vorjahrs. Hauptver-
antwortlicher Arzt ist PD Dr. Y.O. Schu-
macher.

Institut fir Humangenetik und Anthro-
pologie der Universitat
(Kommissarische Leitung: Prof. Dr. L.
Bruckner-Tuderman und Prof. Dr. B.
Zabel)

Die genetische Beratungsstelle des Insti-
tuts fiihrt die Beratung von Patienten und
ihren Familien durch. Die fachérztliche Be-
ratung wird optimal erganzt durch sozial-
rechtliche und psychosoziale Beratung
durch Sozialarbeiter. Das Institut bietet die
molekulargenetische Diagnostik der Typ 2
Lissenzephalien (Walker-Warburg-Syn-
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drom, Muscle-Eye-Brain-Disease, Fukuya-
ma kongenitale Muskeldystrophie), die mit
einer Muskeldystrophie einhergehen. Dies
wird durch die Mutationsanalyse in den
Genen POMT1, POMT2, POMGNT],
FCMD und FKRP durchgefihrt.

Publikationen

Garcia-Angarita N, Kirschner J, Heiliger M, Thi-
rion C, Walter MC, Schnittfeld-Acarlioglu S, Al-
brecht M, Miller K, Wieczorek D, Lochmdiller H,
Krause S. Severe nemaline myopathy associa-
ted with consecutive mutations E74D and H75Y
on a single ACTA1 allele. Neuromuscul Disord
2009; 19: 481-484

Haberlandt E, Scholl-Biirgi S, Neuberger J, Fel-
ber S, Gotwald T, Sauter R, Rostasy K, Karall D,
Korinthenberg R. Peripheral neuropathy as the
sole initial finding in three children with infantile

metachromatic leukodystrophy. Eur J Paediatr
Neurol 2009; 13: 257-60

Kottlors M, Mueller K, Kirschner J, Glocker FX.
Muscle hypertrophy of the lower leg caused by
L5 radiculopathy. Joint Bone Spine 2009; 76:
562-564

Lebrecht D, Venhoff AC, Kirschner J, Wiech T,
Venhoff N, Walker UA. Mitochondrial tubulopa-
thy in tenofovir disoproxil fumarate-treated rats.
J Acquir Immune Defic Syndr 2009; 51: 258-263
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Neuromuskulares Zentrum Goéttingen

Leiter:

Prof. Dr. Ekkehard Wilichowski
Abteilung Péadiatrie Il, Schwerpunkt
Neuropédiatrie

Universitatsmedizin Gottingen

Sprecher:

PD Dr. Jens Schmidt

Abteilung Neurologie und Abteilung
Neuroimmunologie
Universitatsmedizin Gottingen

Abteilung Neurologie im Neuromusku-
laren Zentrum Gottingen

Arbeitsgruppe Muskelimmunbiologie
Die AG Muskelimmunbiologie wird von Dr.
Jens Schmidt geleitet. Die Forschung im
Bereich Muskelimmunbiologie hat sich
weiter als eine aktive Arbeitsgruppe in der
Abteilung Neurologie gefestigt und um-
fasst im Berichtszeitraum insgesamt zehn
wissenschaftliche Mitarbeiter beziehungs-
weise Doktoranden und MTA. Der Schwer-
punkt der Forschung liegt unveréandert im
Bereich der Pathomechanismen der spo-
radischen Einschlusskérperchenmyositis
(sporadic Inclusion Body Myositis, sIBM).
Fur die hierzu in 2008 publizierte Arbeit (1)
wurde Dr. Schmidt von der DGM mit dem
Felix-Jerusalem-Preis ausgezeichnet (sie-
he gesondertes Kapitel in diesem Band).
Daruber hinaus arbeitet die Gruppe am
Modell der Duchenne’schen Muskeldys-
trophie mit einem grundlagenwissen-
schaftlich sowie experimentell-therapeuti-
schen Ansatz.

Die Arbeitsgruppe hat Untersuchungen zur
Interaktion von Entziindung und Degene-
ration im Muskel bei der sIBM fortgefuhrt.
In einer medizinischen Doktorarbeit der
AG konnte Ingrid Muth zeigen, dass es in
morphologisch noch unverénderten Fa-
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sern eine Uberexpression des Hitze-
schockproteins aB-Crystallin gab, was in
Ubereinstimmung mit einer anderen Arbeit
watr, in der diese Fasern ,,X-fibers* genannt
wurden (Banwell und Engel, Neurology
2000). In einer umfangreichen immunhis-
tochemischen Multi-Parameter-Analyse an
Uber 1.400 Muskelfasern in Serienschnit-
ten von zehn sIBM-Patienten konnte Frau
Muth diese friihe Veranderung der Patho-
mechanismen bei der sIBM genauer cha-
rakterisieren (2): In den noch unverander-
ten Fasern gab es neben der Uberexpres-
sion von oB-Crystallin bereits eine friihe
Hochregulation des Vorlaufermolekiles
von B-Amyloid (amyloid precursor protein,
APP). Statistisch zeigte sich eine signifi-
kante Korrelation der Expression von oB-
Crystallin nicht nur mit APP, sondern auch
mit anderen Markern der Degeneration/
Regeneration wie Desmin und neural cell
adhesion molecule (NCAM) und dartiber-
hinaus von B-Amyloid, Vakuolen, Atrophie
und entzindlichen Infiltraten. Weiterge-
hend konnte gezeigt werden, dass Mus-
kelfasern, die doppelt positiv waren fir
APP und oB-Crystallin, einen tberhohen
Anteil an Markern exprimierte, die typisch
sind fur Degeneration/Regeneration wie
Desmin und NCAM. Auf der anderen Seite
wurde ein dhnlich hoher Prozentsatz die-
ser Molekiile insbesondere in Fasern be-
obachtet, die Akkumulationen von B-Amy-
loid aufwiesen und somit dem Spaétsta-
dium und einer irreversiblen Schadigung
entsprechen. In vitro konnte demonstriert
werden, dass ein pro-inflammatorischer
Zellstress eine gleichzeitige Hochregulati-
on von APP und oB-Crystallin induzieren
konnte. Zusammengefasst untermauern
die Daten, dass bei der IBM trotz des bis-
her unzureichenden therapeutischen An-
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sprechens auf immunsuppressive Sub-
stanzen eine chronische Entziindung als
ein primérer Schadigungsmechanismus
durchaus in Frage kommt (3).

Der AG-Leiter Dr. Schmidt war uUber eine
Kooperation mit der Arbeitsgruppe von
Prof. Marinos Dalakas am NIH an einer Pi-
lotstudie zur sIBM mit Alemtuzumab
(Campath), einem T-Zell-depletierenden
Antikdrper beteiligt (4). Hierbei zeigte sich,
dass ein Zyklus Alemtuzumab zu einer si-
gnifikanten Verzoégerung des Kraftverlus-
tes im Vergleich zu den zwélf Monaten vor
der Therapie fuhrte, was mittels MRC-Gra-
den und quantitativer Muskelkrafttestung
demonstriert werden konnte. Jedoch war
dieser Effekt nur fur sechs Monate nach-
weisbar, obwohl die Suppression der T-
Zellen iber mehrere Monate dartiberhin-
aus fortbestand. In Muskelproben fanden
sich nach der Behandlung im Vergleich zu
einer Biopsie davor jeweils deutlich ver-
minderte Infiltrate entzlindlicher T-Zellen,
insbesondere auch des Anteils der zytoto-
xischen, CD8-positiven T-Zellen. Auch die
entziindlichen Marker wie das Chemokin
CXCL-9 waren bei einigen Patienten deut-
lich vermindert in der immunhistochemi-
schen Farbung. Mittels quantitativer PCR
zeigte sich darliberhinaus auch eine ver-
minderte Expression des Hitzeschockpro-
teins aB-Crystallin und eine erhdhte Ex-
pression von Desmin, was auch als Indi-
kator flir eine vermehrte Regeneration
gewertet werden kann. Diese Daten bele-
gen, dass eine anti-inflammatorische The-
rapie der sIBM prinzipiell erfolgverspre-
chend sein kann und stellen die Grundlage
dar fir eine groRere Studie mit einer Pla-
cebokontrolle.

Neben einer Forderung durch die DFG
werden Projekte der AG durch die Fritz-
Thyssen-Stiftung und die Association
Francaise contre les Myopathies (AFM) ge-
fordert. In Zusammenarbeit mit Dr. Klinge
aus der Abteilung Péadiatrie Il (siehe unten)

konnte im Berichtszeitraum ein For-
schungspreis der ,,Aktion benni und co.”
erfolgreich eingeworben werden. Dartiber-
hinaus bestehen mehrere Projektunterstiit-
zungen durch pharmazeutische Unterneh-
men.

Abteilung Péadiatrie I, Schwerpunkt
Neuropédiatrie im Neuromuskularen
Zentrum Gottingen

Die interdisziplindre Neuromuskulare
Sprechstunde fir Kinder und Jugendliche
ist integraler Bestandteil des Sozialpadia-
trischen Zentrums (SPZ Géttingen) und
hat sein Leistungsangebot weiter ausge-
baut. So wurde eine zusétzliche Sprech-
stunde eingerichtet, so dass seit Ende
2007 die neuropadiatrischen, physiothe-
rapeutischen, Hilfsmittel-beraterischen,
ergotherapeutischen, neuropsychologi-
schen und sozialmedizinischen Leistun-
gen an zwei Tagen der Woche (Mittwoch
nachmittags, Donnerstag vormittags) an-
geboten werden. Der Stamm der beteilig-
ten Mitarbeiter hat sich damit deutlich ver-
groRert. Die &rztliche Betreuung erfolgt un-
verandert durch ein Team, das neben den
drei neuropadiatrischen Arzten die Kolle-
ginnen und Kollegen der Kinderorthopéa-
die, Neurologie, Padiatrischen Kardiologie,
Pulmologie (Bovenden-Lenglern) und Ra-
diologie umfasst. Durch die Ausweitung
der Sprechstunde werden in der ,,Muskel-
ambulanz* mittlerweile 300 bis 330 Kinder
und Jugendliche gesehen. Fir aufwendige
beziehungsweise invasive diagnostische
Untersuchungen (MR-Bildgebung, Mus-
kelbiopsie, andere Narkose-gebundene
Untersuchungen) sowie flr operative Mal3-
nahmen (Skoliose- und Kontraktur-lésen-
de Operationen, Implantation von Herz-
schrittmachern, Defibrillatoren unter ande-
rem) und konservative Behandlungen
(Therapie von Pneumonien und anderen
Infektionen, unterstiitzende MaRnahmen
bei Masken-beatmeten Patienten) stehen
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stationdre Betten in der Kinderklinik (inklu-
sive der Padiatrischen Intensivstation) und
den beteiligten Abteilungen zur Verfugung.
Die personellen Veranderungen im Einzel-
nen sind im Anhang dargestellt.

Zur interdisziplindren Betreuung der Pa-
tienten des Neuromuskuldren Zentrums
gehort weiterhin der Schwerpunkt Kinder-
orthopédie, der durch die Kinderorthopé-
dinnen PD Dr. Anna Hell und Dr. Julia
Grannemann vertreten wird. In Kooperati-
on mit Neuropadiatern und Physiothera-
peuten werden adaquate konservative und
operative Konzepte fir betroffene Kinder
und Jugendliche erarbeitet und durchge-
fuhrt. Die interdisziplindre Diskussion der
verschiedensten Problemstellungen er-
moglicht ein individuell abgestimmtes
Therapiekonzept und erleichtert den Fami-
lien den Entscheid fur einen operativen
Eingriff (Wirbelsdule oder Muskel- bezie-
hungsweise Sehneneingriffe).

Neben traditionellen wirbelséulenaufrich-
tenden Operationsverfahren wird schwer-
punktmaRig die VEPTR (Vertical expanda-
ble prosthetic titanium rib) -Implantation
bei Kindern mit neuromuskularer Skoliose
durchgefuhrt. Dieses schonende Operati-
onsverfahren, bei dem die Wirbelsaule
rechts und links durch Teleskopstabe ab-
gestitzt wird, ist besonders fir Kinder mit
SMA und sehr schlanken Patienten eine
ideale Versorgung. Durch die Rippenver-
ankerung wird gleichzeitig der Brustkorb
aufgespannt. Nachweislich ist die Lungen-
funktion postoperativ verbessert.

Die kardiologische Betreuung erfolgt
durch die Gottinger Kinderherzklinik in der
Abteilung Padiatrie Il mit Schwerpunkt
padiatrische Kardiologie und Intensivme-
dizin. Alle Kinder und Jugendliche werden
regelmélig Dr. Verena Gravenhorst und
Prof. Dr. Thomas Paul zu elektrophysiolo-
gischen Untersuchungen (EKG, Langzeit-

44

EKG) und Bildgebung (Echokardiografie,
Kardio-MRT) vorgestellt. Fiir die Priméardia-
gnostik wie flr die Verlaufskontrollen steht
eine moderne dreidimensionale, farbko-
dierte Echokardiographie-Einheit zur Ver-
figung. Bei Patienten mit malignen Herz-
rhythmusstérungen, die sich medikamen-
tds nicht ausreichend therapieren lassen,
werden invasive Therapiekonzepte wie
elektrophysiologische Behandlungen via
Herzkatheter und Implantationen von
Herzschrittmachern beziehungsweise De-
fibrillatoren angewandt.

Unverandert wird ein Muskellabor inner-
halb der Neuropé&diatrischen Abteilung
vorgehalten. Die Muskelbiopsien werden
tiberwiegend per Stanze, im Ubrigen of-
fen-chirurgisch gewonnen, aufgeblockt
tiefgefroren und im Kryostaten geschnit-
ten. Neben der Routinediagnostik in Form
von Standardfarbungen erfolgt insbeson-
dere bei dystrophischen Prozessen sowie
kongenitalen Myopathien eine immunfluo-
reszenz-mikroskopische Aufarbeitung mit
einer breiten Palette an Antikérpern. Samt-
liche Biopsien werden ungeféhr einmal pro
Woche im Rahmen einer ,Muskelbiopsie-
Konferenz“ mit den klinischen und neuro-
pathologischen Kollegen besprochen. In
diesem Rahmen hat sich eine gewinnbrin-
gende Kooperation mit Dr. Almuth Bran-
dis, Abteilung Neuropathologie der Medi-
zinischen Hochschule Hannover, Prof. Dr.
H.-H. Goebel, Mainz, und PD Dr. W.
Schulz-Schaeffer, Abteilung Neuropatho-
logie der Universitatsmedizin Gottingen,
entwickelt.

Forschungsaktivitaten

In den vergangenen Jahren wurden die
wissenschaftlichen Projekte der Vorjahre
fortgesetzt und neue Projekte gestartet.
Diese konzentrieren sich auf folgende The-
men:
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Arbeitsgruppe Mitochondriopathien

Im Herbst 2008 hat im Rahmen der Aus-
schreibung ,,Netzwerke fur seltene Erkran-
kungen“ durch das Bundesministerium fir
Bildung und Forschung (BMBF) das Netz-
werk ,,MitoNet-Netzwerk fiir Mitochondria-
le Erkrankungen“ als eines von 20 Netz-
werken den Zuschlag erhalten und wird
seitdem mit funf Millionen Euro fur finf
Jahre gefordert. Die Arbeitsgruppe ist zum
einen an dem Horizontal-Projekt ,,C1. mi-
toRegister* zur systematischen Erfassung
und Dokumentation der klinischen Symp-
tomatik und deren Verlaufe bei Kindern
und Jugendlichen mit gesicherten Mito-
chondriopathien beteiligt. Die Daten wer-
den multizentrisch gesammelt und zusam-
mengefasst. Hierzu gehort auch die Erfas-
sung von angewandten Therapieverfahren
als Basis fur die Evaluation und Weiterent-
wicklung von effektiven Therapiestrate-
gien. Zum Anderen ist die Arbeitsgruppe
an dem Teilprojekt ,,A.6 mitoFibrate” betei-
ligt, das die Wirksamkeit von Aktivatoren
des ,,peroxisomal proliferator-activated re-
ceptors (PPARs)" Signalweges auf die bio-
chemischen Aktivitdten der Atmunsgket-
tenkomplexe bei verschiedenen Mito-
chondriopathien untersuchen soll.

Arbeitsgruppe Myopathologie

Mithilfe von myopathologischen Routine-
verfahren, aber insbesondere durch Ein-
satz der Immunfloureszenz-Mikroskopie,
von Western blot und ultrastrukturellen
Analysen sowie von molekulargenetischen
Methoden (familiare Kopplungsanalysen,
in Zusammenarbeit mit Prof. Dr. A. Hubner,
Dresden) wurden nicht zu klassifizierende
Myopathien weiter abgekléart. So konnten
unter anderem die morphologischen, bio-
chemischen und genetischen Defekte von
mehreren Kindern mit kongenitaler Mus-
keldystrophie und ,Muscle-Eye-Brain“-
Myopathie aufgeklart werden.

Arbeitsgruppe Dysferlin

Im Berichtszeitraum wurde die Arbeits-
gruppe Dysferlin unter der Leitung von Dr.
Lars Klinge als Teil des Muskellabors der
Abteilung Padiatrie Il weitergehend einge-
richtet. Schwerpunkt der Arbeitsgruppe ist
die Untersuchung der funktionellen Rolle
von Dysferlin im gesunden Skelettmuskel
sowie bei der Pathogenese von Muskel-
dystrophien. Dariiber hinaus besteht ein
weiterer Interessenschwerpunkt im Be-
reich der Untersuchung und Etablierung
von Biomarkern der Muskelregeneration.
Weiterhin wurden in Zusammenarbeit mit
der Abteilung Molekulare Kardiologie (Lei-
ter: Prof. Dr. R. Knoll) des Herzzentrums
der Universitatsmedizin Gottingen Unter-
suchungen der Skelettmuskulatur an
Mausmodellen mit genetisch determinier-
ten Kardiomyopathien durchgefiihrt. Bei
bestimmten Genotypen liel sich auf diese
Weise erstmals eine Beteiligung auch der
Skelettmuskulatur im Sinne einer Myopa-
thie nachweisen.

In Zusammenarbeit mit der Arbeitsgruppe
Muskelimmunbiologie unter der Leitung
von Dr. Jens Schmidt wird die Immunglo-
bulin-Behandlung am Modell der mdx-
Maus als potentielle Therapieform der
Muskeldystrophie Duchenne untersucht.
Fur seinen Beitrag ,,Defekte Membran-Tu-
bulation bei Dysferlin-defizienter Muskel-
dystrophie” wurde Dr. Lars Klinge bei der
45. Jahrestagung fir Péadiatrische For-
schung mit dem Friedrich-Linneweh-Preis
2009 fur den besten wissenschaftlichen
Beitrag ausgezeichnet.

Klinische Studien

Kardiomyopathie bei Dystrophinopathien
(DMD, BMD)

Im Rahmen eines durch die Férdergemein-
schaft Deutscher Kinderherzzentren e.V. fi-
nanzierten Forschungsprojektes wird die
Entwicklung und der Verlauf der Kardio-
myopathie bei Dystrophinopathien (Du-
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chenne‘sche und Becker‘sche Muskeldys-
trophie) mit einer innovativen dreidimen-
sionalen, farbkodierten Echokardiographie
studiert. Ziel ist es, durch dieses neuartige
und nicht-invasive Verfahren neue Er-
kenntnisse Uber die Dynamik der Herzbe-
teiligung bei den mit Abstand haufigsten
Muskeldystrophien zu erhalten.

Therapiestudie bei Duchenne’scher Mus-
keldystrophie (DMD)

Als eines von 14 Priufzentren wurde die im
Jahre 2004 begonnene multizentrische
Studie ,Immunsuppressive Therapie bei
Muskeldystrophie Duchenne* in 2009 be-
endet. Die Studie, die im Rahmen des vom
BMBF unterstutzten Muskeldystrophie-
Netzwerkes MD-Net (R17) erfolgte, sollte
in Form einer placebokontrollierten Dop-
pelblindstudie die Wirkung von Cyclospo-
rin A alleine und in Kombination mit Pred-
nison auf die Muskelkraft zu studieren.
Studienzentrum war die Freiburger Kinder-
klinik (Prof. Dr. R. Korinthenberg). Das Got-
tinger Neumuskulére Zentrum rekrutierte
21 Patienten.

Therapiestudie bei Spinaler Muskelatro-
phie (SMA 1I/111)

Im Rahmen einer investigatorinitiierten
Studie der Phase Il sollte gepriift werden,
ob die Muskelkraft bei der spinalen Mus-
kelatrophie Typ Il und lll durch die Gabe
von Wachstumshormon gesteigert werden
kann. Die Studie wurde als placebokon-
trollierte Cross-over-Studie unter der Fe-
derfhrung ebenfalls der Freiburger Kin-
derklinik (Prof. Dr. R. Korinthenberg)
durchgefuihrt. Von den insgesamt 15 Pa-
tienten wurden drei aus dem Géttinger
Zentrum in die Studie eingeschleust. Die
Rekrutierung und Durchfihrung gemén
Studienprotokoll erfolgte an insgesamt
flnf Zentren in Deutschland und wurde im
Sommer 2009 beendet.
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Abteilung Neuropathologie im Neuro-
muskularen Zentrum Géttingen

Im Rahmen der neuropathologischen Dia-
gnostik von Muskelbiopsien im Neuro-
muskuléaren Zentrum Gottingen finden mo-
natlich interdisziplinre Muskelbiopsiekon-
ferenzen in der Neuropathologie statt, die
von Prof. Dr. H. H. Goebel moderiert wer-
den. An diesen Konferenzen sind neben
den Arbeitsgruppen der Abteilungen Neu-
rologie (PD Dr. J. Schmidt, PD Dr. D. Lie-
betanz), Neuropadiatrie (Prof. Dr. E. Wili-
chowski, Dr. R. Klinge) und Neuropatholo-
gie (PD Dr. W. Schulz-Schaeffer und
Mitarbeiter des Instituts) der Universitats-
medizin Gottingen auch Mitarbeiter der
Neuropathologie (Dr. A. Brandis) und des
Sozialpédiatrischen Zentrums der Medizi-
nischen Hochschule Hannover beteiligt.
Ziel dieser Konferenzen ist es, eine Syn-
these zwischen Klinischen Krankheitsbil-
dern und neuropathologischen Befunden
zu bilden. Fir die Diagnostik steht eine
breite Palette enzymhistochemischer und
immunhistochemischer Farbeoptionen so-
wie der Nachweis ultrastruktureller Veran-
derungen mittels Elektronenmikroskopie
und biochemische und molekulargeneti-
sche Methoden zur Verfugung.
Schwerpunkt der wissenschaftlichen
Arbeit an myopathologischen Fragestel-
lungen der letzten Zeit sind muskuléare
Veradnderungen bei neurodegenerativen
Erkrankungen und die Rolle von Makro-
phagen bei entziindlichen Muskelerkran-
kungen. Interessanterweise kdnnen Bewe-
gungsstérungen zur Differenzialdiagnose
neurodegenerativer Erkrankungen — insbe-
sondere zur Abgrenzung einer Creutzfeldt-
Jakob Krankheit von anderen neurodege-
nerativen Krankheiten - herangezogen
werden.

Fortbildungsveranstaltungen
Die interdisziplindren Muskelbiopsiekonfe-
renzen wurden wie bereits oben detailliert
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beschrieben in regelmaRigen Abstéanden in
der Abteilung Neuropathologie fortgefiihrt.

Betreuungsstrukturen, Selbsthilfe-
aktivitaten

Die Betreuung der Patienten mit neuro-
muskuléren Erkrankungen erfolgt in den
Spezialsprechstunden der Abteilung Neu-
rologie und P&diatrie I, Schwerpunkt Neu-
ropadiatrie. Naheres hierzu ist im Anhang
dokumentiert. Darliber hinaus bestehen
regionale und Uberregionale Kooperatio-
nen mit zahlreichen neurologischen und
padiatrischen Abteilungen sowie Sozial-
padiatrischen Zentren in Siid-Niedersach-
sen, Hessen, Thiringen und Sachsen-An-
halt.

Die Gottinger Selbsthilfegruppe ,,Erwach-
sene mit Neuromuskuléren Erkrankungen*
sowie der ,Eltern-Kind-Gespréachskreis
Gottingen“ haben ihre regelmaRigen Tref-
fen auch in den zurlickliegenden Jahren
fortgesetzt. Wie in den Jahren zuvor sind
zu verschiedenen Themen Experten einge-
laden worden, die Uber neue Entwicklun-
gen berichtet haben.

Neuere diagnostische und therapeuti-
sche Mdoglichkeiten, laufende Therapie-
studien

Das Neuromuskulare Zentrum Gottingen
ist an der Therapiestudie ,,DMD-Kardio*
beteiligt, die im Rahmen des BMBF-gefor-
derten MD-Net die Wirksamkeit von ACE-
Hemmern beziehungsweise -Blockern auf
die Entwicklung und den Verlauf von Kar-
diomyopathien bei Knaben mit Duchen-
ne’scher Muskeldystrophie studieren wird.
Studienzentrum ist Erlangen (Prof. Dr.
Sven Dittrich, Kinderkardiologische Abtei-
lung des Universitatsklinikums Erlangen).
Es ist geplant, dass das Gottinger Muskel-
zentrum ungefahr 15 bis 20 in diese place-
bokontrollierte Studie mit einem Cross-
over-Design einschleust.

In Aussicht steht ferner die Teilnahme an
einer europdischen, multizentrischen Stu-
die zur Wirksamkeit von Oligonukleotiden
bei Jungen mit Duchenne’scher Muskel-
dystrophie, die eine spezifische Punktmu-
tation im Dystrophingen tragen.
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Neuromuskulares Zentrum Halle

Leiter:

Prof. Dr. S. Zierz

Klinik und Poliklinik fiir Neurologie der
Martin-Luther-Universitat, Halle-Witten-
berg

Sprecher:

PD Dr. M. Deschauer

Klinik und Poliklinik fiir Neurologie der
Martin-Luther-Universitat, Halle-Witten-
berg

Sprechstunden

In der Klinik fur Neurologie wird neben der
Sprechstunde fiir Patienten mit neuromus-
kularen Erkrankungen auch eine Spezial-
sprechstunde fir Mitochondrien-Erkran-
kungen angeboten.

Fortbildungsveranstaltungen

Einmal im Monat fand die Muskelzen-
trumskonferenz statt, zu der alle am Neu-
romuskularen Zentrum Beteiligten eingela-
den wurden. Dabei wurden ausgewahite
Patienten besprochen und die myo-histol-
ogischen Befunde demonstriert. Auch ak-
tuelle Entwicklungen in der Forschung
wurden mitgeteilt.

Mitarbeiter aus der Neurologischen Klinik
(Prof. Zierz, PD Dr. Deschauer unter ande-
rem) waren auf verschiedenen Kongressen
und Fortbildungsveranstaltungen (zum
Beispiel DGM-Jahrestagung Darmstadt,
DGN-Kongress Nirnberg, Crash-Kurs
Muskelerkrankungen Wirzburg, Neuro-
muskulére Akademie Innsbruck) als Vorsit-
zende und Referenten zu neuromuskulé-
ren Erkrankungen geladen.

Selbsthilfeaktivitaten
Die Selbsthilfegruppe ALS des DGM-Lan-
desverbandes Sachsen-Anhalt trifft sich

regelmaBig im Universitatsklinikum und
wird von der Neurologischen Klink (Dr. Ha-
nisch) unterstiitzt. PD Dr. Deschauer wirk-
te an der Neufassung der Patienteninfo-
broschire ,,Mitochondriopathien® mit.

Laufende Therapiestudien

Die Neurologische Kilinik ist Studienzen-

trum fir zwei multizentrische, doppelblin-

de, placebokontrollierte, randomisiertende

Studien bei mit Riluzol behandelten Pa-

tienten mit ALS. Ansprechpartner ist Dr.

Hanisch.

1. MitoTarget-Studie zur Bewertung der
Sicherheit und Wirksamkeit von
TRO19622

2. GERP-Studie zur Bewertung der Si-
cherheit und Wirksamkeit von Pioglita-
zon

Personelle Verédnderungen

Seit 2009 gibt Prof. Stoltenburg, emeritier-
te Neuropathologin aus Berlin, ihren Rat
bei der myohistologischen Beurteilung von
schwierigen Fallen. Dipl.-Biochemikerin
Hauburger wurde neue Leiterin des bio-
chemischen Bereiches des Muskellabors.
Dr. Eger, die Uber viele Jahre die neuro-
muskulare Sprechstunde durchfiihrte, hat
sich als Neurologin in Halle niedergelas-
sen. Die neuromuskuldre Sprechstunde
hat Dr. Hanisch tibernommen, der seit die-
sem Jahr Facharzt fiir Neurologie ist. Dr.
Wendt wechselte an die Charite nach Ber-
lin.

Diagnostik im Muskellabor der Neuro-
logischen Klinik

Im Muskellabor werden alle géngigen
lichtmikroskopischen  Untersuchungen
von Muskelbiopsien durchgefihrt. Darii-
ber hinaus erfolgen dort biochemische Di-
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agnostik metabolischer Myopathien und
ausgewahlte molekulargenetische Unter-
suchungen. Fur elektronenmikroskopi-
sche Untersuchungen von Muskelbiopsien
existiert seit 2009 eine Kooperation mit
dem Institut fiir Neuropathologie der Uni-
versitat Magdeburg von Prof. Mawrin. His-
tologische Untersuchungen von in Halle
entnommenen Suralis-Biopsien erfolgen in
bewahrter Art und Weise weiter im Insti-
tut fir Neuropathologie der Universitat
Aachen von Prof. Weis.

Forschungsaktivitaten

Auf dem Gebiet der metabolischen Myo-
pathien wurden zwei Patienten publiziert,
bei denen ein Phosphoglukomutase-Man-
gel identifiziert wurde. Von dieser seltenen
Glykogenose (Typ X), die sich durch eine
belastungsinduzierte Muskelschwéache
und manchmal Myoglobinurie zeigt, waren
bis dato weltweit erst 17 Falle beschrieben
worden. Einer der beiden in Halle diagnos-
tizierten Patienten stammte aus Mosambik
und wies die bei mehreren afrikanischen
Patienten beschriebene Stop-Mutation
R78X homozygot auf, die zu einem nahezu
kompletten Fehlen des Enzyms fiihrt. Die
Krankheit manifestierte sich bei ihm im 35.
Lebensjahr mit belastungsindzierten My-
algien und Rhabdomyolyse. Der zweite
Patient aus Deutschland wies eine neue
Mutation E154K heterozygot auf, hatte
dementsprechend eine 50-prozentige En-
zymaktivitat. Er zeigte belastungsinduzier-
te Beschwerden ohne Myoglobinurie und
einen spaten Symptombeginn im 66. Le-
bensjahr, so dass davon auszugehen ist,
dass er manifester Heterozygoter ist. Bei-
de Patienten wiesen myohistologisch die
bei dieser Glykogenose héaufig vorliegen-
den tubularen Aggregate auf (Joshi et al.
2009).

Eine klinische Untersuchung befasste sich
mit dem Beevors-Zeichen, das auf eine
Parese der unteren Bauchmuskeln hin-
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weist. Bisher ging man davon aus, dass
dieses Zeichen sehr sensitiv und spezi-
fisch fiir die fazio-skapulo-humerale Mus-
keldystrophie (FSHD) ist. Bei Patienten mit
FSHD und anderen Myopathien wurde
dieses Zeichen systematisch untersucht.
Es zeigte sich, dass nur 54 Prozent der
FSHD-Patienten ein Beevors-Zeichen auf-
wiesen. Bei anderen Myopathien fand sich
das Zeichen selten (drei Prozent). Gerade
bei atypischen Fallen einer FSHD, die rela-
tiv haufig sind, ist das Beevors-Zeichen
diagnostisch hilfreich (Eger et al. 2009).

In einem Fallbericht wurde tber das Auf-
treten einer Myasthenia gravis zusammen
mit einer Polymyositis auf dem Boden ei-
nes Thymoms berichtet (Jordan et al.
2009).

In einer prospektiven Untersuchung wurde
das Ansprechen auf Mycophenolat Mofetil
bei Patienten mit Myasthenia gravis analy-
siert, die wegen Nebenwirkungen oder un-
zureichender Wirkung von Azathioprin auf
Mycophenolat Mofetil umgestellt wurden.
Positive Erfahrungen sprechen dafir, dass
ein Behandlungsversuch mit Mycopheno-
lat Mofetil bei Therapieabbruch mit Azat-
hioprin sinnvoll sein kann (Hanisch et al.
2009).

In Kollektiven von Patienten mit autosomal
rezessiv vererbter Muskeldystrophie vom
Gliedergurteltyp beziehungsweise Patien-
ten mit HyperCKamie wurde untersucht,
wie haufig sich die fur eine FKRP-Muskel-
dystrophie typische Mutation ¢.826C>A
findet. In der Muskeldystrophie-Gruppe
waren flnf Prozent der Patienten homozy-
got. Dies bestétigt, dass die FKRP-Myo-
pathie in Deutschland keine sehr seltene
Ursache einer Muskeldystrophie vom Glie-
derglrteltyp ist. Aber auch bei Patienten
mit HyperCKamie war die Mutation bei
zwei Prozent der Falle homozygot nach-
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weisbar. Diese Patienten und deren homo-
zygote Geschwister wiesen zwar keine Pa-
resen auf, hatten jedoch vielfach zuséatz-
lich zur CK-Erhéhung Myalgien, eine Kar-
diomyopathie oder Veradnderungen im
MRT der Huftmuskeln (Hanisch et al.
2009).

Ganz aktuell konnte in Kooperation mit
Prof. Weis und Dr. Senderek der kirzlich
von dieser Arbeitsgruppe identifizierte
Gendefekt im Matrin-3-Gen (Senderek et
al. Am J Hum Genet 2009) bei einer Hal-
lensener Familie mit distaler Myopathie
nachgewiesen werden. Es handelt sich um
die weltweit dritte Familie, bei der dieser
autsomal dominant vererbte Defekt in
Kernmatrix-Protein Matrin-3 gefunden
wurden.

Auch im Rahmen von Netzwerken, Patien-
tenregistern und Kooperationen ist die Kli-

nik fir Neurologie aktiv. So werden Daten
der Patienten mit Pompe-Erkrankung, die
eine Enzymersatztherapie erhalten, nicht
nur in das von der Firma Genzyme unter-
haltene Patientenregister eingespeist,
sondern unabhangig davon auch wissen-
schaftlich analysiert. Unter der Leitung von
PD Schoser aus Miunchen wird der Klini-
sche Verlauf von Pompe-Patienten aus
verschiedenen neuromuskuléren Zentren
in Deutschland unter Enzymersatztherapie
beobachtet. Die Ergebnisse nach zwolf-
monatiger Behandlung wurden 2009 pu-
bliziert (Strotthote et al. 2009). AufRerdem
ist die Neurologische Klinik Teil des hori-
zontalen Netzwerks im MITONET (Netz-
werk fur mitochondriale Erkrankungen). In
diesem Netzwerk werden nicht nur klini-
sche Daten von Patienten sondern auch
Bioproben gesammelt. SchlieBlich ist die
Neurologische Klinik Teil des Muskeldys-
trophie-Netzwerkes MD-NET.
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Neuromuskulares Zentrum Hamburg

Sprecher:

Dr. Karl-Christian Knop
Muskellabor/Abteilung fur Neurologie,
Asklepios-Kliniken St. Georg

Das von der DGM zertifizierte Neuromus-
kulare Zentrum Hamburg basiert im Kern
auf einer bewéhrten Kooperation zwischen
dem Universitatsklinikum Eppendorf, den
Asklepios-Kliniken St. Georg, Barmbek
und Harburg, dem Altonaer Kinderkran-
kenhaus, dem Klinikum Eilbek und dem
Krankenhaus Grof3hansdorf.

Da zahlreiche Patienten auch aus dem
Hamburger Umland kommen, besteht eine
enge Zusammenarbeit des Hamburger
Neuromuskuldren Zentrum mit neurologi-
schen Kliniken aufRerhalb Hamburgs (Klini-
kum ltzehoe, Westkustenklinikum Heide,
Klinikum Neustadt/Holstein, Schleiklini-
kum Schleswig, Friedrich-Ebert-Kran-
kenhaus Neuminster und Diakonieklini-
kum Rotenburg/Wiimme) sowie zum
DGM-Landesverband Schleswig-Holstein.
Neben der Neurologie und Kinderheilkun-
de sind alle notwendigen Fachgebiete ver-
treten um eine kompetente und interdiszi-
plindre Versorgung von Kindern, Jugendli-
chen und Erwachsenen mit Muskel- und
Motorneuronerkrankungen, Myasthenien
und Neuropathien zu gewabhrleisten. Koor-
dinierende und integrative Funktionen
auch innerhalb des Neuromuskuléren Zen-
trums Ubernimmt der Sprecher des Neuro-
muskuléren Zentrums.

Das Jahr 2009 im Neuromuskularen Zen-
trum war wiederum gepragt durch eine
weitere Optimierung der Zusammenarbeit
der beteiligten Kliniken und Institute durch
eine Verbesserung der internen Kommuni-
kation (regelmé&Rige Treffen der Mitglieder
des Neuromuskuléren Zentrums), durch
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regelmaRige interne Muskelkonferenzen,
interne und externe Fortbildungsveranstal-
tungen sowie Informationsveranstaltungen
fur Betroffene und Angehdrige.

Kooperierende Kliniken, Institute und

Praxen

= Neurologie Universitatsklinikum
Eppendorf (UKE), Hamburg

« Neurologie Asklepios Klinik St. Georg,
Hamburg

* Neurologie Asklepios Klinik Barmbek,
Hamburg

« Neurologie Neuer Wall, Hamburg
(Dr. Knop)

= Neuropathologie UKE, Hamburg

« Neuropédiatrie, UKE, Hamburg

» Kinder- und Jugendmedizin, UKE,
Hamburg

* Thoraxzentrum / Beatmungszentrum,
Asklepios Klinik Harburg, Hamburg

* Pneumologie, 2. Medizinische
Abteilung, Asklepios Klinik Barmbek,
Hamburg

e Zentrum fur Pneumologie,
Krankenhaus Grosshansdorf

« Kinderpulmologie, Altonaer
Kinderkrankenhaus, Hamburg

» Orthopéadie, Klinikum Eilbek, Hamburg

* Orthopaediecentrum Waitzstralle,
Hamburg (Dr. Korn)

« Kinderorthopéadie, Altonaer
Kinderkrankenhaus, Hamburg

* Rheumatologie, Klinikum Eilbek,
Hamburg

* Humangenetik UKE, Hamburg

* Humangenetische Praxis Altonaer Stra-
Re, Hamburg (Dres. Peters, Kleier,Vogt)

e TherapeutenTeam Blankenese

e Zentrum fir Rehabilitationsmedizin,
Berufsgenossenschaftliches Unfall-
krankenhaus, Hamburg
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a ) Personelle Verdnderungen im
Zentrum 2008
Dr. Kruse, bisher Leiter der Neuropadiatrie
am UKE hat das UKE verlassen und ist
jetzt tatig in einer Epilepsieklinik am Bo-
densee.
Dr. Johannsen betreut erneut die Kinder-
muskelsprechstunde der Neuropé&diatrie
im UKE.
Dr. Goergens, Orthopade am Klinikum Eil-
be ist 2009 nach schwerer Krankheit leider
verstorben.
Dr. MeiRner ist jetzt Ansprechpartnerin in
der orthopadischen Klinik im Klinikum Eil-
bek.
Prof. Dr. Hansen und Mitarbeiter, Neuro-
logische Klinik am Friedrich-Ebert-Kran-
kenhaus Neumiinster, haben sich dem
Neuromuskuldren Zentrum Hamburg an-
geschlossen und bieten eine Ambulanz fur
Patienten mit neuromuskularen Erkrankun-
gen an.
Dr. Ulrich Korn, Orthopadische Praxis in
der Waitzstrasse in Hamburg-Othmar-
schen, hat sich als Ansprechpartner fir
Kinder und Erwachsenenorthopédie des
Muskelzentrums Hamburg angeschlossen.
Corinna Woisin von Hospizzentrum des
Malteser Hilfsdienst ist Ansprechpartnerin
fur die palliative Pflege und Betreuung im
Hamburger Neuromuskuléren Zentrum.

b) Forschungsaktivitaten 2009

Die Rolle von glialen Vorlauferzellen im
Tiermodell der Amyotrophen Lateralskle-
rose (ALS) und die Bedeutung von Zytoki-
nen wie BDNF und TGF-beta fir die gliale
Differenzierung der neuronalen Alterung
(Neurologie, UKE).

Pathophysiology of prion accumulation in
muscle (Neuropathologie, Direktor Prof.
Dr. Glatzel, UKE) gefordert von der DFG
(GL589/2).

Beantragt bei der DGM: Bedeutung des
Plasminogen-Activator-Inhibitor 1 (PAI-1)
fir Muskelerkrankungen.

c) Fortbildungsveranstaltungen 2009
Wodchentliche neurologisch-neuropatholo-
gisch/myopathologische Konferenz: Prof.
Glatzel und Mitarbeiter (Neuropathologie
UKE), Dres. Magnus, Gelderblom, Ley-
poldt (Neurologie UKE), Dres. Kruse und
Johannsen (Neuropadiatrie UKE).

Vortrdge nambhafter Experten flrr neuro-
muskulére Erkankungen im Rahmen des
»Eppendorfer Kolloquium* (Neurologie,
UKE).

Neuromuskuléarer Qualitatszirkel: Themen
sind Muskelerkrankungen, Myasthenie,
Neuropathien, Motorneuronerkrankungen.
Diese Veranstaltung richtet sich an Kliniker
und niedergelassene Neurologen mit ei-
nem neuromuskuléren Schwerpunkt und
findet zweimal pro Jahr statt (Organisation
Dr. Knop, Neurologie Neuer Wall / AK St.
Georg).

ALS-Info-Tag fur Betroffene und Ange-
horige am 6. Juni 2009 (Organisation Prof.
Urban, Neurologie AK Barmbek, Frau
Raulfs, DGM Hamburg). Themen: Therapie
der Hypersalivation; Logopéadische Thera-
pie bei Schluckstérungen; Therapiestudi-
en bei ALS.

Mito-Fachtag Nord am 6. Juni 2009 im
Universitatsklinikum Schleswig Holstein,
Campus Libeck. (Organisation Carsten
Gamroth, DGM Schleswig-Holstein, Di-
plompsychologe in der Schmerzambulanz
der Klinik). Hauptthema war Schmerz und
Bewadltigungsstrategien bei Mitochon-
driopathien. Vortrage: Prof. Dr. B. Neun-
dorfer; Dr. K.C. Knop, Herr Gamroth
(Schmerzambulanz UKSH-Libeck), Dr.
Martin Lindig (&rztlicher Leiter Schmerz-
ambulanz UKSH-Lubeck), PD Dr. Angela
Roth-Isigkeit ~ (Spezialgebiet  Kinder-
schmerz), Prof. Dr. Michael Hiippe (Préasi-
dium der Deutschen Gesellschaft fir psy-
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chologische Schmerztherapie und -for-
schung).

Workshop Husten-Helfen-Beatmen - Se-
kretemanagement und Beatmung bei neu-
romuskularen Erkrankungen am 14. No-
vember 2009 in Hamburg, Referenten wa-
ren unter anderem Dr. Bachmann, AK
Harburg, Prof. Becker AK Barmbek und Dr.
Schucher, KH GroBhansdorf. Angespro-
chen wurden Arzte, Physiotherapeuten
und Pflegekréfte, im Workshop bestand
die Mdglichkeit, hustenunterstitzende
Techniken zu erlernen.

d) Betreuungsstrukturen 2009

Die stationdre Diagnostik von erwachse-
nen Patienten mit neuromuskuléren Er-
krankungen erfolgt schwerpunktmaRig in
den neurologischen Kliniken des UKE und
der Asklepios-Kliniken Barmbek und St.
Georg. Eine poliklinische Versorgung ist
maoglich im UKE.

Muskelsprechstunden (wéchentlich) wer-
den angeboten in den neurologischen Kli-
niken des UKE und des AK St. Georg. Ei-
ne Termin-Muskelsprechstunde gibt es
ferner in der neurologischen Gemein-
schaftspraxis Neuer Wall (Dr. Knop), die
eng mit den Muskelsprechstunden des
UKE und AK St. Georg kooperiert.

Kinder und jugendliche Patienten mit neu-
romuskularen Erkrankungen werden sta-
tionér und poliklinisch in der Neuropéadia-
trie des UKE behandelt, in enger Koopera-
tion mit der Kinderklinik des UKE
(Stoffwechselstérungen und Kinderkardio-
logie) sowie dem Altonaer Kinderkranken-
haus, wo die pulmologische und orthopa-
dische Versorgung erfolgt.

Die Kindermuskelsprechstunde im UKE

findet alle zwei Wochen statt, in dringen-
den Féllen sind Termine auch kurzfristig
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aulerhalb der Sprechstunde vereinbar.

Muskelbiopsien aus dem Neuromuskula-
ren Zentrum Hamburg sowie aus Schles-
wig-Holstein und dem nérdlichen Nieder-
sachsen werden in der Neuropathologie
des UKE und im Muskellabor der Neurolo-
gischen Abteilung des AK St. Georg bear-
beitet und befundet. Beide Abteilungen
kooperieren auch untereinander, im UKE
gibt es eine wochentliche neuropatholo-
gisch-neurologische Fallkonferenz.

Eine rheumatologische Sprechstunde gibt
es im Klinikum Eilbek, in der Abteilung fir
Rheumatologie und klinische Immunologie
(».Kollagenosesprechstunde®). In dieser
Abteilung werden Patienten mit entzlndli-
chen Muskelerkrankungen sowohl statio-
nér, als auch ambulant betreut. Im UKE
gibt es eine rheumatologisch/neurologisch
Arbeitsgruppe, in der schwierige immun-
vermittelte Muskelerkrankungen und im-
munsuppressive Therapien fallorientiert
diskutiert werden. Kooperationen gibt es
ferner mit der Rheumaklinik Bad Bram-
stedt.

Patienten mit Atemstdrungen werden in
den Abteilungen fiir Thoraxmedizin, Beat-
mungsmedizin und Pneumologie (Beat-
mungszentrum AK Harburg, Pneumologie
AK Barmbek und Krankenhaus Grof3hans-
dorf) behandelt. Eine KV-Erméachtungsam-
bulanz fir Patienen mit Atemfunktionssto-
rungen gibt es im AK Harburg (Dr. Bach-
mann) und AK Barmbek (Dr. Thomas).
Kinderpulmologische  Fragestellungen
finden im Altonaer Kinderkrankenhaus
einen kompetenten Ansprechpartner (Dr.
Grolle). Im UKE besteht eine Kooperation
mit dem universitaren Schlafzentrum in der
interdisziplindren Betreuung von Patienten
mit schlafbezogenen Atmungsstoérungen
bei Muskelerkrankungen.
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Die kardiologische Betreuung erfolgt zum
Einen in den internistischen Lungenabtei-
lungen, zum Anderen, insbesondere bei in-
vasiver Diagnostik und Therapie, in den
kardiologischen Kliniken der genannten
Krankenh&user.

Die orthopadische Versorgung erfolgt in
der Orthopédie des Klinikum Eilbek und in
der Kinderorthopadie des Altonaer Kinder-
krankenhauses sowie durch niedergelas-
sene Orthopéden (zum Beispiel Orthopea-
diecentrum Waitzstrafle).

Die humangenetische Beratung wird zum
Einen im Institut fur Humangenetik des
UKE, zum Anderen in der humangeneti-
schen Praxis Altonaer StraRe angeboten.

Schluckdiagnostik erfolgt zum Teil in den
Krankenh&usern respektive den neurologi-
schen Abteilungen selbst, eine sehr spe-
zialisierte Anlaufstelle findet sich im Zen-
trum flir Rehabilitationsmedizin, Berufsge-
nossenschaftliches  Unfallkrankenhaus
Boberg (Dr. Thomas van de Weyer).

PEG-Anlagen sind in Kooperation mit den
internistischen Abteilungen der jeweiligen
Krankenh&user moglich.

Physiotherapie, Ergotherapie und Logopé-
die erfolgen Uber niedergelassene Thera-
peuten. Bei Bedarf einer stationdren Reha-
bilitation werden Patienten bevorzugt an
die Weserbergland Klinik in Hoxter oder
die Klinik Hoher Meissner in Bad-Sooden-
Allendorf empfohlen. Tagesklinische Reha-
behandlungen sind mdglich im Zentrum
fur Rehabilitationsmedizin, Berufsgenos-
senschaftliches Unfallkrankenhaus Bo-
berg. Ambulante Rehabehandlungen kon-
nen im RehaCentrum Hamburg (Jun-
gestrale 10, 20535 Hamburg, Tel.
040/2530630) erfolgen, das in Kiirze auch
einen Standort auf dem Gelédnde des UKE

erdffnen wird. Kinder werden unter ande-
rem von der Kinderphysiotherapeutin Frau
Marion Milius (TherapeutenTeamBlanke-
nese) oder anderen Praxien im Verbund
»Kinderphysiotherapie-Hamburg* behan-
delt. Der Kindermuskelsprechstunde ste-
hen Physiotherapeuten des Altonaer Kin-
derkrankenhauses zur Seite.

Die Sozialberatung der DGM Hamburg
(Petra Klostermann) findet statt am Freitag
zwischen 9.00 und 12.00 Uhr. In dieser
Zeit ist Frau Klostermann auch direkt tele-
fonisch zu erreichen. Ferner besteht die
Maoglichkeit, auch Termine auferhalb der
Sprechstunde zu vereinbaren. Die Sozial-
beratung wird unterstutzt durch ehre-
namtliche Kontaktpersonen der DGM, an
die sich Betroffene und Angehorige eben-
falls direkt wenden konnen.
Kooperationen gibt es mit einer Bera-
tungsstelle fur technische Hilfen und
Wohnraumanpassung, mit dem ambulan-
ten Hospizdienst, dem Hospizzentrum des
Malteser Hilfsdienstes und mit dem Pfle-
getelefon Hamburg.

e) Selbsthilfe Aktivitaten der DGM
Kontaktgruppen und Gesprachskreise:
Muskeltreff (Herr Borowski)
Gesprachskreis fiir Menschen mit Muskel-
erkrankungen (Frau Meier)
ALS-Gesprachskreis Hamburg (Frau Mei-
er)

Eltern-Kind-Gruppen (Frau Meier)
Organisation von Patienteninformations-
veranstaltungen (zum Beispiel ALS-Info-
Tag)

f) Publikationen 2009

Kurth I, Pamminger T, Hennings JC, Soehendra
D, Huebner AK, Rotthier A, Baets, J, Senderek
J, Topaloglu H, Farrell SA, Nurnberg G, Nurn-
berg P, De Jonghe P, Gal A, Kaether C, Timmer-
man V, Hubner CA. Mutations in FAM134B, en-
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coding a newly identified Golgi protein, cause
severe sensory and autonomic neuropathy. Nat
Genet 2009; 41: 11791-1181. Epub 2009 Oct
18. PubMed PMID: 19838196

Lewerenz J, Albrecht P, Tran Tien M, Henke N,
Karumbayaram S, Kornblum H, Wiedau-Pazos
M, Schubert D, Maher P, Methner A;- Induction
of Nrf2 and xCT are involved in the action of the
neuroprotective antibiotic ceftriaxone in vitro. J
Neurochem 2009; 111: 332-343

Naderi J, Bernreuther C, Grabinski N, Putman
CT, Henkel B, Bell G, Glatzel M, Sultan KR.
Plasminogen activator inhibitor type 1 up-regu-
lation is associated with skeletal muscle atrophy
and associated fibrosis. Am J Pathol. 2009;
175: 763-771. Epub 2009 Jul 2

Ramm A, Rosenkranz T, Terborg C. Foudroyan-
ter Verlauf einer Multiplex-Neuropathie als Erst-
manifestation eines Morbus Wegener. Akt Neu-
rol 2009; 36 DOI: 10.1055/s-0029-1238808

Schwabe J, Rosenkranz T, Knop KC, Terborg C.
Steroid-responsive Myalgien: atypische Poly-
myalgia rheumatica oder unspezifische Auto-
immunerkrankung mit muskulérer Beteiligung?
Akt Neurol 2009; 36, DOI: 10.1055/s-0029-
1238820

Stucker R; Results of treatment of progressive
scoliosis with SMA staples. Orthopade 2009;
38: 176-180

Ullrich S, Schinke S, Both M, Knop KC, Kirkiles-
Smith NC, Gross WL, Lamprecht P. Refractory
central nervous system vasculitis and gastroc-
nemius myalgia syndrome in Crohn’s disease
successfully treated with anti-tumor necrosis
factor-alpha antibody. Semin Arthritis Rheum.
2009; 38: 337-347

Urban PP, Bruening R. Congenital isolated he-

mifacial hyperplasia. J Neurol 2009; 256:1 566-
1569 [DOI 10.1007/s00415-009-5148-9]
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