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KAPITEL 1

Dieser Leitfaden behandelt die Standards in

der Behandlung (SoC, Standards of Care) der
haufigsten Form der spinalen Muskelatrophie
(SMA), der SMA 5q (siehe Kapitel 2, Genetik und
Diagnose). Er ist sowohl fiir Erwachsene als auch
flr Jugendliche, die SMA 5q haben, und fiir Eltern
und Betreuer von Kindern, die SMA 5q haben,
geschrieben worden. Das Ziel des Leitfadens ist
es, darliber zu informieren, welche Behandlungen
moglich sind, so dass Patientlnnen und Eltern
aktiv und informiert Gesprache mit ihrem
medizinischen Team dariber fiihren kdnnen,

wie sie ihre Erkrankung am besten bewaltigen
kdnnen. Eine Diskussion der verschiedenen
Optionen der Behandlung soll dadurch moglich
gemacht werden.

Die Informationen und Ratschlage in diesem
Leitfaden sind nicht dazu gedacht, die Leistungen
der Mitarbeiter im Gesundheitswesen zu
ersetzen, von denen Sie versorgt werden.

Wenn Sie ein Erwachsener sind, der SMA hat,
sollten Sie |hr arztliches Team in allen Fragen im
Zusammenhang mit lhrer Gesundheit zu Rate
ziehen. Wenn Sie ein Elternteil oder Betreuer
sind, der diesen Leitfaden liest, sollten Sie

sich bei allen Fragen im Zusammenhang mit
der Gesundheit ihres Kindes an das arztliche
Team wenden und |hr Kind in die Gesprache
einbeziehen, soweit das altersgemal? ist.

Es kann hilfreich sein, eine Kopie dieses
Leitfadens zur Hand zu haben, wenn Sie zu
irgendeinem Zeitpunkt Hilfe von medizinischen
Fachkraften bendtigen, oder Diskussionen mit
Fachkraften fliihren miissen, welche nicht mit
SMA vertraut sind. Wenn Sie noch sehr jung sind
und diesen Leitfaden lesen, kann es hilfreich
sein, ihn mit jemandem zu lesen, der mit SMA 5q
vertraut ist, wie z. B. |lhren Eltern, Betreuern oder
medizinischen Expertinnen.

Was ist SMA?
Spinale Muskelatrophie (SMA) ist eine

seltene, genetisch vererbte neuromuskulare
Erkrankung. Sie verursacht eine
fortschreitende Muskelschwache und
Bewegungsunfahigkeit aufgrund von
Muskelschwund (Atrophie). Das kann das
Krabbeln und die Gehfahigkeit beeinflussen,
die Atmung und das Schlucken, und die
Bewegung der Arme, der Hande, des Kopfes
und die Kopfhaltung. Es gibt verschiedene
Formen der SMA und ein breites Spektrum
wie sehr Kinder, Jugendliche und Erwachsene
betroffen sein kdnnen. Die verschiedenen
Formen von SMA werden allgemein als ,,SMA
5g” bezeichnet und oft weiter als ,Typ”

der SMA beschrieben (siehe ,Wie man den
Leitfaden benutzen kann”).
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Die Gruppe war sich bewusst,
dass verschiedene Lander
unterschiedliche Ressourcen
haben. Deshalb wurden

Empfehlungen ausgesprochen,
was die minimalen Standards der
Versorgung sein sollen, die jede
Person mit SMA bekommen soll,
egal wo sie lebt.

WIE SEHEN DIE LEITLINIEN
DER BEHANDLUNG DER SMA AUS?

Eine Arbeitsgemeinschaft internationaler Experten
hat Empfehlungen fur die Versorgung und das
Management von Kindern, Jugendlichen und
Erwachsenen mit SMA abgegeben. Diese wurden
2007 fur Familien als ,,International Standards

of Care for SMA” *verdffentlicht. Seitdem haben
sich die Behandlungsmethoden verbessert und
Patientinnen mit SMA und ihre Familien kbnnen
heute eine bessere Lebensqualitat erwarten, als
dies in der Vergangenheit moglich war.

Es wurde deutlich, dass die Verbesserungen

und Anderungen in der Behandlungspraxis
moglicherweise nicht mehr genau in den
urspringlichen Standards wiedergegeben wurden.
Da das Management von SMA die Expertise vieler
Spezialisten erfordern kann, trafen sich 2016 26
Experten und Patientlnnenvertreter aus neun
Landern, um an deren Aktualisierung zu arbeiten?.
Wahrend dieser Zeit wurde die erste Behandlung
fir SMA, mit dem Namen Spinraza® (manchmal
auch mit dem Gattungsnamen Nusinersen
bezeichnet), in den USA zugelassen. Obwohl das
einen bedeutenden Meilenstein darstellt, fihrt
diese Behandlung nicht zu einer Heilung und muss
Hand in Hand mit den besten unterstiitzenden
Pflege- und Managementmalnahmen gehen.
Daher wurde die Notwendigkeit, diese Richtlinien
zu aktualisieren, noch wichtiger.

Leitfaden zu den internationalen SMA Therapiestandards von 2017

Ob jemand eine medikamentose
Behandlung erhalt oder nicht, die
Optimierung der unterstitzenden
Versorgung (einschlieBlich

Symptommanagement, geistigem
und sozialem Wohlbefinden) ist
der Schlissel zur Erreichung der
bestmoglichen Lebensqualitat.




Die Experten wurden nach ihrem Spezialgebiet
in Arbeitsgruppen eingeteilt. Innerhalb ihrer
Fachgebiete wurden sie mit der Begutachtung
sowohl der neuesten Entwicklungen als auch der
Ansichten von Spezialisten aus der ganzen Welt
beauftragt, welche Behandlung und welches
Management am besten ist. Sie Uberpriften
wissenschaftliche Veroffentlichungen und
erfragten die Meinungen von vielen anderen
internationalen Experten.

Die Gruppe musste einraumen, dass es

nur wenige Studien gibt, die sich mit
Erwachsenen mit SMA befassen, aber dass

viele der Diskussionen und Empfehlungen

fir die beste unterstiitzende Behandlung von
Kindern auch auf Erwachsene angewendet
werden kénnen. Der Schlissel zur am besten
geeigneten Intervention und Behandlung

hdngt entscheidend von der , funktionellen
Fahigkeit” des Kindes, des Jugendlichen oder des
Erwachsenen ab — ob man sitzen, stehen oder
gehen kann; ob die Atmung durch SMA betroffen
ist; welche anderen taglichen Aktivitaten
bewaltigt werden kdnnen. Dieser Leitfaden

ist daher fir alle Altersgruppen anwendbar.

Es wurde jedoch vereinbart, dass es mehr
Untersuchungen dazu geben muss, wie sich

die SMA auf die gesamte Lebensspanne einer
Person auswirkt und welche Folgen SMA fir das
Leben und die Versorgung eines Erwachsenen
hat. Hier sind bereits Initiativen im Gange oder
in vielen Landern geplant, die dabei helfen
werden, zukinftige Leitlinien zu entwickeln.

Die Gruppe war sich bewusst, dass verschiedene
Lander unterschiedliche Ressourcen haben.
Deshalb wurden Empfehlungen ausgesprochen,
was die minimalen Standards der Versorgung sein
sollen, die jede Person mit SMA bekommen soll,
egal wo sie lebt.

Im November 2017 wurden im Anschluss an diese
Treffen und Diskussionen zwei wissenschaftliche
Artikel mit aktualisierten Leitlinien3*
veroffentlicht. Diese wurden fiir medizinisches
Fachpersonal geschrieben und enthalten viele
komplexe medizinische Begriffe und Details, die
sich auf die tagliche Versorgung von Menschen
mit SMA beziehen.

Die wissenschaftlichen Artikel von 2017

Diagnose und Behandlung von spinaler
Muskelatrophie: Teil 1: Empfehlungen
zur Diagnosestellung, Rehabilitation,
Orthopadie und Erndhrung

Diagnose und Behandlung der spinalen
Muskelatrophie: Teil 2: Atmung

und Akutversorgung; Medikamente,
Nahrungserganzungsmittel und Impfungen;

andere Organsysteme; Ethik




Um die aktualisierten Therapieempfehlungen
verstandlicher zu machen und diesen Leitfaden
zu entwickeln, arbeitete TREAT-NMD mit einer
Reihe internationaler Patientenvertretungen und
Interessensgruppen zusammen.

Spinal Muscular UK
www.smauk.org.uk

Cure SMA
WWW.curesma.org

SMA Europe
WWW.sma-europe.eu

Muscular Dystrophy UK
www.musculardystrophyuk.org

TREAT-NMD Alliance
www.treat-nmd.org

Wir haben uns bemiiht, die medizinischen Begriffe
im Text so klar wie moglich zu erklaren.

, finden Sie dazu
eine Erklarung im Glossar. Der Leitfaden wurde
von den medizinischen Expertinnen auf seine
Genauigkeit hin Gberprift, die auch Autorinnen
der wissenschaftlichen Artikel vom November
2017 waren.

Der Leitfanden wurde von den
medizinischen Expertinnen auf seine
Genauigkeit geprift, die auch die
Autorinnen der 2017 erschienenen
wissenschaftlichen Artikel sind.




WIE MAN DEN LEITFADEN
BENUTZEN KANN

Der Leitfaden ist in Kapitel unterteilt; jedes Kapitel konzentriert sich auf einen spezifischen Aspekt

der SMA-Versorgung; wie und wann sollte dieser spezifische Teilaspekt der SMA untersucht werden,
welche Interventionsmoglichkeiten gibt es? Sie werden in den einzelnen Kapiteln merken, dass es oft
unterschiedliche Pflege- und Versorgungsmaoglichkeiten gibt, die jeweils auf korperlichen Meilensteinen
oder den unten beschriebenen Typen der SMA basieren. Da SMA bei jedem Menschen sehr
unterschiedlich ausgepragt sein kann, sind moglicherweise nicht alle Optionen fir jeden geeignet.

Die haufigste Form von SMA ist allgemein als ,,SMA 5q” bekannt und wird oft durch SMA Typen genauer
beschrieben oder klassifiziert. Die Einteilung beruht auf dem Alter bei Symptombeginn und den
erreichten motorischen Meilensteinen:

Tabelle 1. Klinische Klassifikation der SMA (Tabelle angepasst von RS Finkel et al, 2017, S.597)

SMA typ Alter bei Auftreten der Symptome Auswirkungen der Muskelschwache auf das Sitzen
/ Gehen

Typ | In den ersten 6 Lebensmonaten Kann nicht frei sitzen oder rollen

Typ I 7 Monate — 18 Monate In der Lage zu sitzen, aber nicht selbstdndig zu gehen

Typ llla 18 Monate — 36 Monate Lernt allein zu laufen, diese Fahigkeit kann im Laufe

der Zeit wieder verloren gehen

Typ lllb 3 Jahre — 18 Jahre Lernt allein zu laufen, diese Fahigkeit kann im Laufe
der Zeit wieder verloren gehen

Typ IV Uber 18 Jahre Geringe Einschrankungen beim Laufen

Es ist jedoch wichtig sich klarzumachen, dass es keine klaren Trennungen zwischen den Typen gibt
und dass SMA mit Beginn im Kindesalter ein Kontinuum ist. Die Auspragung und die Auswirkungen
von SMA kdnnen von Mensch zu Mensch sehr unterschiedlich sein, sowohl bei Kindern als auch
bei Erwachsenen. Jetzt, da einige Betroffene eine medikamenttdse Behandlung erhalten, kénnen
die Unterschiede in der Auspragung der SMA sogar noch groRer sein. Wenn man also heutzutage
Uber Pflege und Behandlung redet, sollte man nicht nur die klinische Klassifikation im Auge haben,
sondern auch das Erreichen bestimmter motorischer Meilensteine. Diese kdnnen mit der Tabelle
oben Ubereinstimmen oder auch nicht.

Leitfaden zu den internationalen SMA Therapiestandards von 2017



Um die Orientierung zu erleichtern, werden

in diesem Leitfaden die folgenden Gruppen
verwendet, um zu zeigen, welche Behandlungs-
und Versorgungsrichtlinien bei Kindern und
Erwachsenen jeweils Verwendung finden sollten:

Die Leitlinien kénnen sich auch auf die in Tabelle
1 aufgeflihrten Typen der SMA oder auf SMA mit
,friihem Symptombeginn” beziehen. Letzteres
bedeutet, dass die Symptome vor dem Alter von
sechs Monaten aufgetreten sind; typischerweise
kdnnen diejenigen mit friihem Beginn nicht allein
sitzen. SMA mit ,,spaterem Beginn” bezieht sich
auf einen Symptombeginn nach dem sechsten
Lebensmonat; diese Gruppe schlieRt sowohl
diejenigen ein, die frei sitzen kdnnen, als auch
diejenigen, die Laufen lernen.

Wenn Sie die Versorgung von SMA mit
Angehdrigen der Gesundheitsberufe besprechen,
kann es nitzlich sein, nachzufragen, welches
Kapitel im Familienleitfaden fiir die Beratung
hilfreich ist.



KAPITEL 2

GENETIK UND
DIAGNOSE

¢ DAS SMN1 GEN

Die meisten Menschen haben zwei Kopien des Survival of Motorneuron-Gens 1 (SMN1) geerbt - je
eine von jedem Elternteil. Diese Gene enthalten die Informationen, die bendtigt werden, um das
SMN-Protein herzustellen, das die unteren Motoneurone im Riickenmark gesund halt. Menschen mit
SMA 5g haben einen Fehler bzw. eine Mutation in beiden Kopien des SMN1-Gens. Das bedeutet, dass
sie das benotigte SMN-Protein nur eingeschrankt produzieren kdnnen. Ohne die erforderliche Menge
des SMIN-Proteins verkiimmern die unteren Motoneurone. Das beeintrachtigt ihre Fahigkeit, die
elektrischen Signale des Gehirns an die Muskeln weiterzuleiten, die bei SMA betroffen sind. Das flihrt
zu einer Muskelschwache, die die Bewegungsfahigkeit, die Atmung und das Schlucken beeintrachtigen
kann.

Das SMN1-Gen befindet sich auf dem flinften Chromosom in einer Region, die mit ,,g” bezeichnet wird.
Deshalb wird die haufigste Form der SMA oft als SMA 5q bezeichnet.

¢ DAS SVIN2 GEN Tabelle 2. Anzahl der SMN2-Kopien, die typischer-

weise beim entsprechenden SMA-Typ vorhanden sind.

Es gibt jedoch ein weiteres Gen, welches eine
Rolle bei der Herstellung des SMN-Proteins spielt.

Es ist das Survival of Motor Neuron 2 (SMN2) Anzahl der SMN2-Kopien, die meistens
Gen, das manchmal auch als SMA ,Ersatz-Gen” bei Menschen mit dem entsprechenden
bezeichnet wird. Dem groRten Teil des vom SMA Typ vorhanden sind

SMN2 produzierten SMN-Proteins fehlt jedoch 1 2

ein wichtiger Bestandteil, der normalerweise 5 3

von SMN1 produziert wird. Dies bedeutet, dass 3a 3

SMN2 zwar etwas funktionelles SMN-Protein

herstellen kann, aber das fehlerhafte SMN1-Gen 3b 4

bei Menschen mit SMA nicht vollstindig ersetzen 4 4-6

kann. Die Anzahl der SMN2-Kopien variiert bei
Menschen mit SMA in der Regel zwischen eins
und sechs. Wenn man eine héhere Anzahl an
SMN2-Kopien hat, hat man in der Regel einen
weniger schweren Typ der SMA. Tabelle 2 zeigt
die Anzahl von SMN2-Kopien, die typischerweise
beim entsprechenden Typ der SMA erwartet
werden. Allerdings ist allein aufgrund der
SMN2-Kopienzahl keine exakte Vorhersage

des Schwergrads der SMA moglich. Vermutlich
liegt das an weiteren genetischen Faktoren, die
beeinflussen, wie viel SMN-Protein durch die der SMA oft als SMA 5q bezeichnet.
SMN2-Gen(e) produziert wird.

Das SMN1 liegt auf dem flinften
in einer Region, die mit

‘g’bezeichnet wird. Deshalb wird dieser Typ




Falls Sie noch mehr lGber die
Vererbung von SMA erfahren
wollen, lesen Sie bitte den
»Anhang”.

Sie konnen auch unter , Niitzliche
Informationsquellen” nachsehen.
Dort sind Patientenorganisationen
in verschiedenen Landern
aufgelistet.

WIE SMA 5Q VERERBT WIRD

SMA 5q wird von den Eltern an ihre Kinder

durch fehlerhafte SMIN1-Gene vererbt. Die

Art der Vererbung folgt in der Regel einem
autosomal rezessiven Muster. Das heildt, dass
die Eltern fehlerhafte SMN1-Gene an ihre Kinder
weitergegeben. Daraus folgt, dass:

& Menschen, die zwei fehlerhafte Kopien
des SMN1- erben (eine von jedem
Elternteil), an SMA erkranken.

® Menschen, die eine fehlerhafte Kopie und
eine gesunde Kopie des SMN1- erben
(eine von jedem Elternteil),
von SMA sind. Etwa 1 von 40 Personen ist
von SMA; selbst
haben keine SMA oder irgendwelche

Symptome von SMA.

€ Menschen, die zwei gesunde Kopien
des SMIN1-
Elternteil), haben keine SMA und sind
keine

erben (eine von jedem

Obwohl die meisten Patientinnen SMA von
beiden Elternteilen erben, ist bei etwa 2% der
Patientinnen eine Mutation neu entstanden;
meistens aufgrund eines Fehlers in der DNA

der Eizelle oder des Spermiums, aus denen sie
gezeugt wurden. Das wird als de novo Mutation
(Neumutation) bezeichnet.

Es ist wichtig, dass alle Familienmitglieder das
Ergebnis des genetischen Tests verstehen, der zu
der Diagnose SMA gefiihrt hat. Dazu sollte eine
genetische Beratung durch einen Facharzt oder
eine Facharztin fir Humangenetik stattfinden.
Dabei kdnnen alle Fragen der Familien zu den
genetischen Aspekten der Diagnose beantwortet
werden. Es sollte auch tiber mogliche Optionen
bei zukinftigen Schwangerschaften informiert
werden.

Wenn Sie weitere Informationen zur Genetik
und der Vererbung von SMA erhalten mochten,
lesen Sie bitte die entsprechenden Seiten im
Anhang, die wir zusatzlich zu diesem Kapitel
erstellt haben. Sie kdnnen auch unter , Nitzliche
Informationsquellen” nachsehen, wo wir
Patientenorganisationen in verschiedenen
Landern aufgelistet haben.



Der Weg zu einer Diagnose bei einem Kind wird in
der Regel durch einen Elternteil oder einen Arzt
oder eine Arztin eingeleitet.

Bei der schweren, friih beginnenden Form, SMA
Typ | (freies Sitzen nicht moglich), sind Eltern
und Betreuer oft besorgt tber die ,Schlaffheit”
(niedriger Muskeltonus) ihres Sauglings und

die Schwierigkeiten, motorische Meilensteine
zu erreichen. Der niedrige Muskeltonus ist
meist in der Beinmuskulatur starker ausgepragt
als in den Armen. Haufig bestehen auch
Fitterungsschwierigkeiten beim Saugling
aufgrund der schwachen Schluckmuskeln. Ebenso
bestehen oft Atemprobleme aufgrund der
schwachen Atemmuskulatur.

Kinder mit SMA Typ Il (kdnnen ohne
Unterstlitzung sitzen) sind nicht so stark betroffen

wie Kinder mit Typ |, zeigen aber auch Anzeichen
einer Muskelschwache, die mehr die Beine als
die Arme betrifft. lhre Schluck- und Atemmuskeln
kdnnen — miissen aber nicht — Anzeichen einer
Schwache zeigen.

Kinder mit SMA Typ Il (kdnnen selbstandig
laufen) zeigen ebenfalls mehr Symptome in den
Beinen als in den Armen. Da ihre Schluck- und
Atemmuskeln in der Regel nicht betroffen sind,
bestehen bei ihnen in der Regel keine Schluck-
oder Atemprobleme.

Erwachsene mit SMA Typ IV (kdnnen selbstandig
laufen) zeigen meist erste Symptome in Form
von unklaren muskuldren Beschwerden oder
Schmerzen. Da ihre Schluck- und Atemmuskeln
in der Regel nicht betroffen sind, haben sie meist
keine Schluck- oder Atemprobleme.



Wenn ein Arzt oder eine Arztin glaubt, dass
ein Kind oder ein Erwachsener Symptome hat,
die auf eine SMA hindeuten, wird er oder sie
eine Blutprobe abnehmen und diese fiir einen

Test auf eine Deletion im SMIN1 in ein
Humangenetisches Labor senden. Wenn der
Test zeigt, dass beide Kopien des SMN1-

eine Deletion oder aufweisen, ist die
Diagnose SMA 5q gesichert. Es wird empfohlen,
auch die Zahl der SMN2-Kopien zu bestimmen.
Das kann ein hilfreicher Indikator dafiir sein,
wie sich die Krankheit entwickeln konnte (die
Prognose). Das kann wiederum ein Anhaltspunkt
dafir sein, welche Behandlung und welches
Management angewandt werden sollte. Dies
ist auch hilfreich, um zu sehen, ob die Kriterien
fir die Teilnahme an einer Studie erflllt sind.
Oft gilt eine bestimmte Anzahl von Kopien als
Einschlusskriterium fiir eine Studienteilnahme.

Wenn der Test zurlickkommt und nur eine
Kopie des SMIN1- einen Fehler zu haben

scheint, aber die Symptome immer noch eine
SMA vermuten lassen, wird ein weitergehender
genetischer Test empfohlen, eine so genannte
SMN1 Gensequenzierung. Hier wird nach
einzelnen subtilen enim gesucht.
Wenn eine solche gefunden wird,
bestatigt sie die Diagnose von SMA 5qg. Wenn
beide Kopien vom SMN1 vorhanden und nicht
fehlerhaft sind, ist es sehr unwahrscheinlich,
dass eine SMA vorliegt. Es miissen weitere Tests
durchgefiihrt werden, um eine Diagnose zu
stellen.

Andere Tests, wie die chirurgische Entnahme
einer kleinen Muskelprobe ( ) oder
Tests der Nervenfunktion, sind nicht erforderlich,
um SMA 5q zu diagnostizieren. Bei einem
spateren Beginn der SMA kdnnen die Symptome
jedoch subtiler und schwieriger zu diagnostizieren
sein. Hier kann zum Beispiel in einer Blutprobe
nach der Erhéhung von

( oder CK) gesucht werden.



Die Neudiagnose SMA sollte im Rahmen eines
personlichen Gesprachs von einem Genetiker
oder einer Genetikerin oder einem Neurologen
bzw. einer Neurologin einfliihlsam mitgeteilt
werden. Wahrend dieser ersten Sitzung sollte
Uber Folgendes gesprochen werden:

Was ist die Ursache der Erkrankung
Wie schreitet die Erkrankung in der Regel fort

Welche Auswirkungen die Erkrankung
wahrscheinlich auf ihr Kind oder sie selbst
als Erwachsener haben wird und welche
Auswirkung das auf ihre Familie haben kann

Ob und wenn ja, welche Behandlungs-
moglichkeiten zur Verfligung stehen

Gesprach Uber geeignete MaRnahmen zur
Behandlung der Symptome

Es ist besonders wichtig, dass wahrend dieser Zeit
und auch danach psychologische und emotionale
Unterstlitzung angeboten wird.

Das arztliche Team, das die Diagnose stellt, sollte
auch den Hausarzt oder die Hausarztin und
andere Fachkrafte Gber die Diagnose und das
richtige Management der SMA informieren.




FUR DIE BESTE PFLEGE UND
UNTERSTUTZUNG SORGEN

SMA ist eine komplexe Erkrankung, die bei den ¢ Atmung (Atempflege)
Betroffenen sehr unterschiedlich ausgepragt ) _ o
ist. Das optimale Management erfordert ¢ Erndhrung (Gastroenterologie und Didtetik)

die Beteiligung von vielen verschiedenen
Fachdisziplinen (Abb.1). Jeder Mensch, bei

dem SMA diagnostiziert wurde, sollte an eine
spezialisierte neuromuskulare Klinik und andere
erfahrene Spezialisten verwiesen werden. Dazu
kdnnen folgende Spezialisten gehoren:

@ Knochen und Muskeln (Orthopéadische
Versorgung)

¢ Rehabilitation (Physiotherapeutinnen und
Ergotherapeutinnen)

@ Familien und Erwachsene, die von SMA
betroffen sind, sollten auch eine genetische
Beratung erhalten

Neuromuskulare
Behandlung und
Rehabilitation

Akutversorgung
Notfall

Koordinator

Person
mit SMA

Orthopadische
Versorgung

Beteiligung

anderer Organe
Familie

Erndhrung,
Magen-Darm,
Knochengesundheit

Medikamentose
Therapie

Abbildung 1.

Multidisziplindre Beratung und Versorgung fiir eine
Person mit SMA (basierend auf E. Mercuri et al, 2018,
S.106)
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Die Spezialisten sollten als multidisziplinares
Team zusammenarbeiten, das nicht nur lhre
medizinischen Bedirfnisse oder die lhres Kindes
berlicksichtigt, sondern auch soziale, kulturelle
und spirituelle Bedirfnisse bericksichtigt und
respektiert. Das Team kann auch Spezialisten der
umfassen, die Uber Erfahrung
in der Behandlung komplexer Symptome
verfligen. wird oft nur mit
der Pflege am Lebensende in Verbindung
gebracht. Sie kann aber in der Praxis eine viel
breitere Anwendung finden, um Patientinnen zu
helfen, eine gute Lebensqualitdt zu erreichen.
Palliativteams konnen dazu beitragen, dass
die Lebensvorstellungen einer Person mit den
Behandlungsentscheidungen libereinstimmen
und kdnnen helfen Schwierigkeiten zu
Uberwinden. sollte als
erganzende Dienstleistung zu anderen Formen
der medizinischen Unterstlitzung betrachtet
werden.

Bald nach der Diagnosestellung

sollten Sie mit dem multidisziplinaren
medizinischen Team offen tber Pflege- und
Behandlungsmoglichkeiten sprechen. Dies
sollte auch danach ein fortlaufender Prozess
sein. Wenn Sie oder das medizinische

Team es fir angemessen halten, sollten
Entscheidungen flr oder gegen eine bestimmte
MaRnahme Uberdacht werden, sobald sich die
Voraussetzungen geandert haben.

Es wird empfohlen, dass alle MaBnahmen der
Pflege und Behandlung von einer Person im
medizinischen Team koordiniert werden, die tber
die mogliche Progredienz und die potenziellen
Herausforderungen von SMA gut informiert

ist. Dies ist in der Regel ein Facharzt oder eine
Facharztin flir Neurologe oder Neuropadiatrie
oder in einigen Zentren ein ,,Pflegekoordinator”
oder eine ,,Pflegekoordinatorin”.

Sie sollten auch Uiber folgende Mdglichkeiten
informiert werden:

Kontaktaufnahme mit SMA-Selbsthilfgruppe
und Patientenorganisationen

Zugriff auf vertrauenswirdige Online-
Ressourcen flir weitere Informationen zu
Versorgung und Pflege

Informationen Gber klinische Studien, die
passend sein kdnnten




KAPITEL 3

Dieser Abschnitt befasst sich damit, wie
Physiotherapie eine Person unterstiitzen kann,
funktionelle Fahigkeiten zu erreichen oder zu
erhalten, und damit eine gute Lebensqualitat zu
bewahren. Der Begriff funktionelle Fahigkeiten
bezeichnet die Féhigkeiten, die erforderlich
sind, um Aktivitaten des taglichen Lebens
auszufliihren, wie allein hinsetzen, die Toilette
zu benutzen, sich anzuziehen, allein essen oder
Treppen steigen.

Menschen mit SMA entwickeln haufig
Versteifungen der Gelenke ( ) und
diese kdnnen zu Schmerzen und Schwierigkeiten
bei Bewegungen flihren. Meistens sind davon
die Schultern, Ellbogen, Handgelenke, Finger,
Huften, Knie, Knochel und FliRe betroffen.

und andere Folgen der SMA kénnen
durch regelmaRige Physiotherapie gemildert
werden. Unabhangig von dem Schweregrad der
SMA sollten Kinder, Jugendliche und Erwachsene
so unterstitzt, beraten und mit erforderlichen

Hilfsmitteln ausgestattet werden, dass sie
moglichst viel eigenstandig tun kdnnen. In der
Regel kdnnen Sie von einer Physiotherapeutin
oder einem Physiotherapeuten (PT) oder
ErgotherapeutIn (OT) erwarten, dass diese
entsprechende individuelle Ubungen auswihlen
und demonstrieren. Sie werden Sie auch zu
Hilfsmitteln und zu Anpassungen der Umgebung
beraten, um die Mobilitat und das tagliche

Leben zu erleichtern. Familien und Erwachsene
werden in der Regel darin unterrichtet, wie man
Dehnungen und Ubungen ausfiihrt und Hilfsmittel
anwendet, so dass regelmaRige Physiotherapie in
den Alltag integriert werden kann.

Innerhalb dieses Abschnitts fliigen wir auch

die Empfehlungen ein, wie lange

getragen werden sollten und wie oft Dehnungen
durchgefiihrt werden sollten. Denken Sie immer
daran, eine Physiotherapeutin oder - therapeut
oder andere Teammitglieder werden ihnen einen
individuellen Plan zusammenstellen kdnnen.



Physiotherapie und Rehabilitation fiir nicht sitz-
fahige Patientinnen zielen darauf ab, die Aus-
wirkungen von zu reduzieren, die
Funktion zu optimieren und den Menschen dabei
zu helfen, verschiedene Positionen zu tolerieren,
z. B. auf dem Riicken oder der Seite zu liegen oder
mit Hilfe zu sitzen. Wenn Physio- oder Ergother-
apeutinnen Empfehlungen aussprechen, sollten
sie Hilfestellung geben und gegebenenfalls Schu-
lungen anbieten, wenn das sinnvoll erscheint.

Verschiedene Stiitzen wie Rollen, Keile, Sitzsacke
und Kissen unterstilitzen nicht sitzfahige Patient-
Innen, wenn sie auf dem Riicken oder der Seite
liegen oder sich in sitzender Position befinden.

Malgeschneiderte Sitze und angepasste Betten
werden zusammen mit elektrischen Rollstiihlen

oder Kinderwagen empfohlen, welche eine zu-
rickgelehnte oder gekippte Position ermdoglichen.

Es ist wichtig, dass bei jeder Person mit SMA die
Gelenke so beweglich wie moglich bleiben, um
Unabhangigkeit zu erreichen oder zu erhalten. Eine
Dehnung verharteter Muskeln wird empfohlen.

Folgende Moglichkeiten kommen in Betracht, es
sind aber sicher nicht alle fiir jeden geeignet:

Passive Dehnung — eine andere Person hilft bei
der Bewegung. Die empfohlene Mindestanzahl
pro Woche betragt drei bis flinf Sitzungen.

Schienen — die eine Gliedmalie oder die

stlitzen oder auch immobilisieren. Armschienen
konnen bei der Bewegung helfen, erlauben aber
dennoch Gelenkflexibilitat. Um die Beweglichkeit zu
verbessern, sollten Schienen fiir mehr als 60 Minu-
ten oder (iber Nacht getragen werden.

Serielle Gipsbehandlung — die Gliedmalie wird
Uber einen bestimmten Zeitraum immer wieder
eingegipst, wobei bei jedem neuen Gips die Posi-
tion etwas korrigiert wird (,,serial casting”).

Stiitzapparate — diese sind den Schienen dhn-
lich und werden verwendet, um einen Teil des
Korpers zu stltzen und zu stabilisieren, um Bewe-
gung zu fordern. Damit diese wirksam sind, ms-
sen sie mindestens finfmal pro Woche getragen
werden.

Halskragen — kann hilfreich sein als Kopfstiitze
und fir eine gute Nackenposition, was wiederum
die Atmung erleichtern kann.

Stehbrett — das ist ein Hilfsmittel, das Menschen
sicher in einer aufrechten ,,stehenden” Position
unterstitzt. Es kann angewandt werden, um eine
gute Korperhaltung zu erhalten oder diese zu
verbessern, aulRerdem die Knochengesundheit

( ) und die Verdauung positiv zu
beeinflussen. Dieses Hilfsmittel ist nicht fir jeden
geeignet und sollte nur verwendet werden, wenn
es von Physiotherapeutlinnen empfohlen wird.



Technische Hilfsmittel kdnnen eingesetzt werden
um Bewegungen zu unterstiitzen. Ubungen und
generell kérperliche Bewegungen kénnen fiir
nicht sitzfahige Patientinnen eine Herausforde-
rung darstellen — Bewegung im Wasser kann hier
hilfreich sein, sofern der Kopf gestlitzt ist und eine
gute Uberwachung stattfindet. Hier kann die Phy-
siotherapeutin oder der Physiotherapeut beraten.

Die regelmalige Anwendung verschiedener Tech-
niken und Gerate zur Optimierung der Atmung
und zum Entfernen von Sekret ist sehr wichtig.

Atemiibungen sind besonders wichtig wihrend Ein gutes Beispiel fiir Technologien, die zur Unter-
einer Krankheit oder vor einer Operation (siehe stitzung der Kommunikation und zur Verbes-
Kapitel 6, Atmung). serung der Unabhangigkeit eingesetzt werden

kdnnen, ist ein ,,Augensteuerungs-Gerat” (Eye-
Tracking). Dies ermoglicht es einer Person, mit

Hilfe einer Augensteuerung Anweisungen lber
einen Computerbildschirm zu geben.




SITZFAHIGE PATIENTINNEN

Flr sitzfahige Patientinnen bestehen die wichtigs-
ten Ziele darin, die Auswirkungen von Kontraktu-
ren der Gelenke zu reduzieren, sie beweglich zu
halten, und eine Kriimmung der Wirbelsaule zu
verhindern (Skoliose). Der Erhalt des Bewegungs-
umfangs ist wichtig, weil das dazu beitragt, die
Unabhangigkeit zu verbessern, wenn es um die
Durchfihrung von alltaglichen Aktivitaten geht.
Physiotherapeutinnen oder Ergotherapeutinnen
sollten Anleitungen und Schulungen geben, wie
diese Ziele mit den folgenden Techniken erreicht
werden kénnen:

€ Positionierung

Orthesen sind dulerlich angebrachte Hilfsmittel,
welche die Arme, die Beine oder die Wirbelsaule
unterstiitzen, um Bewegungen entweder zu ver-
hindern oder zu unterstitzen, um Aktivitdten wie
Stehen und unterstitztes Gehen zu erreichen.
Dazu gehoren:

Stiitzkorsett - wird empfohlen, um die Wirbelsau-
le zu stiitzen. Es gibt Armorthesen, um die Arm-
bewegung zu erleichtern. Damit diese wirksam
sind, miissen sie mindestens fiinfmal pro Woche
verwendet werden.

Schienen und Orthesen — konnen verwendet
werden, um Gelenke in bestimmten Positionen zu
halten. Um wirksam zu sein, sollten sie 60 Mi-
nuten oder gegebenenfalls Gber Nacht getragen
werden.

Nackenstutze - kann auf Reisen hilfreich sein.

Unterstiitztes Stehen - dehnt die Beine, for-

dert eine bessere Korperhaltung, verbessert die
Knochendichte, die Durchblutung und lindert
Verstopfung. Dies sollte jeweils bis zu 60 Minuten
mindestens drei bis fiinf Mal pro Woche durch-
geflihrt werden, flnf bis sieben Mal pro Woche ist
optimal und wird entsprechend empfohlen.

4 Dehnung (Stretching)

Mit bestimmten Ubungen kénnen verspannte Mus-
keln behandelt werden. Dazu kann Assistenz notig
sein oder die Dehnung kann mit Hilfe von Schienen,
Stehbrett oder Orthesen durchgefiihrt werden.

Es ist wichtig, Dehnungen sehr konsequent
durchzuflihren. Die Kombination von effektiven
Dehnungen zusammen mit Schienen und Steh-
Ubungen ist entscheidend. Die routinemalligen
Dehnungen sollten individuell durch Physio-
therapeutinnen oder Ergotherapeutinnen an
die Patientlnnen angepasst werden. Damit eine
Wirksamkeit erzielt wird, wird empfohlen, das
Dehnen mehr als fiinf bis sieben Mal pro Woche
durchzufiihren.

¢ Mobilitit und Ubungen

Alle sitzfahigen Patientinnen sollten liber einen
elektrischen Rollstuhl mit angepasstem Sitzsystem
verfligen, der ihren individuellen Bedurfnissen
entspricht. Kinder haben in der Regel die kogniti-
ven und korperlichen Fahigkeiten, einen elektri-
schen Rollstuhl zu benutzen, bevor sie zwei Jahre
alt werden. Deshalb ist es gut, einen Antrag auf
einen elektrischen Rollstuhl zu stellen, bevor das
Kind zwei Jahre alt wird.

Wer korperlich starker ist, mochte vielleicht lieber
einen leichten handbetriebenen Rollstuhl oder
vielleicht einen mit kraftunterstiitzten Radern,
der eine grofRere Unabhéangigkeit ermaoglicht.
Korperliches Training sollte wegen seiner vielen
Vorteile wie Erhaltung und Verbesserung von
Kraft, Beweglichkeit und Ausdauer, sowie Aus-
geglichenheit geférdert werden. Dadurch kann
auch die Teilnahme an Schul-, Hochschul-,
Arbeits-, Freizeit- und sozialen Aktivitaten ver-
bessert werden. Die Ubungen sollten auf unter-
schiedliche Weise durchgefiihrt werden; das
kann das Heben von ansteigenden Gewichten
umfassen, Schwimmen, Physiotherapie ein-
schlieRlich Hippotherapie und Rollstuhlsport.



Das alles sind angenehme Ubungsméglichkeiten.
Auch hier kbnnen Physiotherapeutinnen beraten.
Genauso wie bei nicht sitzfahigen Patientinnen
kénnen verschiedene Techniken und Hilfsmittel
angewandt werden, um die Atmung zu stabili-
sieren und Sekretbildung zu reduzieren (siehe
Kapitel 6, Atmung. Dies ist besonders wichtig
wahrend einer Krankheit und vor einer Opera-
tion.

Das Wichtigste bei sitzfahigen PatientInnen ist

es, zu reduzieren, die Gelenke
beweglich zu halten und einer Verkrimmung
der ( ) vorzubeugen. Das

Aufrechterhalten des Bewegungsradius hilft, die
Unabhadngigkeit bei alltaglichen Aktivitaten zu
erhalten.



Bei gehfdhigen Patientlnnen ist es das Ziel, eine
maximale Mobilitat aufrechtzuerhalten und zu
fordern. Bei alltaglichen Aktivitaten sollte so viel
Unabhangigkeit wie moglich erreicht werden.
Um dies zu erreichen, muss an Flexibilitat, Kraft,
Ausdauer und Balance gearbeitet werden. Das
sollte mit Physiotherapeutinnen oder Ergothera-
peutinnen besprochen werden. Diese sollten eine
Anleitung geben und das geeignete Training an-
bieten. Sie konnen folgende Empfehlungen zum
Erreichen dieser Ziele geben:

Dehnungen sollten Teil des Ubungsprogramms
sein, um die Flexibilitdt der Gelenke, insbeson-
dere der Knochel und Knie, zu erhalten. Diese
kdnnen mit Hilfe einer anderen Person oder
selbstandig durchgefiihrt werden. Mit Hilfe von
Schienen kann die Zeit der Dehnung verlangert
werden. Die minimale Anzahl fir Dehnungen ist
zwei- bis dreimal pro Woche, besser sind drei- bis
fliinfmal pro Woche.

fiir die unteren GliedmaRen (Schienen)
konnen verwendet werden, um die Flexibilitat,
die Stellung und die Funktion der Knochel und
Knie zu erhalten. Stutzkorsetts, die um die Brust
und Wirbelsaule getragen werden, kénnen die
Korperhaltung beim Sitzen bessern, die Verwen-
dung beim Gehen wird aber nicht empfohlen.

Leichte manuelle Rollstiihle oder Rollstiihle mit
kraftunterstlitzten Radern kbnnen wegen der Er-
muidung und Anstrengung beim Gehen nitzlich
sein. Elektrische Rollstlihle oder Scooter kbnnen
fr langere Strecken hilfreich sein.

Ubungsprogramme, die sich auf Kraft, Ausdauer,
Flexibilitat und Balance konzentrieren, werden
positive Auswirkungen haben. Die SoC empfehlen
aerobe Bewegung, Schwimmen, Wandern, Rad-
fahren, Yoga, Rudern, Ellipsentrainer / Cross-Trai-

ner, Physiotherapie und Reiten ( )
als gute Ubungsmoglichkeiten. Eine Physiothera-
peutin oder ein Physiotherapeut sollte Sie dazu
beraten, wie oft und wie lange sie trainieren.
sollen.
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PatientInnen mit SMA haben
oft Probleme mit Knochen und
Muskeln (orthopadische Probleme).

Das konnen Probleme mit der
Wirbelsadule, den Hiiften, Gelenken
und Knochen sein.

KAPITEL 4

ORTHOPADISCHE

VERSORGUNG

Menschen mit SMA haben h&ufig Probleme mit Knochen und Muskeln (orthopadische Probleme). Das
kdnnen Probleme mit der Wirbelsaule, den Hiften, den Gelenken und Knochen sein. Unabhangig von
einer Behandlung mit einem Medikament oder einer anderen Behandlung, sollten alle Patientinnen
mit SMA (Sitzfahige, nicht Sitzfahige und Gehfahige) regelmaRig von einem erfahrenen Mitglied des
Betreuungsteams wie Orthopdadlin, Physiotherapeutin oder Ergotherapeutln untersucht werden. Bei der
Behandlung aller Probleme sollte der Erhalt der Bewegungsfahigkeit und das allgemeine Wohlbefinden

immer im Vordergrund stehen.

AUSWIRKUNGEN AUF DIE WIRBELSAULE

SMA kann die Muskeln schwachen, die die
Wirbelsdule unterstlitzen und ohne diese
Unterstlitzung kann die Wirbelsaule durch

die Schwerkraft gekrimmt werden. Es wird
geschatzt, dass 60-90% der nicht Sitzfahigen und
der Sitzfahigen eine Wirbelsaulenverkrimmung
entwickeln, ebenso wie 50% der Gehfdhigen.

Wenn die Wirbelsaule seitlich in eine ,,C” oder
,S” Form gekrimmt ist, wird das als Skoliose
bezeichnet. Wenn die Wirbelsaule nach vorne
gebeugt ist, wird das als Kyphose bezeichnet.
Gleichzeitig mit der Wirbelsaulenverkrimmung
gibt es Veranderungen an der Brustwand und
den Rippen, was den Platz fur das Wachsen und
die Atmung der Lunge verringert. Deshalb ist

es wichtig, bei jedem Menschen mit Beginn der
SMA im Kindesalter, die mogliche Entwicklung
einer Skoliose genau zu Gberwachen. Die
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Verkrimmung der Wirbelsaule wird am besten
durch ein Rontgenbild der gesamten Wirbelsaule
dokumentiert, so dass die Krimmung gemessen
werden kann. Diese Messung nennt man
Messung des Cobb-Winkels. Bei den sitz- und
gehfahigen Patientinnen wird das Rontgenbild

in der Position aufgenommen, in der die
PatientInnen sich bestmaoglich aufrichten kdnnen.

Bei nicht sitzfahigen Patientinnen sollte das
Rontgenbild im Liegen aufgenommen werden.
Nicht sitzfahige und sitzfahige Patientinnen mit
einem Cobb-Winkel von mehr als 20° sollten
alle sechs Monate kontrolliert werden, bis

ihre Knochen nicht mehr wachsen, d.h. bis sie
die so genannte Skelettreife erreicht haben.
Danach sollten sie jahrlich kontrolliert werden,
da die Wirbelsdulenverkriimmung noch bis ins
Erwachsenenalter fortschreiten kann.



VERSORGUNG DER SKOLIOSE

Nicht sitzfahige Patientinnen

Um die Entwicklung einer Skoliose zu vermeiden
und um beim Sitzen oder dem Erreichen

einer moglichst aufrechten Position zu helfen,
konnen Kinder, die nicht allein sitzen kdnnen,

es hilfreich und bequem finden, wenn sie
tagsliber eine Rumpforthese tragen. Die Orthese
sollte maRgefertigt und von Spezialistinnen
(Orthopadietechnikerlnnen) so angepasst
werden, dass sie den Riicken und die Brust
umfasst und bequem passt.

Sitzfahige Patientlnnen

Jeder mit einer Skoliose von mehr als 20° kann
flir ein aufrechtes Sitzen mit einer Riickenorthese
oder Stutzkorsett, auch TLSO genannt (thorako-
lumbo-sakrale Orthese) versorgt werden. Das
wird aber nicht die weitere mogliche Entwicklung
einer Wirbelsaulen-verkrimmung verhindern.
Ein Stutzkorsett wird fiir Kinder empfohlen, bei
denen noch ein betrachtliches Langenwachstum
zu erwarten ist; hier wird eine weiche oder
halbstarre Riickenorthese empfohlen. Eine solche
Orthese kann helfen, Schmerzen zu lindern, fir
Stabilitat sorgen und das Voranschreiten der
Verkriimmung verlangsamen.

Zu einem bestimmten Zeitpunkt kann eine
Operation der Wirbelsdaule empfohlen werden,
um diese zu begradigen. Das soll ein stabiles
Sitzen fordern und dazu beitragen, dass sich die
Lunge besser entfalten kann und dadurch die
Atmung verbessert wird. Wenn dies in Betracht
gezogen wird, sollte ausreichend Zeit sein mit
dem multidisziplindren Team zu besprechen,
welche verschiedenen Optionen es gibt und was
alles zu beachten ist.

Eine Empfehlung fiir eine Wirbelsdaulenoperation
basiert auf einer Reihe von Faktoren. Zu den
wichtigsten gehort ein Cobb Winkel von mehr als
50° oder eine Verschlechterung von 10° und mehr
innerhalb eines Jahres.

Wenn Uber eine mogliche Operation gesprochen
wird, werden auch andere Faktoren in die
Uberlegungen mit einbezogen. Dies sind:

€ Das Alter in Jahren und Monaten
(das tatsachliche Lebensalter) und ob
die Knochen und das Skelett bereits
ausgewachsen sind (die ).
Da und tatsachliches
Alter oft nicht Gbereinstimmen,
kann die durch eine
Rontgenaufnahme der Knochen im
linken Handgelenk geschatzt werden.

Wie weit die Vitalkapazitat der Lunge
abgenommen hat

Ob sich die Brustwand verandert hat
oder die Rippen kollabieren

Ob die Probleme bei den
taglichen Aktivitaten verursacht

Ob anhaltendende Riicken- und
Huftschmerzen bestehen

Ob Huften und Becken ungleichmaRig
positioniert sind und dadurch ein

stabiles Sitzen erschwert wird.




Es gibt zwei Arten von Wirbelsdulenoperationen:

Fusion der Wirbelsaule bedeutet das Aufrichten
der Wirbelsdule durch das Befestigen von

zwei Metallstaben, einen auf jeder Seite der
Wirbelsaule. Die Metallstdbe werden an vielen
Knochen der Wirbelsdule (Wirbel) und den
Rippen entlang der Wirbelsaule befestigt. Damit
soll die Verkriimmung korrigiert werden und

die Wirbelsaule gegen die Schwerkraft gestitzt
werden. Darliber hinaus werden die Wirbel
miteinander verbunden, um eine zusatzliche
Stiltzung zu bieten.

»Wachstumsfreundliche” Wirbelsaulenchirurgie
wird fir Kinder unter 10 Jahren empfohlen,

bei denen noch ein erhebliches Wachstum der
Wirbelsdule und der Rippen zu erwarten ist. Die
Stabe werden lediglich oben und unten an den
Wirbelkérpern oder den Rippen befestigt. Der
Bereich dazwischen bleib unberihrt und kann
weiterwachsen. Die Krimmung der Wirbelsaule
wird so weit wie moglich wahrend der Operation
begradigt, danach werden die Stabe, die die
Wirbelsdule stiitzen, alle zwei bis sechs Monate
nach und nach verldangert. Dieses Verfahren
ermoglicht ein kontinuierliches Wirbelsaulen-
und Brustkorbwachstum. Fiir die Methode der
wachstumsfreundlichen Wirbelsdulenchirurgie
stehen inzwischen neue Methoden zur
Verfligung, zum Beispiel konnen die Stabe von
auBen mit Hilfe von Magneten verlangert werden,
ohne dass eine neue Operation notwendig wird.

Bevor irgendeine Operation stattfindet, sollte
ein multidisziplindares Team die Gesundheit

und die Gesamtsituation genau untersuchen.
Das beinhaltet das Korpergewicht und die
Erndhrungsgewohnheiten, den Zustand der
Knochen und der Atmung und die Art der
Narkose und die eventuelle Notwendigkeit einer
nichtinvasiven Beatmung nach der Operation.
Damit die Entscheidung wirklich einvernehmlich
getroffen werden kann, sollten die Risiken und
die Vorteile ausfihrlich besprochen werden.
Das zustandige medizinische Team sollte einen
Plan erarbeiten, wie eine gute Atmung nach der
Operation sichergestellt werden kann.

Empfohlenes Alter fur
-Operationen:

Die SoC-Empfehlungen fiir medizinische
Teams sind abhangig vom Alter und lauten
wie folgt:

e Alter unter 4 Jahren: Im Allgemeinen
sollte eine noperation bis
nach dem 4. Geburtstag verschoben
werden.

Alter 4 - 10 Jahre: Da diese Kinder
noch ein erhebliches Skelettwachstum
vor sich haben, wird eine
,wachstumsfreundliche” Variante
-Operation empfohlen.

Alter 10 - 12 Jahre: In diesem Alter
erlangen die Kinder allmahlich die

. Wenn eine Operation
erforderlich ist, hangt die Art der
Operation von der des
Kindes ab und davon, wie viel Wachstum
der noch zu erwarten ist.

Alter liber 12 Jahre: In diesem Alter

ist das Skelettwachstum weitgehend

abgeschlossen. Wenn eine Operation

erforderlich ist, wird eine Fusion der
empfohlen.

Experten raten, dass bei jeder zukiinftigen
Operation der Wirbelsaule in der

Mitte des unteren Riickens (Mitte des
Lumbalbereichs) ein Bereich frei bleiben
soll, der nicht fusioniert wird. Das

ermoglicht die Gabe von Medikamenten
wie Spinraza®, die mit Hilfe einer Nadel
direkt in den Spinalkanal gegeben werden
(intrathekal) (siehe auch Kapitel 11,
Anwendung von neuen Behandlungen bei
SMA).




Es stehen neue Technologien fiir eine wachstumsfreundliche

Wirbelsaulenchirurgie zur Verfligung. Es gibt zum Beispiel mitwachsende

Stabe, die von aullen mit Hilfe von Magneten verlangert werden; diese

erlauben eine Verlangerung, ohne dass eine neue Operation notwendig wird.

Auswirkungen auf die Hiiften

Sehr haufig haben sowohl sitzfahige als auch nicht
sitzfahige Patientlnnen instabile Hiftgelenke.

Das kann eine oder beide Seiten betreffen.

Wenn jemand stehen kann, ein assistierter
Transfer moglich ist, oder Gehfahigkeit besteht
und die Hiftinstabilitdt bei diesen Tatigkeiten
hinderlich ist oder Schmerzen bereitet, wird

eine chirurgische Intervention empfohlen, um

die teilweise oder komplett luxierte Hifte zu
stabilisieren. Chirurgische Stabilisierung wird auch
bei nicht gehfahigen Patientinnen empfohlen,
wenn anhaltende Schmerzen bestehen oder die
eingeschrankte Hiftbeweglichkeit Tatigkeiten

wie Essen, Toilettengang, Anziehen oder Sitzen
erschwert.

Auswirkungen auf die Gelenke

Gelenkkontrakturen (Kontrakturen) sind

ein haufiges Problem, das zu Schmerzen und
Schwierigkeiten beim Bewegen flihren kann.
Physiotherapie und Schienen werden empfohlen,
um die Kontrakturen zu bessern (siehe Kapitel 3
Physiotherapie und Rehabilitation). Chirurgische
Eingriffe sollten nur in Betracht gezogen werden,
wenn die Kontrakturen Schmerzen verursachen
oder die Fahigkeit einschranken, sich zu bewegen
und das Gelenk zu benutzen.

Leitfaden zu den internationalen SMA Therapiestandards von 2017
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Auswirkungen auf die Knochen

Nicht sitzfahige und auch sitzfahige Patientinnen haben ein hoheres Risiko flir Knochenbriiche. Durch
die mangelnde Stehfahigkeit (es wird kein Gewicht auf die Knochen tbertragen) und die weitgehende
Nichtbenutzung von Knochen und Muskeln entsteht eine Osteoporose. Es ist wichtig sicherzustellen,
dass Kinder und Erwachsene mit SMA ausreichend mit alimentdarem Kalzium und Vitamin D3 versorgt
sind (siehe Kapitel 5, Erndhrung, Wachstum und Knochengesundheit).

Bei einem Knochenbruch gibt das SoC folgende Empfehlungen fiir das medizinische Team:

Bei sitzfahigen und nicht sitzfdhigen
Patientinnen

¢ Nach Maoglichkeit einen Gips, der langer
als vier Wochen getragen werden muss,
vermeiden.

Wann immer moglich eine Operation
vermeiden, stattdessen einen Gips
anlegen.

Bei gehfahigen Patientlnnen

e Wenn jemand normalerweise gehfahig
ist, sollte eine Operation im Falle eines
Beinbruchs erwogen werden.

Bei einem Bruch der Hiifte sollte auch

bei nicht sitzfahigen Patientlnnen eine
Operation mit Marknageln und Platten
erwogen werden. Dies kann die Heilung
der Fraktur beschleunigen und vergroRert
die Chance, die Beweglichkeit zu erhalten.

Klinische Untersuchung
der Wirbelsaule

Réntgenaufnahme
der Wirbelsaule

Cobb-Winkel Cobb-Winkel Cobb-Winkel groRRer als 50°:
weniger als 15-20°: groBer als 15-20°: Wirbelsaulenoperation mit dem
Beobachtung Korsett und Beobachtung multidisziplindren Team erortern
Abbildung 2.

Diese Faktoren werden das arztliche
Team in Betracht ziehen, wenn eine
Verkriimmung der Wirbelsdule
vermutet wird (basierend auf E Mercuri
et al. 2018, S. 109)
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Bei Kindern mit nicht
abgeschlossenem
Wachstum sollte eine
wachstumsfreundliche
Methode erwogen
werden

Bei abgeschlossenem
Wachstum sollte
eine Fusion der
Wirbelsaule erwogen
werden



Jeder Mensch mit der Diagnose SMA sollte regelmaRig von Erndahrungs-

spezialistinnen beraten werden. Wachstum und Gewicht sollten im Auge

behalten werden. Das Ziel soll das Erreichen und Aufrechterhalten eines

angemessenen Gewichtes sein, bei einer gesunden Ernahrung und ausreichender

Flissigkeitsaufnahme.

KAPITEL 5

ERNAHRUNG, WACHSTUM UND
KNOCHENGESUNDHEIT

Jeder Mensch mit der Diagnose SMA sollte
regelmaRig von Erndhrungsspezialistinnen beraten
werden. Wachstum und Gewicht sollten im Auge
behalten werden. Das Ziel soll das Erreichen

und Aufrechterhalten eines angemessenen
Gewichtes sein, bei einer gesunden Erndhrung
und ausreichender Flissigkeitsaufnahme. Es gibt
keine besonderen Wachstumsperzentilen fir
Kinder mit SMA, aber Erndahrungsberaterlnnen
kénnen sich auf Standard-Wachstumsdiagramme
der Weltgesundheitsorganisation (WHO) stiitzen.
Es ist empfehlenswert, bei jedem Termin im
Krankenhaus Gewicht und Grof3e zu messen und
daraus den Body Mass Index (BMI) zu berechnen.
Der BMlI ist ein Mal3, bei dem mit Hilfe von GroRe
und Gewicht berechnet wird, ob das Gewicht
einer Person im unteren, gesunden oder zu hohen
Bereich liegt. Jeder Mensch mit SMA, der einen
BMI Uber der 25. Perzentile hat, sollte auf mogliche
Fettleibigkeit und/oder Gberschissiges Fett
untersucht werden. Die K&rperzusammensetzung
sollte ebenfalls gemessen werden, um
sicherzustellen, dass Knochen-, Fett- und
Muskelanteil in einem angemessenen Verhaltnis
stehen.

Jeder Mensch ist verschieden, aber zu den
wichtigsten Magen-Darm-Symptomen (gastro-
intestinal, Gl), die von medizinischen Teams
Uberwacht und behandelt werden, gehoéren:
Reflux, verzogerte Magenentleerung, Erbrechen
und Verstopfung. Personen mit SMA kénnen
auch Probleme mit der Aufschliisselung von
Nahrungsmitteln haben, um daraus Energie zu
gewinnen (dem Stoffwechsel). Das kann dazu

flihren, dass das Blut sauer wird — das nennt man
,metabolische Azidose” oder Ketoazidose. Es
kénnen auch Probleme mit zu hohem oder zu
niedrigem Blutzucker bestehen und Probleme
beim Abbau von Fetten.

Die wichtigsten Probleme, die bei SMA

im Zusammenhang mit der Ernahrung

entstehen kénnen, sind:
Schwierigkeiten beim Schlucken
Gewichtsmanagement

Die Passage der Nahrung durch das
Verdauungssystem




Es ist wichtig, Ernahrungs-
beraterlnnen zu Rate zu ziehen,
um einen Plan fir eine angepasste

individuelle Ernahrung zu erstellen.

NICHT SITZFAHIGE PATIENTINNEN

Die wichtigste Untersuchung bei einem

Saugling und Kleinkind ist die Untersuchung

der Fahigkeit, wie gut das Kind schlucken

kann. Schwierigkeiten beim Schlucken nennt
man Dysphagie. Bei einer Dysphagie besteht

ein hohes Risiko, dass Lebensmittel oder
Getranke in die Lunge geraten (Aspiration).

Das kann zu einer Lungenentziindung fuhren.
Kurz nach der Diagnose sollte bei Kindern mit
SMA ein Schlucktest durchgefiihrt werden
(Videofluoroskopie). Wenn der Test zeigt, dass es
Probleme gibt, sicher zu schlucken, gibt es zwei
zeitlich begrenzte Moglichkeiten, die Nahrung
Uber eine Sonde durch die Nase zuzufiihren:

eine nasogastrale Sonde, die im Magen endet,
oder eine nasojejunale Sonde, die im Dinndarm
endet. Als langfristige Losung wird die Anlage
einer PEG-Sonde (perkutane endoskopische
Gastrostomie) empfohlen. Dabei wird chirurgisch
ein Zugang durch die Bauchdecke direkt in den
Magen gelegt. Einige Experten empfehlen ein
zusatzliches chirurgisches Verfahren, um den
gastroosophagealen Reflux zu reduzieren. Ein
weiteres Problem kann dadurch entstehen, dass
Kontrakturen in den Kiefermuskeln entstehen
und dadurch Kauen und Schlucken erschwert
wird. Wenn ein Kind oder ein erwachsener
Mensch Probleme mit einem der angesprochenen
Bereiche hat, ziehen Sie bitte das medizinische
Team zu Rate.

Die schwache Schluckmuskulatur fihrt zu
einer Dysphagie und damit zu einer schlechten
Kalorienzufuhr. AuBerdem verbrauchen

nicht sitzfahige Patientinnen viel Energie

fir die Atmung und zur Bekampfung von
Atemwegsinfektionen. Deshalb besteht

bei diesen Patientinnen die Gefahr einer
Unterernahrung und Schwierigkeiten, Gberhaupt
an Gewicht zuzunehmen. Viele verschiedene
Arten der Ernahrung sind moglich, und man
braucht einen an die persénlichen Bediirfnisse
angepassten Erndhrungsplan, der auch gentigend
Flussigkeitszufuhr gewahrleistet. Bestimmte
Bakterienkulturen und Hefen (Probiotika)
kdénnen sehr hilfreich fir das Verdauungssystem
sein. Nicht sitzfahige Patientlnnen brauchen
eventuell auch Medikamente gegen Verstopfung
und Medikamente, damit der Magen besser
entleert werden kann, weil die Nahrung bei ihnen
unter Umstanden nur sehr langsam durch das
Verdauungssystem befordert wird.

Im Krankheitsfall ist es wichtig, das medizinische
Team zu Pflege und Management zu Rate zu
ziehen. Es ist sehr wichtig, dass rechtzeitig
zusatzlich Flussigkeit gegeben wird und

die Elektrolyte im Blut Gberwacht werden.

SMA zu haben kann bedeuten, dass die
Verstoffwechselung von Fett gestort sein kann.
Das kann zu einer extremen Anhaufung von
Ketonen und anderen Abfallprodukten fihren.
Um dies zu vermeiden, wird eine gleichmaRige
Nahrungsaufnahme mit Zuckern und Proteinen
empfohlen, um damit die Notwendigkeit des
Fettabbaus zur Energiegewinnung zu vermeiden.
Das ist wahrend akuter Erkrankungen ganz
besonders wichtig und es muss innerhalb von
sechs Stunden nach Beginn einer Erkrankung
mit der Ernahrung mit Zuckern und Proteinen
begonnen werden und das muss fortgefiihrt
werden. Fasten sollte vermieden werden.

Eine jahrliche Kontrolle der

wird empfohlen




Sitzfahige Patientlnnen haben oft Schwierigkeiten
mit dem Kauen und Essen kann ermuidend fiir

sie sein. Es ist wichtig, einen Erndahrungsberater
zu Rate zu ziehen, der einen individuellen
Erndhrungsplan ausarbeiten kann. Sitzfahige
Patientlnnen im Kindesalter sollten ihren
Erndhrungszustand nach der Diagnose alle drei bis
sechs Monate beurteilen lassen, spater jahrlich.

Falls beim Geflittert werden oder beim Essen
Episoden von Verschlucken oder Hustenanfalle
auftreten, sollte ein Schlucktest durchgefiihrt
werden ( ). Die Erndhrung und
die Fahigkeiten zum Kauen und Schlucken sollten
auch von einem Sprachtherapeuten beurteilt
werden. Dieser kann eine bestimmte Art der
Nahrungszubereitung empfehlen, d.h. eventuell
plrierte Kost, halbfeste Kost oder angedickte
FlUssigkeiten, wie zum Beispiel Milchshake.

Der Sprachtherapeut kann bei Bedarf auch zur
besten Art der Nahrungsaufnahme beraten.

Wenn Anzeichen dafiir bestehen, dass ein
Patient einen schlechten Erndhrungszustand
hat und im Wachstum zurlickbleibt, sollte eine
in Betracht gezogen werden und
damit die notige Nahrung zugefiihrt werden.
Wenn jemand noch sicher schlucken kann, sollte
er ermutigt werden, etwas Nahrung durch den
Mund zu sich zu nehmen.

Weil die Bewegungsfahigkeit stark reduziert
ist, kann die Kérperzusammensetzung

verandert sein und es besteht die Gefahr, dass
es zu Ubergewicht kommt. Wenn Anzeichen
dafiir bestehen, wird empfohlen, einen Test
durchzufiihren, wie Zucker verarbeitet werden
kann (Glukosebelastungstest).

Wenn dauernde Verstopfung ein Problem

ist, sollte die Flussigkeitszufuhr und der
Verzehr ballaststoffreicher Nahrung erhoht
werden. Ziehen Sie das medizinische Team

zu Rate. Medikamente zur Unterstlitzung der
Darmbewegung kdnnen ebenso hilfreich sein.

Im Falle einer Krankheit ist es wichtig,

das medizinische Team zur Pflege und zu
allgemeinen MaBBnahmen zu Rate zu ziehen. Es
ist sehr wichtig, zusatzliche Flussigkeit zu geben
und den Elektrolythaushalt zu Giberwachen.
Wenn man SMA hat, kann das bedeuten,

dass man Fett schlecht verstoffwechseln

kann und das kann zu einer UbermaRigen
Anhaufung von und andere
Stoffwechselabfallprodukten fihren. Um das zu
vermeiden, wird eine Erndahrung mit Zuckern
und Proteinen empfohlen, um zu vermeiden,
dass durch den Abbau von Fetten Energie
gewonnen werden muss. Das ist wahrend
Erkrankungen ganz besonders wichtig und es
muss innerhalb von sechs Stunden nach Beginn
einer Erkrankung mit der Ernahrung mit Zuckern
und Proteinen begonnen werden und das muss
weitergefiihrt werden. Fasten sollte vermieden
werden.




GEHFAHIGE PATIENTINNEN

Es ist selten, dass gehfahige Patientinnen Schluck-
oder Ernahrungsschwierigkeiten haben. Sie
sollten Erndahrungsberaterinnen zu Rate ziehen,
wenn sie Probleme mit Ubergewicht haben, da
das zu einer weiter eingeschrankten Mobilitat
beitragen kann und dadurch das Risiko zur
Entwicklung anderer Gesundheitsprobleme, wie
Bluthochdruck und Diabetes, besteht. Wenn
Anzeichen fiir Ubergewicht bestehen, wird
empfohlen, einen Test durchzufiihren, wie Zucker
verarbeitet werden kann (Glukosebelastungstest).

KAPITEL 6

KNOCHENGESUNDHEIT FUR
ALLE MENSCHEN MIT SMA

Bei jedem Menschen mit SMA besteht die Gefahr,
dass eine Verminderung der Knochendichte
entsteht (Osteopenie) und dadurch eine
Anfalligkeit flir Knochenbriiche. Es werden
jahrliche Kontrollen der Knochendichte
empfohlen. Der Vitamin-D-Blutspiegel sollte
jahrlich kontrolliert werden und Vitamin D sollte
eingenommen werden, wenn dieser niedrig ist
oder wenn eine Osteopenie besteht. Die Zufuhr
von Kalzium kann auch empfehlenswert sein.
Wenn Patientinnen hadufig Knochenbriiche haben,
kdnnen sie bestimmte Medikamente nehmen
(Biphosphonate), um die Knochendichte zu
verbessern.

ATMUNG (BEHANDLUNG VON
ATEM-UND LUNGENPROBLEMEN)

Die Muskelschwache, die durch SMA verursacht wird, kann sich auch auf die Atemmuskulatur

auswirken. Atemprobleme kommen sowohl bei nicht sitzfahigen als auch bei sitzfahigen Patientinnen
haufig vor. Bei gehfahigen Patientlnnen sind sie eher ungewdhnlich. Die jahrliche Grippeimpfung und
die Pneumokokkenimpfung wird jedoch fiir alle Patientinnen mit SMA empfohlen. Es sollen auch alle
anderen empfohlenen Standardimpfungen durchgefiihrt werden, es sei denn, das medizinische Team

rat etwas anderes.

Es gibt verschiedene Moglichkeiten, mit Atemproblemen umzugehen. Diese unterscheiden sich, je
nachdem welche Auswirkung SMA auf die Atemmuskulatur hat.

NICHT SITZFAHIGE PATIENTINNEN

Schwierigkeiten mit der Atmung sind

die Hauptursache fiir schwerwiegende
gesundheitliche Probleme bei Patientinnen mit
einer SMA mit friihem Symptombeginn. Die
hauptsachlichen Ursachen sind:

e Durch den schwachen HustenstoR ist es
unmoglich, Schleim abzuhusten. Das kann
zu Infektionen der Bronchien und der Lunge
flhren.

e Bedingt durch die Muskelschwache kann es
unmoglich sein, tief genug zu atmen, um den

Austausch von Kohlendioxid und Sauerstoff
zu gewdhrleisten (Hypoventilation).
Dadurch kann es zu einem verminderten
Sauerstoffgehalt im Blut kommen
(Sauerstoffentsattigung). Hypoventilation
und zu geringer Sauerstoffgehalt treten
zuerst wahrend des Schlafes auf, wenn die
Muskeln fur die Atmung am entspanntesten
sind. Ganz allmahlich treten die Probleme
mit dem Austausch von Kohlendioxid und
Sauerstoff jedoch auch tagsiiber auf, wenn
der Patient wach ist.



Da Atemprobleme sehr haufig auftreten und
eher schwerwiegend sind, sollte bereits friih mit
regelmaBigen Kontrollen der Atmung begonnen
werden, auch wenn keine Symptome vorhanden
sind (das nennt man ,proaktive Behandlung”).
Ein Spezialist oder eine Spezialistin fur die
Atmung sollte so frih wie moglich nach der
Diagnosestellung zur Beratung hinzugezogen
werden.

Alle Sauglinge mit SMA, die nicht sitzen kdnnen,
sollten mindestens alle drei Monate in der Klinik
vorgestellt und korperlich untersucht werden.
Wenn sie nicht in der Lage sind, tief genug zu
atmen, ( ) kann sich Kohlendioxid
im Blut anreichern. Es ist deshalb wichtig, dass

die Kohlendioxidkonzentration am Ende der
Ausatmung gemessen wird. Die Atmung sollte auch
regelmaRig im Uberwacht werden, um
festzustellen, ob eine nachtliche

mit reduzierter Sauerstoffsattigung besteht. Diese
Untersuchung ist notwendig, um gemeinsam
entscheiden zu konnen, ob mit einer nachtlichen
Atemunterstlitzung mit einer Maschine begonnen
werden sollte ( oder NIV,
siehe unten).

Umgang mit Atemproblemen

Einfache Erkdltungen kdnnen leicht zu einer
Bronchitis oder einer Lungenentziindung
werden, wenn jemand nicht in der Lage

ist, Schleim und Sekret gut abzuhusten.
Spezielle Physiotherapie, die beim Abhusten
unterstitzt, und ein Gerat zur mechanischen
Hustenunterstitzung (Cough Assist®, Vital
Cough®) sollten allen Patientlnnen, die nicht
allein sitzen kénnen, zur Verfligung stehen. Den
Betroffenen, die nicht gut abhusten kénnen und
die Probleme beim Schlucken haben, sollte ein
Absauggerat zur Verfligung stehen, um Sekret
aus dem Mund abzusaugen. Eltern und sonstige
Pflegepersonen sollten in den Gebrauch dieser
Gerate gut eingewiesen werden, damit sie diese
effektiv einsetzen kénnen.

Wenn nachts die Sauerstoffsattigung absinkt
und der Kohlendioxidspiegel im Blut ansteigt
( ) wird eine nichtinvasive
Beatmung (NIV) zur Verbesserung der

Sauerstoffsattigung und Senkung der Kohlen-
dioxidkonzentration dringend empfohlen.

NIV wird auch als , »bi-level positiv airway
pressure” bezeichnet. Das bedeutet, dass

eine druckkontrollierte Beatmung mit zwei
verschiedenen voreingestellten Druckniveaus
erfolgt. Die Beatmung wird mit Hilfe einer
individuell angepassten Maske durchgefiihrt,
die nur die Nase oder Mund und Nase bedeckt.
Der Druck fur die Einatmung wird hoher
eingestellt, als was die Person wahrend des
Schlafes aufbauen kdonnte, um damit eine tiefere
Einatmung zu erzielen. Wahrend der Ausatmung
sinkt der Druck auf ein niedrigeres Niveau.

NIV gestattet eine Synchronisierung mit der
Eigenatmung der Patientlnnen. Die Einstellung
des Drucks sollte so gewahlt werden, dass die
Atemzige tief genug sind und keine zusatzliche
Zufuhr von Sauerstoff notig ist.

Andere Beatmungsformen wie ,,continuous
positive airway pressure” ( ) werden bis auf

wenige Ausnahmen nicht empfohlen, weil sie den
Austausch von Sauerstoff gegen Kohlendioxid
nicht fordern.




Eine invasive Beatmung kann — nach einem
ausfiihrlichen Gesprach zwischen der Familie und
dem medizinischen Team — auch fir Patientinnen
in Betracht kommen, bei denen NIV keine guten
Ergebnisse zeigt. Mit einem chirurgischen Eingriff
wird eine Offnung in die Luftréhre geschnitten,
durch die ein Tubus fur die Beatmung eingefiihrt
wird. Das heif3t . Die Beatmung
erfolgt dann nicht mehr (iber Mund und Nase.
Ublicherweise handelt es sich hierbei um

eine langfristige Losung. Die verschiedenen
Moglichkeiten der Atemunterstiitzung sollten

mit dem Behandlungsteam rechtzeitig erortert
werden, wenn der Patient bei guter Verfassung
ist. Jede Entscheidung sollte im Sinne des
Patienten oder der Patientin getroffen werden.

Medikamente zur Erweiterung der Atemwege

( ) sollten
eingesetzt werden, wenn der Verdacht auf
Asthma besteht, oder wenn deren Anwendung
zu einer deutlichen Verbesserung der Atmung
flihrt. Medikamente zur Reduzierung des
Speichelflusses (Glykopyrrolate) sollten nur sehr
vorsichtig in Riicksprache mit dem medizinischen
Team angewandt werden. Die Dosis muss der
Situation angepasst werden. Eine zu starke

Austrocknung des Sekrets sollte verhindert
werden, weil damit dessen Entfernung sehr
erschwert wird. Es wird nicht empfohlen iber
einen langeren Zeitraum taglich Medikamente
anzuwenden, die Sekret verflissigen
(Pulmozyme® oder hypertone Salzlésung). Die
Anwendung von Antibiotika wahrend einer
akuten Erkrankung sollte entsprechend der
individuellen Situation mit dem medizinischen
Team erortert werden.

Es wird empfohlen, die tblichen Impfungen und
insbesondere eine Pneumokokkenimpfung und
eine jahrliche Grippeimpfung durchzufihren.
Kinder bis zum Alter von zwei Jahren sollen mit
Palivizumab gegen das respiratorische Synzytial-
Virus (RSV) geimpft werden, da dieses Virus
Atemprobleme verursachen kann.

Wie bereits in Kapitel 5 (Erndhrung, Wachstum
und Knochengesundheit) erlautert wurde, kdnnen
auch andere Probleme zur Verschlechterung

der Atemsituation beitragen und sollten dann
entsprechend behandelt werden. Ein Beispiel
daflir ist der Reflux, das heif$t das ZuriickflieSen
von Mageninhalt in die Speiserdhre, der dann in
die Luftréhre gelangen kann.




Atemprobleme sind bei sitzfahigen Patientinnen
etwas seltener. Trotzdem wird eine halbjahrliche
Untersuchung empfohlen. Bei dieser Untersuchung
sollte moglichst ein Lungenfunktionstest
durchgefiihrt werden ( ). Bei allen
Patientlnnen mit irgendwelchen Symptomen
oder dem Verdacht auf Atemstorungen sollte
eine Untersuchung im Schlaflabor durchgefiihrt
werden. Beispiele flir Symptome sind schlechte
Schlafqualitdt, morgendliche Kopfschmerzen und
Tagesmudigkeit.

Umgang mit Atemproblemen

Wenn sitzfahige Patientinnen einen schwachen
Hustenstol’ haben, sollten sie spezielle
Physiotherapie zum Abhusten erhalten. Eltern
und Pflegepersonen sollten bestimmte Techniken
erlernen, mit denen das Abhusten gefordert
werden kann. Es sollte ein spezielles Gerat zum
Abhusten zur Verfligung gestellt werden (z.B.
Cough Assist®, Vital Cough®) und es sollte eine
Schulung mit klaren Anweisungen stattfinden,
wie und wann dieses Gerat zu benutzen ist.
Nichtinvasive Beatmung (NIV) sollte bei allen
PatientInnen eingesetzt werden, die Symptome
daflir zeigen, dass sie wahrend des Schlafes
nicht tief genug atmen (schlechte Schlafqualitat,
Kopfschmerzen, Tagesmidigkeit).

Eine Untersuchung im Schlaflabor sollte
durchgefiihrt werden, um zu bestéatigen, dass

die Probleme tatsachlich von der schlechten
Atmung wahrend des Schlafes herriihren und

um die optimalen Einstellungen fiir eine NIV zu
gewadhrleisten. Die NIV sollte so eingestellt werden,
dass keine zusatzliche Gabe von Sauerstoff notig
ist. (Mehr dazu im Abschnitt nicht sitzfahige
Patientlnnen oder im Glossar.)

Andere Beatmungsformen wie ,,continuous
positive airway pressure” ( ) werden bis auf
wenige Ausnahmen nicht empfohlen, weil sie den
Austausch von Sauerstoff gegen Kohlendioxid nicht
fordern.

Einfache Erkaltungen konnen leicht zu einer
Bronchitis oder einer Lungenentziindung werden,
wenn jemand nicht in der Lage ist, Schleim und

Sekret gut abzuhusten. Spezielle Physiotherapie,
die beim Abhusten unterstitzt, und ein Gerat
zur mechanischen Hustenunterstiitzung
(Hustenassistent) sollten allen sitzfahigen
Patientinnen zur Verfligung stehen. Patientinnen,
die nicht gut abhusten kdnnen und die Probleme
beim Schlucken haben, sollte ein Absauggerat
zur Verfligung stehen, um Sekret aus dem Mund
abzusaugen. Eltern und sonstige Pflegepersonen
sollten in den Gebrauch dieser Geréate gut
eingewiesen werden, damit sie in der Lage sind,
diese effektiv zu nutzen.

Medikamente zur Erweiterung der Atemwege

( ) sollten
verwendet werden, wenn der Verdacht auf
Asthma besteht, oder wenn deren Anwendung zu
einer deutlichen Verbesserung der Atmung fihrt.
Medikamente zur Reduzierung des Speichelflusses
(Glykopyrrolate) sollten nur sehr vorsichtig in
Ricksprache mit dem medizinischen Team
angewandt werden. Die Dosis muss der Situation
angepasst werden. Eine zu starke Austrocknung
des Sekrets sollte verhindert werden, weil damit
dessen Entfernung sehr erschwert wird. Es wird
nicht empfohlen, Giber einen langeren Zeitraum
taglich Medikamente anzuwenden, die Sekret
verflissigen (Pulmozyme® oder hypertone
Salzl6sung). Die Anwendung von Antibiotika
wahrend einer akuten Erkrankung sollte
entsprechend der individuellen Situation mit dem
medizinischen Team erortert werden.



Bei den meisten gehfahigen Patientlnnen ist

die Atmung normal, obwohl eine Untersuchung
nahelegt, dass mit der Zeit eine geringe
Einschrankung der Atmung eintreten kann.
Wenn Infektionen der Atemwege auftreten,
sollte sorgfaltig untersucht werden, ob eine
ausreichende Fahigkeit zum Abhusten vorhanden
ist und ob irgendwelche Symptome einer
eingeschrankten Atmung bestehen (schlechte
Schlafqualitat, Kopfschmerzen, Tagesmiuidigkeit).
Bei allen Patientlnnen mit Verdacht auf
insuffiziente Atmung sollten regelmaRig
Lungenfunktionstests (Schlaflabor) durchgefihrt
werden. Eine proaktive Behandlung ist jedoch
nicht angebracht, es sei denn, der Patient oder
die Patientin bzw. die betroffene Familie haben
diesen Wunsch.

Bei den meisten gehfahigen
PatientInnen ist die Atmung normal,
obwohl eine Untersuchung nahelegt,
dass mit der Zeit eine geringe
Einschrankung der Atmung eintreten
kann.

Medikamente zur Erweiterung der Atemwege

( ) sollten
verwendet werden, wenn der Verdacht auf
Asthma besteht, oder wenn deren Anwendung zu
einer deutlichen Verbesserung der Atmung fihrt.
Medikamente zur Reduzierung des Speichelflusses
(Glykopyrrolate) sollten nur sehr vorsichtig in
Ricksprache mit dem medizinischen Team
angewandt werden. Die Dosis muss der Situation
angepasst werden. Eine zu starke Austrocknung
des Sekrets sollte verhindert werden, weil damit
dessen Entfernung sehr erschwert wird. Es wird
nicht empfohlen liber einen langeren Zeitraum
taglich Medikamente anzuwenden, die Sekret
verflissigen (Pulmozyme® oder hypertone
Salzl6sung). Die Anwendung von Antibiotika
wahrend einer akuten Erkrankung sollte
entsprechend der individuellen Situation mit dem
medizinischen Team erortert werden.



KAPITEL 7

BETEILIGUNG
ANDERER ORGANE

Das SMN-Protein ist sofort nach der Befruchtung einer Eizelle in allen Zellen zu finden, nicht nur

in denen des Riickenmarks. Das bedeutet, dass auch andere Organe von einem Mangel dieses
Proteins beeintrachtigt sein kdnnten. Wissenschaftliche Untersuchungen von SMA Tiermodellen
deuten darauf hin, dass ein Mangel an SMN-Protein einen Einfluss auf das Gehirn, die Nerven, das
Herz und die Bauchspeicheldriise haben kdnnte. Allerdings hat nur eine kleine Anzahl von SMA-
PatientInnen tatsachlich Probleme mit diesen Organen. Bei denen, die diese Probleme haben, ist nicht
nachgewiesen, dass ein Zusammenhang mit SMA besteht.

-

HERZ

Strukturelle Veranderungen am Herzen wurden
bei sehr schwer betroffenen Sauglingen gefunden,
in der Regel bei den Sauglingen, die bereits von
Geburt an Atemprobleme haben. Gelegentlich
kann auch ein zu langsamer Herzschlag
vorkommen, der behandlungsbediirftig ist. Es
wird deshalb angeraten, bei den sehr schwer
betroffenen Sauglingen das Herz zu untersuchen.
Bei sitzfahigen und gehfahigen Patientinnen

sind Herzprobleme selten. Eine routinemaRige
Untersuchung des Herzens ist nicht notwendig,
es sei denn, dass bestimmte Symptome auf
Herzprobleme hindeuten

ANDERE ORGANE

Es gibt einige vorlaufige Untersuchungen (Zelle, Tiermodell, Mensch), die darauf hindeuten, dass die
folgenden Gesundheitsprobleme bei Menschen mit SMA moglicherweise etwas haufiger auftreten:

¢ Probleme mit der Bauchspeicheldrise (einschlieBlich Diabetes)

¢ Ein erhohter Spiegel von Leptin (ein Hormon, das den Appetit und das Koérpergewicht reguliert,
indem es das Hungergefihl unterdriickt)

¢ Probleme mit den Mitochondrien in den Muskelzellen (die , Kraftwerke” in den Zellen, welche die
Energie produzieren)

Es wird angeraten, bei allen Patientinnen mit SMA den Blutzuckerspiegel zu untersuchen, insbesondere
in Zeiten von akuten Erkrankungen.
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KAPITEL 8

Zum Zeitpunkt der Erstellung dieses Leitfades, stand mit Spinraza® ein zugelassenes Medikament
zur Verfligung, das bei der Behandlung von SMA positive Ergebnisse gezeigt hat. Im Kapitel 11
,Verabreichung neuer Medikamente fir SMA” werden Informationen dazu gegeben, wie dieses
Medikament verabreicht wird.

Albuterol (auch bekannt unter dem Namen Salbutamol) wird eigentlich fiir die Behandlung von Asthma
verwendet. Es wurde in Studien bei SMA in Tablettenform oder in fliissiger Form untersucht. Es
zeigten sich leicht positive Ergebnisse in Bezug auf die Muskelkraft. Es konnte jedoch kein endgtiltiger
Nachweis erbracht werden, das Salbutamol tatsédchlich einen positiven Effekt hat. Trotzdem wird es
gelegentlich sitzfahigen und gehfahigen Patientinnen verschrieben. Unter dem Abschnitt ,Nitzliche
Informationsquellen” sind weitere Informationen zu diesem Medikament verfigbar.

Bestimmte Medikamente kdnnen gegeben werden, um die Symptome der SMA zu behandeln und
abzumildern. Dazu gehoéren unter anderem:

Vitamin D (Kapitel 5: Erndhrung, Wachstum
und Knochengesundheit)

Kalzium (Kapitel 5: Erndhrung, Wachstum
und Knochengesundheit)

(Kapitel 5: Erndhrung,
Wachstum und Knochengesundheit)

Anti-Reflux Medikamente (Kapitel
5: Ernahrung, Wachstum und
Knochengesundheit)

Antibiotika (Kapitel 6, Atmung)

Es ist wahrscheinlich, dass Spinraza® in nachster
Zeit in vielen Landern verfligbar sein wird und
dass weitere Medikamente zugelassen werden.
Sprechen Sie mit Ihrem medizinischen Team Uber
neueste Forschungen, klinische Studien und die
Verfligbarkeit von Medikamenten in ihrem Land.




KAPITEL9

NOTFALLVERSORGUNG

Infektionen der Atemwege und Atemprobleme sind die hdufigsten Ursachen, die eine notfallmaRige
Behandlung erfordern. Jeder Mensch mit SMA sollte einen Notfallplan bereit halten, der von jedem
medizinischen Team leicht befolgt werden kann. Dieser Plan sollte zwischen dem arztlichen Team
und dem Patienten oder der Patientin bzw. den Eltern wahrend Zeiten des Wohlbefindens vereinbart
werden. Kinder sollten in diese Gesprache mit einbezogen werden, soweit es ihrem Alter entspricht.
Der Plan fiir einen Notfall sollte in Form einer Patientenverfiigung schriftlich festgehalten werden.

Es soll sichergestellt werden, dass Patientinnen und Familien ihre Wiinsche klar darlegen und so die
Kommunikation mit dem Notfallversorgungsteam und auch dem Team fiir die langfristige Versorgung
erleichtert wird.

Die Patientenverfiigung sollte gemeinsam mit dem medizinischen Team erstellt werden. Sie sollte
folgende Informationen enthalten:

¢ Bei welchen Symptomen oder Warnzeichen ¢ Probleme mit der Beweglichkeit des Halses
der Mensch mit SMA ins Krankenhaus und der Kiefergelenke.

gebracht werden mochte.
¢ Mit Hilfe welcher Technik und wie oft Sekret

¢ Welcher Arzt oder welche Arztin bei einem beseitigt wird.

Notfall benachrichtigt werden soll.
¢ Erndhrungs- und Flissigkeitsbedarf wahrend

¢ Welche Form der Atemunterstitzung man akuter Erkrankungen.
bevorzugt sowie die generelle Einstellung
zu Atemunterstitzung. Atemunterstitzung
kann nichtinvasiv (NIV) iber eine Maske oder
voribergehend invasiv mit einem Tubus in der
Luftréhre (Intubation) bereitgestellt werden.
Fir eine langfristige Versorgung kann eine
Tracheotomie angelegt werden. Dabei wird
eine Kaniile in eine Offnung der Luftréhre im
vorderen Halsbereich gelegt.

¢ Wann und welche Antibiotika verwendet
werden sollen.

Was soll getan werden, falls eine
Wiederbelebung notwendig werden sollte.

Wenn moglich, sollten die ortlichen Notarztdienste im Voraus kontaktiert werden, um spezifische
Beddrfnisse zu kldren und zu besprechen, welche Gerdte zu Hause verwendet werden. In einem Notfall
sollten Sie in das ndchstgelegene Krankenhaus gehen. Wenn immer moglich, sollten die zu Hause
eingesetzten Gerate auch im Krankenwagen verwendet werden, selbst wenn dieser gut ausgestattet

ist. Manchmal missen nicht sitzfahige und sitzfahige Patientinnen in ein anderes Krankenhaus verlegt
werden, weil ein spezialisiertes Zentrum mit besonderer Ausstattung und Erfahrung erforderlich ist. Das
medizinische Team, das fir die langfristige Versorgung zustdandig ist, sollte moglichst immer Uber Notfalle
informiert werden.



Die Beurteilung und Unterstiitzung der Atmung sind die wichtigsten MaBnahmen im Fall eines
Notfalls. Aufgrund der besonderen Bedeutung der Atmung und anderer zentraler NotfallmalRnahmen,
empfehlen die Autoren dieses Leitfadens dem medizinischen Team folgende Ratschlage zu
bericksichtigen:

2

Die Versorgung sollte mit dem Einsatz von
NIV und dem Absaugen von Sekret anfangen
bevor Sauerstoff gegeben wird.

Die alleinige Gabe von Sauerstoff sollte nicht
die NIV ersetzen. Sauerstoff sollte nur dann
gegeben werden, wenn die Sauerstoffsattigung
trotz des Einsatzes von NIV und der

Entfernung von Sekret niedrig bleibt. Nur

dann soll Sauerstoff in der niedrigstmdglichen
Konzentration gegeben werden, die ausreicht,
um die Sauerstoffsattigung auf Normalwerte
zu bringen. Wahrend der Erholungsphase muss
die Gabe von Sauerstoff langsam reduziert
werden.

Die Kohlendioxidkonzentration muss
entweder im Blut gemessen werden oder
transkutan mit einem Sensor wahrend der
Zeit der Sauerstoffgabe iberwacht werden.

Wenn eine Intubation notig erscheint,
berlicksichtigen sie bitte die
Wertvorstellungen des betroffenen Menschen
oder besprechen sie das mit den Eltern, wenn
es sich um ein Kind handelt.

Wenn eine Intubation nicht langer
erforderlich ist und der Tubus entfernt
werden kann, sollte vorher die

Lunge vollstandig gebldht und die
Sauerstoffsattigung optimiert werden.
Nach einer Extubation sollte NIV als
voriibergehende Atemunterstiitzung
eingesetzt werden.

Antibiotika sollten bei Kindern, Jugendlichen
und Erwachsenen nur dann gegeben werden,
wenn ein konkreter Grund dafiir besteht

wie zum Beispiel eine Sepsis oder eine
Lungenentziindung.

Notfallteams sollten bei der Aufnahme nach
besonderen Ereignissen in der jlingeren
Vergangenheit fragen, wie zum Beispiel
einem vor kurzem erfolgten chirurgischen
Eingriff, eine Harnwegsinfektion oder
Hautinfektionen.

Falls die Notwendigkeit einer Narkose
besteht, sollte nach den Anleitungen im
Kapitel 10 (Narkose) verfahren werden.

Es ist wichtig, dass in der Notfallversorgung frithzeitig Fllissigkeit gegeben wird und dass der
Hydrationszustand, die Elektrolyte, die Nierenfunktion und der Zuckerspiegel im Blut Gberwacht
werden.

Eine eiweillreiche Nahrung sollte innerhalb von sechs Stunden nach Erkrankungsbeginn gegeben
werden und es sollten keine langeren Zeiten ohne Nahrungszufuhr vergehen. Wahrend einer
Erkrankung sollte die Schluckfunktion besonders beachtet werden, weil ein Risiko besteht, dass
Nahrung oder Flissigkeit in die Lunge gelangen (Aspiration, siehe Kapitel 5: Erndhrung, Wachstum und
Knochengesundheit).

Bereits kurz nach der Aufnahme sollte mit dem Team geklart werden, welche Ziele erreicht werden
sollen. Es sollte ein Plan besprochen werden, wie die Entlassung nach Hause sicher und machbar
gestaltet werden kann. Die Planung der Entlassung sollte gemeinsam mit Ihnen, dem Krankenhausteam
und dem neuromuskuldren Versorgungsteam erfolgen. Physiotherapie, Ergotherapie, Sprachtherapie,
psychosoziale und palliative Versorgung konnen helfen, sich von einer akuten Erkrankung zu erholen
und den vorherigen Zustand wieder zu erlangen.



Der Notfallplan sollte in Form einer

schriftlich festgehalten

werden. Es soll erreicht werden, dass erwachsene Patientinnen und Familien
ihre Winsche klar darlegen kdnnen und so die Kommunikation zwischen ihnen
und dem Notfallversorgungsteam und ebenso dem Team fur die langfristige

Versorgung sichergestellt wird.

KAPITEL 10

Eine Narkose kann flr eine geplante Operation
oder auch aus anderen Griinden, wie zum Beispiel
der Verabreichung von neuen medikamentdsen
Therapien, notwendig sein.

Eine Narkose kann fiir eine geplante

Operation oder auch aus anderen

Griinden, wie zum Beispiel der
Verabreichung von neuen medika-
mentodsen Therapien, notwendig sein.

Empfehlungen an das medizinische Team:

Eine Ultraschalluntersuchung des Herzens ist
nur bei einem vorbestehenden Problem mit
dem Herzen erforderlich.

Eine vollstandige Untersuchung vor jeder
Narkose. Das kann auch eine Untersuchung
im Schlaflabor und eine Erndahrungsberatung
beinhalten.

Die Untersuchung in Bezug auf
Schwierigkeiten, die sich bei der

ergeben konnen. Diese kdnnen durch
verschiedene Beeintrachtigungen entstehen:

. im Kiefergelenk (der Mund
kann schlecht getffnet werden)

e Eingeschrankte Nackenbeweglichkeit
e Schwierigkeiten bei der Positionierung

Es kann eine Lokalanasthesie oder eine
Regionalanasthesie in Betracht gezogen
werden. Im Allgemeinen sollte man davon
ausgehen, dass eine Narkose bei SMA-
Patientlnnen mit Schwierigkeiten verbunden
sein kann.

Uberwachung von Kohlendioxid und
Sauerstoff im Blut wahrend der Narkose,
unabhangig von der verwendeten
Narkosemethode.

Es muss damit gerechnet werden, dass nach
einem Eingriff eine (NIV) oder eine andere
Form der Atemunterstitzung erforderlich ist.

Nach einer Operation kann eine
Schmerztherapie notwendig sein.



Zum Zeitpunkt der Veroffentlichung
der diesem Leitfaden zugrunde
liegenden wissenschaftlichen Artikel,
war Spinraza® die einzig mogliche

Therapieoption fiir SMA.

KAPITEL 11

ANWENDUNG NEUER
BEHANDLUNGEN BEI SMA

Zum Zeitpunkt der Veroffentlichung der wissenschaftlichen Artikel, die diesem Leitfaden zugrunde
liegen, war Spinraza® die einzige mogliche Therapieoption fir SMA.

Spinraza® wird direkt in das Nervenwasser (Liquor)
verabreicht, welches um das Riickenmark und

das Gehirn zirkuliert. Dadurch erreicht Spinraza®
direkt den Teil des zentralen Nervensystems, der
von SMA betroffen ist. Der Arzt oder die Arztin
flhrt dazu eine lange Nadel im unteren Riicken
durch die Haut und durch eine Liicke zwischen

den Dornfortsatzen zweier Wirbelkorper (Wirbel)
ein. Mit Hilfe von Rontgenstrahlen kann die beste
Stelle fir die Injektion lokalisiert werden. Meist
wird auch eine ortliche Betdubung angewandt, wie
zum Beispiel eine Hautcreme zum Betduben. Bei
manchen Patientlnnen kann auch eine Vollnarkose
notwendig sein. Eine kleine Menge Nervenwasser
wird abgezogen und dann wird Spinraza® (iber
einen Zeitraum von ein bis drei Minuten injiziert.

Wenn das medizinische Team und der

Patient oder die Patientin bzw. die Eltern

darin Gibereinstimmen, dass Spinraza® eine

gute Therapiemoglichkeit darstellt, muss die
Verabreichung sorgfaltig geplant werden. Dadurch
kann die Sicherheit der Medikamentengabe
gewahrleistet und den physischen und
psychischen Gegebenheiten des Patienten oder
der Patientin angepasst werden.

Dieser Leitfaden empfiehlt dem
medizinischen Team mit den Patientlnnen
oder den Eltern folgende Punkte zu
besprechen, falls der Einsatz dieser
Therapie in Erwagung gezogen wird:

€ Ob und gegebenenfalls welche Methode
der Sedierung angewendet werden soll

€ Welche Art der Rontgenkontrolle
notwendig ist

€ Welche maoglichen Probleme durch eine

oder eine operation
auftreten kdnnen (siehe Kapitel 4:

Orthopadische Versorgung)




KAPITEL 12

Jeder Mensch mit SMA, jede Familie mit einem
Familienmitglied mit SMA und deren Umstande
unterscheiden sich. Oft gibt es verschiedene
Moglichkeiten der Versorgung und Behandlung,
die individuell angepasst werden kdnnen. Es ist
sehr wichtig, dass das medizinische Team vom
Zeitpunkt der Diagnose an alle Moglichkeiten
der Versorgung sehr offen bespricht. Diese
Gesprache sollten alle Moglichkeiten der
Versorgung und Behandlung und ihre moglichen
Vor- und Nachteile zum Inhalt haben. Die
Gesprache sollten mit ihnen als erwachsenem
Menschen mit SMA oder mit ihnen als Eltern
oder Betreuer eines Kindes mit SMA gefiihrt
werden. Ein Kind sollte entsprechend seines
Alters in die Gesprache mit einbezogen werden.
Sie sollten sich zu jeder Zeit die Freiheit nehmen,
ein Gesprach Uber Aspekte der Versorgung
anzufangen und Fragen zu stellen.

Sie sollten auch wissen, dass sie jederzeit von
einmal getroffenen Entscheidungen wieder
zuriicktreten konnen; vor allem dann, wenn sich
der Gesundheitszustand gedndert hat. Manche

Gesprache werden auch vom medizinischen Team
angestoRRen. Insbesondere die Frage, welche
MalRnahmen bei einem lebensbedrohlichen
Notfall, wie zum Beispiel bei Komplikationen

mit der Atmung, ergriffen werden sollen, ist

ein sehr sensibles Thema und nicht einfach zu
beantworten.

Die Forschung in Bezug auf die medikamentose
Behandlung der SMA geht weiter und es kénnen
in Zukunft neue Behandlungen zugelassen
werden, die einen betrachtlichen Fortschritt
bedeuten. Trotzdem bleibt der Erhalt einer guten
Lebensqualitat eine Prioritat fir jeden Menschen
mit SMA. Alle Symptome sollten so gut wie
moglich behandelt werden.

Wir hoffen, dass dieser Leitfaden lhnen einige
hilfreiche Informationen fiir die Gesprache mit
Ihrem medizinischen Team vermittelt hat.

Vergessen sie nicht, dass es neuromuskulare
Zentren und Teams gibt, die ihnen helfen kdnnen.
Es gibt Patientenorganisationen und ihre Familie
und ihre Freunde, die sie ebenfalls unterstiitzen
werden!



Vergessen sie nicht, dass es
neuromuskulare Zentren und Teams
gibt, die ihnen helfen konnen. Es
gibt Patientenorganisationen und
ihre Familie und Freunde, die sie

ebenfalls unterstiitzen werden!

Spinal Muscular Atrophy UK
www.smauk.org.uk

Cure SMA
Www.curesma.org

SMA Europe
WWWw.sma-europe.eu

Muscular Dystrophy UK
www.musculardystrophyuk.org

TREAT-NMD Alliance
www.treat-nmd.org

Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke
www.dgm.org

Initiative ,Forschung und Therapie fiir SMA"
innerhalb der Dt. Ges. fiir Muskelkranke
www.initiative-sma.de

Deutsche Muskelstiftung
www.muskelstiftung.de

Philipp & Freunde - SMA Deutschland e.V.
www.sma-deutschland.de

Schweizerische Muskelgesellschaft
www.muskelgesellschaft.ch

SMA Schweiz
www.sma-schweiz.ch

Osterreichische Muskelforschung
www.muskelforschung.at



PATIENTENREGISTER

DEUTSCH-OSTERREICHISCHES PATIENTENREGISTER

Zur Behandlung der Spinalen Muskelatrophie gibt es heute bereits vielversprechende Méglichkeiten,
diese missen aber noch weiter erforscht und mit Patientinnen zusammen getestet werden. Mit Hilfe
des Registers kdnnen die Behandlungszentren Patientinnen gezielt auf neue Behandlungsmaoglichkeiten
oder Studien hinweisen und Wissenschaftlerinnen wichtige Informationen Uber die Verbreitung

dieser Erkrankungen geben. In diesem Register kdnnen sich Patientinnen bzw. deren Eltern oder
Sorgeberechtigten selbst registrieren. Weitere Informationen und Details zur Registrierung finden Sie
auf folgender Webseite:

www.sma-register.de

SCHWEIZER PATIENTENREGISTER — SWISS-REG-NMD

Dieses nationale Register richtet sich an alle in der Schweiz wohnhaften Patientinnen mit
Spinaler Muskelatrophie. Weitere Informationen zu dem Register finden Sie auf der Webseite der
Schweizerischen Muskelgesellschaft:

www.muskelgesellschaft.ch

SMARTCARE INITIATIVE

Ziel der SMArtCARE Initiative ist es, den Krankheitsverlauf moglichst vieler Menschen mit SMA

zu dokumentieren. Hierflir werden standardisierte Verfahren zur Beurteilung der motorischen
Funktion eingesetzt. Die Registrierung der Patiententinnen erfolgt durch die tber 50 teilnehmenden
neuromuskuldren Zentren in Deutschland, Osterreich und der Schweiz. Die Datensammlung soll
helfen, auch den langfristigen Effekt und die Sicherheit verschiedener therapeutischer MaBnahmen zu
evaluieren. Wenn Sie auch mit Ihren Daten dazu beitragen wollen, sprechen Sie ihr Behandlungsteam
darauf an. Weitere Informationen zu der SMArtCARE Initiative finden Sie auf folgender Webseite:

www.smartcare.de



ANHANG

In den folgenden Diagrammen sind fir verschiedene Familienkonstellationen die Wahrscheinlichkeiten

dargestellt, dass ein Kind von SMA betroffen ist. Diese Wahrscheinlichkeiten gelten fiir jede Schwanger-
schaft. Bitte beachten Sie, dass das Geschlecht bei Eltern und Kindern fir die Vererbung der SMA keine
Rolle spielt. Die Darstellung der Geschlechter in den Diagrammen dient nur der Veranschaulichung. Der

Begriff Ubertrager gilt jeweils fiir beide Geschlechter.

FAMILIE 1

Beide Elternteile sind Ubertriger.

Bei jeder Schwangerschaft bestehen theoretisch
folgende Wahrscheinlichkeiten:

25% (1 von 4): Das Kind erbt beide fehlerhaften
Kopien des SMN1-Gens und wird SMA bekommen.

50% (2 von 4): Das Kind erbt eine fehlerhafte
Kopie und eine gesunde Kopie des SMN1-Gens und
wird Ubertrager sein.

25% (1 von 4): Das Kind erbt zwei gesunde Kopien
des SMN1-Gens und wird kein Ubertriger sein und
nicht an SMA erkranken.

FAMILIE 2

Ein Elternteil ist Ubertrager, der andere Elternteil hat
keine SMA und ist kein Ubertriger.

Bei jeder Schwangerschaft bestehen theoretisch
folgende Wahrscheinlichkeiten:

50% (2 von 4): Das Kind hat zwei gesunde Kopien
des SMN1-Gens und hat keine SMA und wird kein
Ubertriger sein.

50% (2 von 4): Das Kind hat eine fehlerhafte Kopie
und eine gesunde Kopie des SMIN1-Gens und wird
Ubertriger sein, aber nicht an SMA erkranken.

2 Gesunde Gene = Nicht betroffen
[ 2 Fehlerhafte Gene = SMA
I 1 Gesundes + 1 Fehlerhaftes Gen = Ubertrager

Ubertrager Ubertrager

Nicht betroffen Ubertrager Ubertrager SMA

AN 7
25% 50% 25%

2 Gesunde Gene = Nicht betroffen
[ 2 Fehlerhafte Gene = SMA
I 1 Gesundes + 1 Fehlerhaftes Gen = Ubertrager

Ubertrager Kein Ubertrager

Nicht betroffen Nicht betroffen Ubertrager Ubertrager

/ N
50% 50%



FAMILIE 3

Ein Elternteil hat SMA, der andere hat keine SMA
und ist kein Ubertrager.

Bei jeder Schwangerschaft bestehen theoretisch
folgende Wahrscheinlichkeiten:

100% (4 von 4): Jedes Kind hat eine
fehlerhafte Kopie und eine gesunde Kopie des
SMN1-Gens und wird Ubertriger sein.

FAMILIE 4

Ein Elternteil hat SMA, der andere ist Ubertriger.

Bei jeder Schwangerschaft bestehen theoretisch
folgende Wahrscheinlichkeiten:

50% (2 von 4): Das Kind hat zwei fehlerhafte
Kopien des SMN1-Gens und wird SMA
bekommen.

50% (2 von 4): Das Kind hat eine fehlerhafte
Kopie und eine gesunde Kopie des SMN1-Gens
und wird Ubertriger sein, aber nicht SMA
bekommen.

FAMILIE 5

Beide Elternteile haben SMA.

Bei jeder Schwangerschaft bestehen theoretisch
folgende Wahrscheinlichkeiten:

100% (4 von 4): Jedes Kind erbt zwei
fehlerhafte Kopien des SMN1-Gens und wird SMA
bekommen.

[ 2 Gesunde Gene = Nicht betroffen
[ 2 Fehlerhafte Gene = SMA
[l 1 Gesundes + 1 Fehlerhaftes Gen = Ubertrager

SMA Kein Ubertréger

"
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Ubertrager Ubertrager Ubertrager Ubertrager

100%

[ 2 Gesunde Gene = Nicht betroffen
[ 2 Fehlerhafte Gene = SMA
[B 1 Gesundes + 1 Fehlerhaftes Gen = Ubertrager

$
f

SMA SMA Ubertrager Ubertrager

N 4 N /
50% 50%

Ubertrager

[ 2 Gesunde Gene = Nicht betroffen
[ 2 Fehlerhafte Gene = SMA
[W 1 Gesundes + 1 Fehlerhaftes Gen = Ubertrager

SMA
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GLOSSAR

Aspiration tritt auf, wenn Nahrung, Speichel,
FlUssigkeit oder Erbrochenes anstatt in die
Speiserdhre (Osophagus) in die Atemwege und
damit in die Lunge gelangt.

Atrophie Muskelatrophie ist der Schwund oder
Verlust von Muskelgewebe. Bei SMA liegt die
Ursache im Zugrundegehen von Nervenzellen
(Motoneurone).

Autosomal rezessiv ist ein bestimmtes Erbmuster,
bei dem eine erkrankte Person von jedem Elternteil
je eine fehlerhafte Kopie eines Gens erbt. Beide
Eltern einer Person mit einer autosomal rezessiven
Erkrankung haben jeweils eine fehlerhafte

Kopie eines bestimmten Gens. Sie selbst zeigen
typischerweise keinerlei Anzeichen der Erkrankung.
Die Eltern werden als ,Ubertriger” bezeichnet.

Betaubungscreme (Emla®) ist eine Creme, die
Lokalanasthetika enthalt. Sie kann auf gesunde
Haut aufgetragen werden, um Schmerzen bei
bestimmten MaRnahmen wie das Legen einer
Infusionsnadel zu reduzieren. Es kommt zu einer
voriibergehenden Betdubung der Haut.

BiPAP (Bi-level Positive Airway Pressure) Das
bedeutet, dass eine druckkontrollierte Beatmung
mit zwei verschiedenen voreingestellten
Druckniveaus stattfindet. Die Beatmung wird

mit Hilfe einer individuell angepassten Maske
durchgefiihrt, die nur die Nase oder Mund

und Nase bedeckt. Fir die Einatmung wird ein
hoherer Druck eingestellt und damit eine tiefere
Einatmung erzielt, als die Person das selbst
wahrend des Schlafes erreichen kénnte. Wahrend
der Ausatmung sinkt der Druck auf ein niedrigeres
Niveau und die Person kann ausatmen.

Bisphosphonate sind eine Gruppe von
Medikamenten, die in der Regel verschrieben
werden, um den Verlust an Knochendichte
zu bremsen. Sie lagern sich im Knochen

ein und hemmen die Aktivitdt bestimmter
Zellen (Osteoklasten), die fir den Abbau von
Knochensubstanz verantwortlich sind.

Bluthochdruck (Hypertension) Als Bluthochdruck
bezeichnet man bei Erwachsenen Werte von 140/90
mmHg oder héher. Die erste Zahl ist der systolische
Druck. Er ist ein Mal3 fUr die Kraft, mit der das

Herz Blut in die Arterien pumpt. Die zweite Zahl
bezeichnet den diastolischen Druck. Er ist ein Mal}
fur den Widerstand im GefalRsystem. Beide werden
in Millimeter Quecksilbersaule (mmHg) gemessen.

Body Mass Index (BMI) ist die Beziehung zwischen
Gewicht und Grole, die verwendet wird, um die
Menge an Korperfett nach einer mathematischen
Formel zu schatzen: Gewicht in kg, geteilt durch das
Quadrat der KérpergroRe in Metern (BMI = kg/m?).

Chromosom ist ein auf eine ganz bestimmte
Weise organisiertes , Paket” von DNA, das im
Zellkern von jeder Zelle vorhanden ist. Der Mensch
hat 46 Chromosomen in jeder Zelle. Jeder erbt 23
von der Mutter und 23 vom Vater.

Cobb-Winkel ist die Messung der Krimmung

der Wirbelsaule. Er wird in Grad angegeben,
indem ein Rontgenbild ausgewertet wird. Er hilft
dem éarztlichen Team zu entscheiden, welche
Behandlung notwendig ist. Benannt wurde er nach
John Robert Cobb, einem Orthopaden aus Amerika,
der diese Messung als erster verwendet hat.

CPAP (Continuous Positive Airway Pressure) ist
eine bestimmte Art der Beatmung mit einer
Maske, die von einer speziell entwickelten nicht-
invasiven Beatmungsmaschine namens CPAP
durchgefihrt wird. Ein kontinuierlicher Luftstrom
hilft beim Atmen.

Creatinkinase (CK) ist ein Enzym), das bendotigt
wird, damit die Muskeln funktionieren. Nach
Skelettmuskelverletzungen oder bei Erkrankungen
des Muskels kann der CK-Wert ansteigen. Eine
CK-Wertmessung misst die Menge an CK im Blut.
Sie kann veranlasst werden, um eine Diagnose zu
sichern.

DEXA (Dual Energy X-ray Absorptiometrie,
deutsch Doppelrontgenabsorptiometrie) Scan ist
ein Test, bei dem niedrig dosierte Rontgenstrahlen



verwendet werden, um zu messen, wie viel
Kalzium und andere Mineralien in einem
bestimmten Bereich des Knochens vorhanden
sind. Bei einer DEXA Untersuchung liegen sie auf
einer Liege und ein Scanner fahrt Gber ihre untere
Wirbelsdule und die Hiften. Die Ergebnisse eines
DEXA-Scans werden als ,T-Score” angegeben, der
dem drztlichen Team zeigt, ob eine Person eine
Osteopenie oder Osteoporose hat oder nicht.

Diabetes Mellitus, gewdhnlich als ,Diabetes”
bezeichnet, beschreibt eine Gruppe von
Erkrankungen, bei denen Uber einen langeren
Zeitraum ein hoher Blutzuckerspiegel besteht.
Diabetes tritt auf, wenn der Korper nicht genligend
Insulin produziert oder wenn die Zellen ungeniigend
auf das verflgbare Insulin reagieren. Insulin ist ein in
der Bauchspeicheldrise produziertes Hormon, das
die Menge an Glukose (Zucker) im Blut reguliert.

DNA fir englisch deoxyribonucleic acid (deutsch:
Desoxyribonukleinsdure, DNS) ist das Molekdil,

das den genetischen Bauplan enthalt, um alle
bekannten Organismen aufzubauen. Die DNA wird
oft mit einer Blaupause, einem Rezept oder einem
Code verglichen, da sie die Anleitungen enthalt,
die erforderlich sind, um alle anderen Bestandteile
der Zelle, wie zum Beispiel Proteine herzustellen.

Dysphagie bezeichnet Schwierigkeiten oder
Beschwerden beim Schlucken von FlUssigkeiten,
Nahrung oder Speichel. Dadurch kann es schwierig
sein, genlgend Kalorien und Flissigkeit zu sich zu
nehmen.

Enzym Ein Enzym ist ein Protein, das die
Geschwindigkeit von chemischen Reaktionen in
einem lebenden Organismus beschleunigt.

Gastroosophagealer Reflux tritt auf, wenn der
Muskel, der die Speiserohre am unteren Ende zum
Magen hin verschliel3t, sich entweder von selbst
offnet oder sich nicht richtig schlieSt. Dann kann
Mageninhalt (Nahrung, Flussigkeit) zurtck

in die Speiserdhre (Osophagus) flieRen. Das
bedeutet, dass der Mageninhalt (Lebensmittel/
FlUssigkeit) in die Speiserohre aufsteigt.
Typisches Symptom ist ein Brennen in der
Speiserdhre, da der Mageninhalt durch die
Verdauungssafte sauer ist.

Gen ist die Bezeichnung fir einen Teil der DNA,
der die grundlegenden Informationen fir die
Vererbung enthélt. Gene werden von den Eltern
an die Nachkommen weitergegeben und bestehen
aus DNA, welche die Informationen enthélt, die
flr die Eigenschaften einer bestimmten Person
erforderlich sind. Einige Gene dienen als ,Code”
fr Proteine. Jede Person hat zwei Kopien von
jedem Gen, je eine von jedem Elternteil geerbt.

Glycopyrrolat wird inhaliert und manchmal
verschrieben, um GbermaRige Speichelproduktion
zu reduzieren.

Hippotherapie bedeutet ,Behandlung mit
Hilfe des Pferdes”. Es ist eine therapeutische
Malnahme, welche die Koordination, das
Gleichgewicht und die Kraft verbessern kann.

Hormon Hormone werden im Korper produziert.
Sie steuern und regulieren die Aktivitat von
bestimmten Zellen und Organen.

Hypoventilation Eine Hypoventilation besteht,
wenn jemand nicht in der Lage ist, tief genug
zu atmen, um Sauerstoff aufzunehmen und
Kohlendioxid abzugeben. Das flhrt zu einer zu
niedrigen Sauerstoffsattigung im Blut und zu
einem Anstieg des Kohlendioxids.

Intrathekale Verabreichung bezeichnet die
Methode, mit der Medikamente direkt in das
Nervenwasser des Spinalkanals (Liquor) gegeben
werden.

Intubation ist die Platzierung eines flexiblen
Kunststoffrohrs (Tubus) in die Luftrohre (Trachea),
um eine sichere Beatmung zu gewahrleisten und
moglicherweise Medikamente zu geben.

Ketoazidose oder diabetische Ketoazidose
entsteht dann, wenn Fett im Koérper zu schnell
abgebaut wird. Die Leber verarbeitet das Fett in
Ketone, wodurch das Blut zu sauer wird.

Ketone sind Substanzen, die in der Leber
produziert werden, wenn Fett abgebaut
(metabolisiert) wird.

Knochendichte (englisch Bone Mineral Density,
BMD) ist die Menge an Mineralstoffen (Kalzium



und Phosphor) pro Volumeneinheit des Knochens.
Es zeigt die Starke der Knochen.

Kontrakturen sind Verklrzungen von Muskeln
oder Sehnen an einem bestimmten Gelenk, was
dazu fuhrt, dass es in einer bestimmten Position
fixiert wird oder dass dieses Gelenk nicht mehr
den vollen Bewegungsumfang hat.

Kyphose ist eine Krimmung der Wirbelsaule
nach auBen und hinten, die als ,Buckel” sichtbar
werden kann.

Leptin ist ein Hormon, das im Fettgewebe
produziert wird. Fettgewebe speichert Energie
in Form von Fett. Fett dient auch zum Schutz
und zur Isolierung des Kdrpers. Leptin spielt
auch eine Rolle bei der Regulierung des Appetits.
Typischerweise flhrt eine groRere Menge von
Fettgewebe zu einer hoheren Konzentration von
Leptin und zu einer Verringerung des Appetits.
Manche Menschen sind wenig empfindlich

auf eine hohere Konzentration von Leptin und
erfahren keine Verringerung des Appetits.

Liquor (Nervenwasser) ist eine klare FlUssigkeit,
die das Ruckenmark und Gehirn umgibt. Die
FlUssigkeit hat in etwa die Funktion eines
,Airbags” fir Gehirn und Rickenmark. wirkt

als flussiges Kissen fir die Wirbelsaule. Sie
transportiert auch Abfallprodukte aus Gehirn und
Rickenmark in den Blutkreislauf.

Magen-Darm-Trakt Das ist ein Organsystem,
das aus Mund, Speiseréhre, Magen, Diinndarm,
Dickdarm und Rektum besteht. Es verarbeitet
die Nahrungsmittel, die wir zu uns nehmen,

um daraus Energie, Nahrstoffe und Wasser zu
gewinnen und aufzunehmen und Abfallprokute
mit dem Stuhl auszuscheiden.

Motoneurone befinden sich im Rickenmark

und einem Teil des Gehirns. Die Motoneurone
des Gehirns sind mit denen des Riickenmarks
verbunden. Motoneurone (bertragen Signale
vom Gehirn und Rickenmark zu den Muskeln und
bewegen dadurch den Korper.

Muskelbiopsie ist ein kleiner chirurgischer Eingriff,
bei dem eine kleine Probe von Muskelgewebe
flr Untersuchungen im Labor gewonnen wird.

Eine Muskelbiopsie wird in der Regel unter
ortlicher Betaubung durchgefiihrt. Das Ergebnis
der Untersuchung kann zur Unterstitzung der
Diagnose verwendet werden.

Mutation ist eine dauerhafte Verdnderung
der DNA-Sequenz eines Gens, die an die
nachfolgenden Generationen vererbt wird.
Mutationen konnen durch Fehler beim
Kopieren der DNA wahrend der Zellteilung
entstehen.

Nasensonde in den Diinndarm Hier wird ein
Schlauch durch Nase, Rachen, Speiseréhre und
Magen bis in den Dinndarm eingefthrt, um
ausreichend Nahrstoffe zuflihren zu konnen
(Fette, Kohlenhydrate, Proteine, Vitamine und
Mineralstoffe).

Nasensonde in den Magen Hier wird ein
Schlauch durch die Nase, den Rachen und die
Speiserohre bis in den Magen eingefiihrt, um
ausreichend Nahrstoffe zuflihren zu kdnnen
(Fette, Kohlenhydrate, Proteine, Vitamine und
Mineralstoffe).

Nervenwasser (Liquor) ist eine klare FlUssigkeit,
die das Riickenmark und Gehirn umgibt. Die
Flissigkeit hat in etwa die Funktion eines
,Airbags” fir Gehirn und Ruckenmark. wirkt

als flussiges Kissen fiir die Wirbelsaule. Sie
transportiert auch Abfallprodukte aus Gehirn und
Rickenmark in den Blutkreislauf.

Neumutation bezeichnet eine spontane Mutation,
die in einem Gen entstehen kann. Sie ist in diesem
Fall nicht geerbt, sondern neu entstanden.

Nicht-invasive Beatmung (NIV) Hier wird die
Atmung Uber eine Nasenmaske oder eine Mund-
Nasenmaske unterstitzt.

Osophagus (Speiserdhre) ist der Muskelschlauch,
der den Mund mit dem Magen verbindet.

Orthese ist ein speziell angepasstes Hilfsmittel,
das fur eine GliedmaRe oder die Wirbelsaule
verwendet wird, um entweder Bewegungen zu
unterstiitzen oder diese zu verhindern. Es kann
sich um Schienen, ein Korsett oder Knie- oder
Knochelorthesen handeln.



sind ausgebildete
herstellen.

Fachleute, die

Bei einer besteht eine
verminderte . Sie ist aber nicht so
sehr vermindert, um als Osteoporose bezeichnet
zu werden. Bei einer Osteoporose werden die
Knochen durch den Verlust von Knochenmasse
briichig. Arztinnen kénnen mit bestimmten
Rontgenmethoden feststellen, ob es sich um eine

oder eine Osteoporose handelt.

ist ein interdisziplindrer Ansatz fur
eine spezialisierte medizinische Versorgung. Sie zielt
darauf ab, die Krankheitssymptome zu vermindern
oder das Fortschreiten zu verlangsamen. Sie zielt
nicht auf Heilung ab. Ziel ist es, die Lebensqualitat
sowohl fir die Patientinnen als auch fir ihre
Familien zu verbessern, indem Symptome gelindert
und Stress abgebaut werden.

Eine
soll im Notfall die Verstandigung zwischen
Arztinnen und Patientinnen verbessern. Sie
soll die gemeinsame Entscheidungsfindung

von Patientinnen und Arztinnen erleichtern. In
Zeiten des Wohlbefindens sollten Malknahmen
erortert werden, die in einem vorhersehbaren
Notfall ergriffen werden sollen und diese
Entscheidungen sollten schriftlich festgehalten
werden. Es kann sein, dass Entscheidungen erst
nach mehreren Gesprachen getroffen werden
konnen. Das gesamte medizinische Team soll an der
Entscheidungsfindung beteiligt werden.

(perkutane endoskopische
Gastrostomie) ist eine chirurgische Offnung durch
die Bauchdecke direkt in den Magen. Es wird
ein flexibler Tubus eingelegt. Das ist manchmal
erforderlich, wenn wegen einer Schluckstérung
nicht gentigend Nahrung und Flissigkeit Gber den
Mund aufgenommen werden kénnen.

sind lebende Bakterien und Hefen,
welche die Gesundheit des
positiv beeinflussen, indem sie helfen, eine
ausgewogene Darmflora herzustellen. Sie kommen
in der natlrlichen Nahrung vor oder man kann sie
als Nahrungserganzungsmittel (Joghurt, Tabletten,
Kapseln) zu sich nehmen.

erzeugt ein Bild vom Inneren des
Korpers einer Person mit Hilfe von Strahlung, die
elektromagnetische Wellen heil3en. Verschiedene
Gewebe im Kdrper absorbieren unterschiedliche
Mengen an Strahlung. Das flhrt zu einem Bild, bei
dem die Knochen weild und Weichteilgewebe wie
Fett grau erscheinen. Die Lunge erscheint schwarz,
weil Luft die geringste Menge an Strahlung
absorbiert.

bedeutet eine Senkung
des Sauerstoffgehalts im Blut.

ist ein Test, bei dem
bestimmte Funktionen des Korpers wahrend
des Schlafes aufgezeichnet werden. Das
konnen die Herzfrequenz, die Atmung und der
Sauerstoffgehalt des Blutes sein.

oder , Knochenalter” bezieht sich auf
das Alter des Skelettsystems eines Kindes, das vom
chronologischen Alter eines Kindes abweichen
kann. Wenn ein Kind wachst, andern sich Grol3e

und Form seiner Knochen. Die wird



durch eine Rontgenaufnahme der Hand und des
Handgelenks bestimmt.

Als bezeichnet man eine seitlich
gebogene

ist ein Lungenfunktionstest, bei dem
gemessen wird, wie gut die Lunge funktioniert.

(SMN1- )

enthalt die Anweisungen zur Herstellung des

(SMN) Proteins. Das
SMN-Protein wird besonders im Riickenmark
bendtigt, es findet sich aber in allen Kdrperzellen.
Es wird fir die Funktion und das Uberleben von
spezialisierten Nervenzellen benotigt, die als

bezeichnet werden.

(SMN2-

) oder ‘Back-up’ enthalt ebenso die

Anweisungen flr die Herstellung des
(SMIN) Proteins. Das SMIN-Protein

wird besonders im Rickenmark bendtigt, es findet
sich aber in allen Korperzellen. Es wird fir die
Funktion und das Uberleben von spezialisierten
Nervenzellen bendtigt, die als
bezeichnet werden. Vom SMIN2- werden aber
verschiedene Varianten des Proteins hergestellt
und nur ein kleiner Teil davon entspricht dem
Protein vom SMIN1- . Dieses wird jedoch
bendtigt, um die Funktion der
aufrechtzuerhalten.

(TLSO,
Rumpforthese) ist eine unflexible , die
den gesamten Ricken, den Lendenbereich und
das Kreuzbein umfasst. Sie soll die
stltzen.

ist eine Operation, bei der am
vorderen Hals ein Zugang zur Luftrohre geschaffen
wird. Es wird eine Kanule eingelegt, durch die ein
Patient besser atmen kann. Das kann dauerhaft
oder nur voribergehend sein.

verwendet nicht-invasive
elektrochemische Sensoren, die direkt auf die
Hautoberflache angebracht werden. Damit kann
Kohlendioxid (CO2) kontinuierlich Gberwacht
werden, um sicherzustellen, dass die Atmung
ausreichend ist.

Als bezeichnet man
Personen, bei denen eine Kopie eines , das
flr die Auspragung des Korpers verantwortlich
ist (Autosom) oder des X-Chromosoms
(Geschlechtschromosom) verandert ist. Die
selbst sind frei von Symptomen,
da sie eine weitere unveranderte Kopie dieses
besitzen. Sie kdnnen aber eine rezessive
Erkrankung an ihre Kinder weitergeben, wenn der
Partner ebenfalls ist.

Dazu
werden bestimmte Medikamente vernebelt und
eingeatmet. Sie sollen die Muskeln der Bronchien
entspannen und dadurch die Atemwege erweitern
und das Atmen erleichtern.

des
Schluckvorgangs, eventuell mit Kontrastmittel,
ist eine Echtzeit-Rontgenaufnahme, die
durchgefihrt wird, um den Schluckprozess genau
zu betrachten. Es soll sichergestellt werden, dass
keine Eingriffe erforderlich sind, um eine sichere
Nahrungsaufnahme zu gewahrleisten.

bezieht sich auf die 32-34 Knochen, welche
die bilden.
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