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Vorwort

Vorwort

Die Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke
(DGM) als Patientenorganisation sieht es
als vorrangige Aufgabe an, die Interessen
ihrer Mitglieder und der entsprechenden
Patientengruppen so zu vertreten, dass
durch die Gestaltung und Uber die Ein-
flussnahme auf Rahmenbedingungen des
Gesundheitssystems maoglichst optimale
Bedingungen fiir eine medizinische Versor-
gung der Betroffenen geschaffen werden.

Dies erfordert einerseits eine konstruktive
Einmischung im gesundheitspolitischen
Raum und andererseits eine Unterstitzung
der Forschungsaktivitdten insbesondere
im Hinblick auf Fortschritte in der Behand-
lung. Die DGM leistet in beiden Bereichen
einen bedeutenden Beitrag zur nachhalti-
gen Verbesserung der Versorgungsbedin-
gungen, wie es sich insbesondere in der
praktischen Umsetzung der modernen
Therapien fur die spinale Muskelatrophie
gezeigt hat.

Die entscheidende Schnittstelle zwischen
der Organisation DGM und der individuellen
Betreuung Betroffener sind die zertifizier-
ten neuromuskularen Zentren (NMZ), die
inzwischen nahezu flachendeckend uUber
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das gesamte Bundesgebiet verteilt sind.
Dort findet die praktische medizinische und
psychosoziale Betreuung der Betroffenen
statt. Uberdies wird sowohl wissenschaft-

lich experimentell als auch klinisch, ins-
besondere in Form von Therapiestudien,
geforscht, wie aus den Literaturlisten des
vorliegenden Jahrbuches gut ersichtlich
ist. Ein besonderes Highlight der dies-
jéhrigen klinischen Forschung sind die
zahlreichen laufenden und abgeschlosse-
nen Studien im Bereich der Motoneuron-
erkrankungen und der immunvermittelten
neuromuskuléren Erkrankungen.

Der Leser des DGM Jahrbuchs wird eine
Ubersicht zu allen Studien- und For-
schungsaktivitaten der einzelnen NMZ
des Jahres 2023 erhalten. Fur besonders
innovative oder bahnbrechende Forschung
pramierte und unterstitzte die DGM
weiterhin mit Projektférderungen und For-
schungspreisen einzelne Arbeitsgruppen
oder ambitionierte Wissenschaft. Initiati-
ven wie die Lotsen flr Patientinnen und
Patienten (Versorgungsforschung) tragen
zudem zur Verbesserung der Betreuung
und Unterstltzung der Betroffenen bei.



Vorwort

Das komplexe deutsche Gesundheitssys-
tem ist auf der einen Seite gepragt von
hochspezialisierter Expertise und vom
technologischen Fortschritt, auf der andere
Seite aber auch von teilweise ineffizien-
ten Ablauf- und Versorgungsstrukturen.
Vor diesen Herausforderungen stehen die
Akteure in der praktischen Betreuung der
Betroffenen. Dies erfordert von den Be-
handlungsteams neben der fachlichen Ex-
pertise ein hohes Engagement sowie eine
interdisziplindre Kooperationsbereitschaft
Uber Fachgebiete und Sektoren hinweg,
was in den Darstellungen der einzelnen
NMZ deutlich zum Ausdruck kommt.

Im nunmehr 27. Jahrbuch der DGM werden
wie gewohnt die gesammelten Informatio-
nen der intersektoralen Angebote in der
Versorgung, sowie die allgemeinen Akti-
vitdten wie Fortbildungen, Kooperationen
sowie die Kontaktdaten in den einzelnen
NMZ dargestellt.

Alle Informationen des Jahrbuchs haben
groBen Wert fiir unsere Mitglieder und ihre
Vertretungen in den Landesverbanden und
Diagnosegruppen und kdnnen in kompak-
ter Form auch Entscheidungstragenden in

der Gesundheitspolitik und -Administration
an die Hand gegeben werden.

Dieses DGM-Jahrbuch erscheint mit der

dankenswerten Unterstlitzung der Firmen
Sanofi sowie Hormosan.

PD Dr. Jana Zschiintzsch
Universitdtsmedizin Géttingen

Prof. em. Reinhard Dengler,
Stellv. Bundesvorstandsvorsitzender bis 7/2023

Joachim SproB
Bundesgeschéftsfiihrer der DGM
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DGM-Gutesiegel fir Neuromuskulére Zentren (NMZ2)

DGM-Gutesiegel fur Neuromuskulare Zentren (NMZ)

Zugrundeliegende Qualitatskriterien — Stand 1. August 2020.

Zur vergleichbaren Gewahrleistung einer
hochqualitativen Versorgung wurde im Jahr
2020 die Qualitatskriterien fiir die Vergabe
des DGM-Giitesiegels an die NMZ aktua-
lisiert. Ziel bleibt es weiterhin, bundesweit
einheitliche Standards fiir die Diagnose, Be-
handlung und Versorgung von Patientinnen
und Patienten mit neuromuskuléren Erkran-
kungen auf einem qualitativ anerkannten
Niveau sicher zu stellen.

1. Grundlage fir die Struktur und Ablaufe
eines NMZ ist die am 8. Mai 2006 verab-
schiedete Geschéaftsordnung fiir NMZ.

2. Im NMZ missen die Fachbereiche Neu-
rologie mit klinischer Neurophysiologie,
Neuropéadiatrie, Kardiologie und Pneu-
mologie vertreten sein. Sozialberatung,
ggfs. psychologische Beratung sowie
Beratungsangebote in Physio- und Ergo-
therapie mussen institutionalisiert sein.
Ortlich fehlende Bereiche miissen durch
regionale Kooperationen sichergestellt
werden.

3. Neben der Routinediagnostik muissen
Muskel- und Nervenbiopsien mit Beur-
teilung durch speziell erfahrene Befun-
der durchgeftihrt werden kdnnen. Ferner
mussen molekulargenetische Diagnostik
und humangenetische Beratung mog-
lich sein.

4. Die Moglichkeit zur Kooperation mit den
Fachgebieten Orthopédie, Radiologie,
Rheumatologie und Anésthesiologie flr
spezielle Fragestellungen muss vorhan-
den sein.
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5. Eine kontinuierliche Betreuung durch im
neuromuskuldren Bereich erfahrene Arz-
tinnen und Arzte mit regelmaBigen Spe-
zialsprechstunden (moéglichst einmal
pro Woche oder haufiger) und die Mog-
lichkeit von Notfallbehandlungen und
stationaren Aufnahmen einschlieBlich
intensivmedizinischer Betreuung muss
gewahrleistet werden.

6. Die Sprecherinnen/Sprecher der NMZ
sollen aus den Fachgebieten Neurologie
oder Neuropédiatrie kommen und jeweils
eine entsprechende Aus- und Weiterbil-
dung an einem ausgewiesenen Zentrum
sowie eine mindestens flnfjahrige Er-
fahrung in der Behandlung von Patien-
ten mit neuromuskuléaren Erkrankungen
vorweisen kénnen.

7. Im NMZ sollen jéhrlich mindestens finf-
zig Erwachsene und zwanzig Kinder mit
neuromuskuléren Erkrankungen betreut
werden.

8. Das NMZ soll sich an klinischer- sowie
grundlagenwissenschaftlicher Forschung,
Register-, Observations- und Interven-
tionsstudien beteiligen oder/und Patien-
tinnen und Patienten dazu motivieren, an
Studien anderer NMZ teilzunehmen.

9. Den NMZ stehen zunehmend innovative,
meist hochpreisige Behandlungen, ins-
besondere gentherapeutischer Art, zur
Verfligung. Diese miissen nach den Emp-
fehlungen der Expertengremien und/
oder der DGM und entsprechend der
fachlichen, organisatorischen, infrastruk-
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11.

12.

13.

turellen und personellen Voraussetzun-
gen durchgefihrt, langfristig Uberwacht
und dokumentiert werden.

.Es missen regelméaBige interdiszipli-

nare Sitzungen und Fallbesprechungen
stattfinden und dokumentiert werden.
Ziel muss es auch sein, jingere Arzte/
Arztinnen an das Gebiet der neuromus-
kuléren Erkrankungen heranzufthren.

Die Versorgung von Kindern in NMZ
orientiert sich an der Charta des Aktion-
komitees "Kind im Krankenhaus" (siehe
Anlage).

Eine Kooperation mit der DGM und ihren

Landesverbanden sowie Diagnosegrup-

pen wird vorausgesetzt. Dies geschieht

insbesondere durch:

e Teilnahme des Sprechers/der Spre-
cherin an der Sitzung des Medizinisch
Wissenschaftlichen Beirats (MWB) der
DGM,

e regelméaBige Teilnahme an Kongres-
sen, Fortbildungsveranstaltungen und
Patiententreffen der DGM und seiner
Landesverbdnde sowie Diagnose-
gruppen,

e regelméBige Einladung der Landes-
verbandsvorsitzenden und ggfs. Ver-
treter der Diagnosegruppen zu den
interdisziplinaren Sitzungen bzw. Fort-
bildungsveranstaltungen.

Es missen eine barrierefreie Ausstat-
tung der Raumlichkeiten und Pflege-
mdglichkeiten vorhanden sein.

14.

14.

15.

Die NMZ erstellen jéahrlich einen Bericht
Uber ihre Aktivitdten und Uberlassen
diesen der Geschéftsstelle der DGM
zur weiteren Verwendung. Derzeit fin-
det dieser Eingang in das Jahrbuch
der DGM und ihrer Neuromuskuléren
Zentren.

Das Gutesiegel wird jeweils fir die
Dauer von drei Jahren vergeben. Da-
nach kann es nach Uberpriifung erneut
vergeben werden.

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

Diese Kriterien wurden in der Sitzung des
Sprecherrates am 1. Marz 2007 verab-
schiedet und vom Bundesvorstand im
August 2020 in weiterentwickelter Form
beschlossen.
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DGM-Gutesiegel fir Neuromuskulére Zentren (NMZ2)

Neuromuskulare Zentren in Deutschland,
zertifiziert von der Deutschen Gesellschaft
fir Muskelkranke e. V. (DGM)

Stand 2023 fi

Dresden |

Homburg/Saar

Rhein-Neckar

o =T
[ ]

Freiburg

@ Standorte der Muskelzentren
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Einleitung

Die Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke (DGM)
als Patientinnen- und Patientenorganisation

Die Deutsche Gesellschaft fir Muskel-
kranke (DGM) stellt als als Selbsthilfeorga-
nisation fur Patientinnen- und Patienten
ein facettenreiches Betétigungsspektrum
dar. Dieses Spektrum umfasst individuel-
le, allgemeinniitzige und gesellschaftliche
Belange von Betroffenen und ihren An-
gehorigen.

Durch den Zusammenschluss von Patien-
tinnen und Patienten in einer Organisation
wie der DGM ergeben sich vielféltige M6g-
lichkeiten der gegenseitigen Unterstit-
zung. Die Wissensvermittlung, der persén-
liche Austausch, das Miteinander sowie die
Kraft der Gemeinschaft sind grundsatzlich
wesentliche Faktoren in der Selbsthilfe.

Diese Gemeinschaft ermdglicht es auch,
Interessen und Rechte effektiv zu vertre-
ten und durchzusetzen. Die DGM agiert
dabei als politisch-fachliche Interessens-
vertretung und als zentrale Ansprechpart-
nerin flr die Beratung von Betroffenen.
Sie engagiert sich nachdrtcklich fir die
Selbstvertretung von Patientinnen- und
Patienteninteressen in allen relevanten Ent-
scheidungsprozessen. Der Austausch von
Erfahrungen unter Betroffenen férdert nicht
nur die Gesundheit, sondern starkt auch
die Selbstkompetenz.

Organisationen wie die DGM sind wichtige
Akteure im Gesundheitssystem. Sie sind
nicht nur Firsprecher und Beratende fir
Betroffene, sondern auch aktiv bei der Mit-
gestaltung in der Gesundheitsforschung
und -entwicklung. Ihre Arbeit tragt wesent-
lich zur Verbesserung der Gesundheitsver-
sorgung und zur Steigerung der Lebens-
qualitét der Patientinnen und Patienten bei.

Die wesentlichen Bausteine der DGM

1. Beratung, Unterstiitzung und
Férderung der Gesundheits-
kompetenz

Zahlreiche Symposien, Fach- und Themen-
tage, Begegnungswochenenden, Mitglie-
der- und Delegiertenversammlungen sowie
viele Stammtische und regionale Treffs zie-
len auf Wissensvermittlung, Starkung der
emotionalen, sozialen und psychischen
Krankheitsbewaltigungsféhigkeit. Die brei-
ten Moglichkeiten der Ansprache Uber eh-
renamtliche Kontaktpersonen sowie die
professionelle Sozial-, Sozialrecht- und
Hilfsmittelberatung ergénzen die Angebots-
palette.

Personale Kompetenz

Gesundheitskompetenz ist ein entschei-
dender Faktor fur die Gesunderhaltung
und effektive Krankheitsbewéltigung. Sie
umfasst das Wissen, die Motivation und
die Fahigkeiten von Menschen, relevante
Gesundheitsinformationen zu finden, zu
verstehen, zu beurteilen und im Alltag an-
zuwenden. Als ein integraler Bestandteil
der Gesundheitskompetenz bieten perso-
nale Kompetenzen den Betroffenen psy-
chologische und emotionale Starke, um
gesundheitsbezogene Herausforderungen
effektiv zu bewaltigen und das Wohlbefin-
den positiv zu beeinflussen.

Effektive Nutzung des
Gesundheitssystems

Menschen mit hoher Gesundheitskompe-
tenz kdnnen das Gesundheitssystem effek-
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Einleitung

tiver nutzen. Sie verstehen, wie sie Zugang
zu bendtigten Diensten erhalten und kon-
nen ihre Bedlrfnisse gegenlber Gesund-
heitsdienstleistenden besser kommunizieren.

Informierte Entscheidungsfindung

Eine verbesserte Gesundheitskompetenz
ermoglicht es den Patientinnen und Patien-
ten, informierte Entscheidungen Uber ihre
Behandlung und Pflege zu treffen. Dies ist
besonders wichtig in einer Zeit, in der Pa-
tienten zunehmend in Entscheidungspro-
zesse einbezogen werden.

Verbesserung der Adhdrenz

Eine hohe Gesundheitskompetenz fordert
die Adhérenz, also das Befolgen arzt-
licher Empfehlungen und Therapiepléane.
Patientinnen und Patienten, die ihre Ge-
sundheitszustande und die Notwendigkeit
bestimmter Behandlungen verstehen, sind
eher bereit und féhig, Therapieempfehlun-
gen umzusetzen.

Bewaltigung von Gesundheitssituationen

Resilienz ist wesentlich, um mit gesund-
heitlichen Herausforderungen umzugehen.
Das bedeutet proaktives Handeln und Ver-
antwortung fur die Gesundheit zu Uber-
nehmen. Dies umfasst zundchst die emo-
tionale Regulation. Sie hilft Betroffenen, mit
Angst, Unsicherheit und anderen emotio-
nalen Reaktionen auf Gesundheitsinforma-
tionen oder -zustdnde umzugehen. Ebenso
im Blick ist die langfristige Gesundheits-
férderung, d.h. die Entwicklung von Ge-
wohnheiten, die die langfristige Gesund-
heit férdern, wie zum Beispiel Bewegung,
Ernahrung und Stressmanagement.
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2. Forschungsférderung

Da neuromuskuldre Erkrankungen meist
noch nicht ursachlich behandelbar sind
und eine wachsende Zahl von Betroffenen
in Anbetracht der Fortschritte der Medi-
zin auf wirkungsvolle Therapien hofft, soll
Wissenschaft motiviert werden, mit ihrer
Forschung entscheidend zur Verbesse-
rung des gegenwartigen Wissens Uber
neuromuskulare Erkrankungen und deren
Behandlung beizutragen. Differenziert wird
das Engagement der DGM wie folgt:

a: Projektforderung

Die Projektférderung erfolgt im Rahmen
der verfugbaren Mittel. Die Fordermittel
werden in der Regel bis zur Hohe von
20.000 Euro je Vorhaben bevorzugt als An-
schub-, Uberbriickungs- und Ergénzungs-
finanzierung vergeben.

b: Forschungsstipendien

Im Rahmen der verfugbaren Mittel kénnen
fir den Férderzweck nach Entscheidung
des Vorstandes Forschungsstipendien bis
zu einer Hohe von 25.000 Euro pro Antrag-
stellende vergeben werden.

c: Forschungspreise

Die DGM vergibt regelmaBig Forschungs-
preise. Diese werden als Anregung fur For-
schung auf dem Gebiet der neuromuskula-
ren Erkrankungen verstanden und dienen
somit der Forschungsférderung. Derzeit
werden vergeben: Duchenne-Erb-Preis,
Felix-derusalem-Preis (FJP), Junior-Preis,
Myositis-Nachwuchs-Forschungspreis,
Ulrich-BrodeBer-FSHD-Forschungspreis.
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3. Offentlichkeitsarbeit

Das Hauptanliegen der Offentlichkeits-
arbeit der DGM liegt in der umfassenden
Aufklarung und Information der Perso-
nen, die von neuromuskularen Erkrankun-
gen betroffen sind, sowie deren direktem
Umfeld. Dies umfasst detaillierte Infor-
mationen Uber die Erkrankungen selbst,
verfigbare Unterstiitzungsangebote, re-
levante Anlaufstellen und Kontaktmog-
lichkeiten. Daneben ist bei den seltenen
bzw. sehr seltenen Muskelerkrankungen
das Bereitstellen von Informationen fir
Fachpersonen zum Beispiel aus Thera-
pie und Pflege wichtig. Der Internetauftritt
www.dgm.org ist Zugangstor und Dreh-
scheibe im Raum der sozialen Medien. Ins-
tagram, Newsletter, Facebook, YouTube-
Kanal sowie das interaktive DGM-Forum
erganzen die Prasenz auf digitaler Ebene.
Zudem werden laufend aktualisierte, kos-
tenfreie Flyer und Broschiren, Handbi-
cher sowie das Mitgliedschaftsmagazin
sMuskelreport® als Printmedien genutzt.
Teilnahme an Kongressen, Messen sowie
Veranstaltungen im 6ffentlichen Raum for-
dern das Wissen um neuromuskulare Er-
krankungen und um die Lebenssituation
der Betroffenen. Auch werden regionale
und Uberregionale Medien regelmaBig ein-
geladen, Uber relevante Inhalte rund um
das Thema zu berichten.

4. Politische Interessensvertretung

Die DGM setzt sich sowohl regional als
auch bundesweit fiir die Gleichstellung
und Inklusion muskelkranker Menschen
ein und stellt sicher, dass ihre Anliegen in
allen relevanten Gremien vertreten werden.
Gesundheitspolitische Prozesse fiir die Ver-
besserung der Versorgungsstruktur wer-
den durch die DGM initiiert, argumentativ
begleitet oder in Entscheidungsgremien

vertreten. Dazu gehdren Stellungnahmen,
Gesprache mit Politik, Teilnahme/Referate
in 6ffentlichen Diskussionsrunden.

Durch regelméBige Teilnahme an Sitzun-
gen des Gemeinsamen Bundesausschus-
ses (G-BA) sind Mitglieder der DGM in den
dortigen Diskussionen und in der Beratung
beteiligt, Wobei sie die Interessen der Pa-
tientinnen und Patienten mit einer neuro-
muskularen Erkrankung vertreten, bei-
spielsweise bei Nutzenbewertungen sowie
in den Themen Datenerhebungen, IPReG,
Assistenz,Heilmittelverordnung, Screening,
Versorgungs- oder Qualitatsrichtlinien.

Zudem sind DGM-Vertretende auf Lan-

desebene beteiligt in Ausschiissen und
Beiraten.
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Neuromuskuléares Zentrum Bayern-Mitte

Neuromuskulares Zentrum Bayern-Mitte

Sprecher NMZ und Klinik:

Dr. Matthias Tirk

Neurologische Klinik
Universitétsklinikum Erlangen
Schwabachanlage 6, 91054 Erlangen
neuromuscular@uk-erlangen.de
www.neuromuskulaeres-zentrum.uk-er-
langen.de

Stellvertretende Sprecherin
NMZ und Klinik: Dr. Cornelia Mébius
s.o.

Fachgebiet und Standort
Fachgebiet Neurologie
Neurologische Klinik
Universitétsklinikum Erlangen

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Das Neuromuskulare Zentrum ist eine in-
terdisziplindre Einrichtung zur fachiber-
greifenden Diagnosestellung, Behandlung
und Erforschung von neuromuskularen Er-
krankungen. Das Zentrum ist an der Neuro-
logischen Klinik des Universitéatsklinikums
Erlangen angesiedelt und arbeitet eng mit
den Ubrigen Einrichtungen des Universi-
tatsklinikums und der Deutschen Gesell-
schaft fir Muskelkranke (DGM) - Landes-
verband Bayern e.V. — zusammen.

Die Neuromuskuldre Ambulanz der Neuro-
logischen Klinik bietet Spezialsprech-
stunden fur Erwachsene mit erworbenen
und erblichen Polyneuropathien, Muskel-
erkrankungen sowie Motoneuronerkran-
kungen an. Umfangreichere diagnostische
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bzw. therapeutische MaBnahmen kdnnen
bei Bedarf stationar erfolgen, eine profes-
sionelle und umfassende Betreuung kri-
tisch Erkrankter ist bei Notwendigkeit durch
die eigene Neurologische Intensivsta-
tion gewdhrleistet. Das therapeutische
Spektrum umfasst auch krankheitsmodifi-
zierende Enzymersatztherapien (M. Pompe)
sowie gentherapeutische Ansatze (5qSMA,;
SOD1-ALS). Die ganzheitliche und interdis-
ziplindre Betreuung wird durch die Zusam-
menarbeit mit den Medizinischen Kliniken
(Kardiologie, Pneumologie, Rheumatologie
und Erndhrungstherapie), dem Bereich
Kinder- und Neuroorthopéadie (Prof. Dr. A.
Fujak) der Unfallchirurgischen und Ortho-
padischen Klinik, dem Humangenetischen
Institut (Prof. Dr. A. Reis), dem Neuropa-
thologischen Institut (Prof. Dr. I. Blimcke)
sowie der palliativmedizinischen Abteilung
abgerundet. RegelméaBige Transitions-
sprechstundenin der Muskelambulanz des
Sozialpadiatrischen Zentrums (SPZ) der
hiesigen Abteilung flr Neuropéadiatrie
(Prof. Dr. R. Trollmann) gewahrleisten nach
Erreichen des Erwachsenenalters eine
lickenlose Weiterbetreuung der Patientin-
nen und Patienten mit neuromuskuléren Er-
krankungen. Eine enge Zusammenarbeit
besteht zudem mit den Kliniken fiir Neuro-
logie des Klinikums Rummelsberg (PD Dr.
M. Winterholler), insbesondere beziglich
Beatmungstherapie sowie des Klinikums
Nurnberg (Prof. Dr. J. Liman), den neuro-
logischen Rehabilitationskliniken der Fach-
klinik Herzogenaurach (Dr. K. A. Assaf) und
der Becker-Kiliani-Klinik Bad Windsheim
(Dr. C. Cordes). Psychosoziale und phy-
siotherapeutische Beratung wird durch die
DGM-Beratungsstelle, deren Standort im
Bereich der Poliklinik der Neurologischen
Universitatsklinik liegt, angeboten.
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Der Bereich Kinder- und Neuroorthopadie
(Prof. Dr. A. Fujak) widmet sich mit be-
sonderer Aufmerksamkeit komplexer or-
thopéadischer Betreuung, Diagnostik und
Behandlung von Kindern, Jugendlichen
und Erwachsenen mit neuromuskularen
Erkrankungen. Die bundesweite Uberre-
gionale Betreuung Betroffener basiert auf
gut etablierter klinischer Kooperation und
Verzahnung mit zahlreichen anderen ent-
sprechend spezialisierten Kliniken, neuro-
muskuldren Zentren und niedergelassenen
Arztinnen und Artzen. Enge Kooperationen
bestehen mit dem pédiatrischen Muskel-
zentrum und dem Sozialpadiatrischen
Zentrum der Abteilung Neuropadiatrie, der
Neurologischen Universitatsklinik und dem
Institut fir Neuropathologie.

Spezialambulanzen:
Neuromuskuldre Ambulanz

Dr. M. Tark

e Spezialambulanz fir Motoneuronerkran-
kungen (PD Dr. M. Regensburger)

e Neuroimmunologische Ambulanz (Prof.
Dr. V. Rothhammer; Dr. F. Nickel)

e Abt. fir Neurophysiologie (Dr. C. M&bius)

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Im Rahmen der regelmaBigen Mittwochs-
fortbildungen sowie der jahrlichen Nerven-
arztlichen Fortbildung der Neurologischen
Klinik des Universitéatsklinikums Erlangen
sowie von Vortrdgen auf externen Ver-
anstaltungen erfolgen mehrmals jahrlich
Fortbildungen zu diversen neuromuskulé-
ren Themen. RegelmaBige Zentrumstreffen
der kooperierenden Einrichtungen und der
Vertretung der DGM ermdglichen zudem

den regen Austausch zu medizinischen,
wissenschaftlichen und gesundheitspo-
litischen Themen. Abgerundet wird das
Fortbildungsangebot durch Vortrage fir
Betroffene, so zum Beispiel zum Thema
"Versorgung von Menschen mit MFM:
eine multidisziplindre Aufgabe und Her-
ausforderung" im Rahmen des DGM-
Patientenfachtags 2023 in Essen. Hier be-
stehen gute Kontate zu den DGM-Diag-
nosegruppen Myofibrillare Myopathien
und Fazioskapulo-humerale Muskeldys-
trophie.

Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustdndigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen (zum Beispiel auch
Teilnahme an Gesprachsgruppen, u.a.)

Sonstige Aktivitaten
(gesundheitspolitisch etc.)

Eine umfassende Beratung von Menschen
mit neuromuskuldren Erkrankungen ist
durch die Beratungsstelle der DGM, Landes-
verband Bayern e. V., am Neuromuskularen
Zentrum Bayern-Mitte gegeben.

Das Beratungsangebot (Psychosoziale und
Therapeutische Beratung) steht allen Rat-
suchenden und ihren Angehérigen im Ein-
zugsgebiet (Mittelfranken/Oberpfalz) zur
Verfligung. Die Beratung kann sowohl von
Patientinnen und Patienten des Neuro-
muskuldren Zentrums als auch Betroffenen
aus der Region sowie Fachdiensten in An-
spruch genommen werden. Das Angebot
ist kostenlos und besteht unabhéngig von
einer Mitgliedschaft bei der DGM.

Die Beratungsstelle ist rdumlich an die
Neurologische Uniklinik Erlangen ange-
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gliedert. AuBensprechstunden werden bei
Kooperationspartnern des NMZ angebo-
ten. Aufgrund der zum Teil weiten Entfer-
nungen finden viele Beratungsgesprache
telefonisch statt. Fir Hausbesuche steht
ein Dienstwagen zur Verfligung. Insbe-
sondere mobilitatseingeschrankte Ratsu-
chende nehmen dieses Angebot gerne an.
Zudem bietet sich die Méglichkeit, Betrof-
fene in ihrem hauslichen und familidren
Umfeld zu erleben. Dadurch kann eine
bedarfsorientierte Beratung erfolgen, bei-
spielsweise durch Einbeziehung von Fami-
lienmitgliedern und gezielte Beratung tber
Hilfsmittel, die auf das Wohnumfeld abge-
stimmt sind.

Themenorientierte und diagnosespezifi-
sche Informations- und Begegnungsveran-
staltungen runden das Angebot ab. Re-
gelmaBig finden ALS-Gespréchskreise
statt, die von Betroffenen, Angeh&rigen
und Fachkraften aus Pflege, Physiothe-
rapie und Logopadie sehr gut besucht
werden. Aufgrund des intensiven Bera-
tungsbedarfes und der starken Nachfrage
bieten wir fir ALS-Betroffene im Raum
Erlangen-Nirnberg Gruppentreffen zum
informellen Austausch sowie eine Angeho-
rigengruppe an.

Folgende Veranstaltungen wurden ange-

boten:

e 24. Mérz und 24. November 2023:
Moderierter Erfahrungsaustausch fur
ALS-Betroffene, Erlangen

e 20. Januar, 26. Mai und 13. Oktober
2023: Moderierter Erfahrungsaustausch
nur fir Angehdrige (ALS), Erlangen

e 24. Juni 2023: Landesverbandstreffen
und Mitgliederversammlung, Bad
Windsheim

e 9. August 2023: ALS-Gesprachskreis (in
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Kooperation mit PD Dr. M. Winterholler),
Rummelsberg

e 23. September 2023: Seminartag flir eh-
renamtlich Engagierte, DGM Landesver-
band Bayern e.V., Nurnberg

Es bestehen vielfaltige Kontakte zu unter-
schiedlichen Kooperationspartnerinnen und
-partnern, Beratungsstellen und Dienst-
leistern. Dazu gehodren unter anderem
Hospiz- und Palliativdienste, Anbietende
ambulanter und stationarer Pflege so-
wie Einrichtungen fir Menschen mit
Behinderung. Darlber hinaus ist die Psy-
chosoziale Beratung in unterschiedlichen
Arbeitskreisen vernetzt. Die Therapeutische
Beratung ist sehr gut mit Physiotherapeu-
tinnen, Logopéaden, Ergotherapeutinnen und
Sanitatshdusern vernetzt.

Die Schwerpunkte der Psychosozialen Be-
ratung liegen vor allem in der Begleitung
bei der Krankheitsverarbeitung und der
Unterstltzung zur Alltagsbewaltigung (so-
zialrechtliche Fragestellungen), wobei sich
das Beratungsspektrum auf viele Lebens-
bereiche erstreckt.

Neben der Beratung gehért die Begleitung
der ehrenamtlichen Kontaktpersonen zum
Aufgabenfeld der Psychosozialen Bera-
tung. Sie engagieren sich unter anderem in
Kontaktgruppen fir Muskelkranke und An-
gehdrige. Derzeit bestehen Kontaktgrup-
pen in Nlrnberg, Schwabach (Jugendliche
und Familien), Ansbach und Regensburg.

Der Schwerpunkt der therapeutischen Be-
ratung liegt vor allem auf dem Ausgleich der
funktionellen korperlichen Einschrankun-
gen. Inhalte wie geeignete Behandlungs-
methoden aus dem Bereich der Physio-,
Ergo-, und Logopéadie, Vermittlung von The-
rapieeinrichtungen, Verordnungen, Wohn-



Jahresberichte der Neuromuskularen Zentren

umfeld- und Arbeitsplatzanpassung sowie
das Handling sind Gegenstand der Unter-
stitzung. Auch Fachgruppen wie zum Bei-
spiel therapeutische Praxen kdnnen sich
an die Beratung wenden. Hier werden vor
allem therapeutische Strategien entwickelt.

Organisatorisch werden die Mitarbeitenen
von einer Verwaltungskraft unterstiitzt.

Forschungsaktivitaten, Férderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

In Kooperation mit den Arbeitsgruppen von
Prof. Dr. A. Nagel (Radiologisches Institut)
und Prof. Dr. R. Schroéder (Neuropathologi-
sches Institut) erfolgen Bildgebungsstudien
zur Charakterisierung von verschiede-
nen neuromuskularen Erkrankungen (u.a.
myofibrillire Myopathien, FSHD, Kana-
lerkrankungen) mittels Protonen- sowie
insbesondere Natrium- und Kalium-MRT
(drei bzw. sieben T). Ziele dieser Studien
sind u.a. Beitrége zur weiteren Klarung von
Pathomechanismen und Erarbeitung von
Markern, die zum einen eine muskulare
Schadigung im Frihstadium detektieren,
zum anderen einen verlasslichen Verlauf-
sparameter zum Beispiel im Rahmen von
Therapiestudien darstellen kénnen. Auch
nimmt die neuromuskuldre Ambulanz an
der Registerstudie SMArtCare teil.

Betroffenen von Motoneuronerkrankungen
wird in der Bewegungsambulanz die Teil-
nahme an Registerstudien und Biobank-
Studien angeboten, u.a. ,German Network
for Motor Neuron Diseases” (MND-Net) und
darin eingebettete Studien zu ALS-FRS-
R-Verlauf, Genetik, Pathophysiologie (Bio-
bank bei neurologischen Erkrankungen der
Molekular-Neurologischen Abteilung des
UK Erlangen) und klinischer Versorgung bei

ALS. In grundlagenwissenschaftlichen Pro-
jekten werden Motoneuronerkrankungen in
patienten-spezifischen Stammzellmodel-
len in Kooperation mit der Stammzellbiolo-
gischen Abteilung (Prof. Dr. Beate Winner),
mit Schwerpunkt auf RNA-Metabolismus,
modelliert. Des Weiteren wird die Antisen-
se-Oligonukleotidtherapie mit Tofersen bei
SOD1-assoziierter amyotropher Laterals-
klerose wissenschaftlich begleitet.

Der Forschungsbereich Neuromuskulére
Erkrankungen des Bereichs Kinder- und
Neuroorthopadie beschéftigt sich mit der
Evaluation der orthopéadischen Sympto-
matik und der konservativen und opera-
tiven Therapie neuromuskuldrer Erkran-
kungen bei Kindern und Erwachsenen.
Das Ziel ist die Optimierung der Behand-
lungsstrategien, Verbesserung der Patien-
tinnen- und Patientenversorgung und Er-
héhung der Lebensqualitdt der Betroffe-
nen. Besonderer Schwerpunkt gilt den
Vorderhornzellerkrankungen, den spinalen
Muskelatrophien, dem Postpoliosyndrom,
den Muskeldystrophien und angebore-
nen Neuropathien. Im Rahmen klinischer
Untersuchungen wurden umfangreiche
Informationen Uber die orthopéadischen
Probleme und deren Behandlung bei Du-
chenne-Muskeldystrophie, spinalen Muskela-
trophien, Gliedergrteldystrophien, Polio- und
Postpoliosyndrom, myotoner Dystrophie
und Morbus Pompe zusammengetragen,
ausgewertet und publiziert.
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Fachgebiet und Standort

Fachgebiet Neuropéadiatrie

Abteilung Neuropéadiatrie der
Friedrich-Alexander-Universitat Erlangen
Loschgestr. 15, 91054 Erlangen

Prof. Dr. Regina Trollmann
regina.trollmann@uk-erlangen.de
spz@uk-erlangen.de

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Mit der Infrastruktur des SPZ stehen den
Betroffenen und ihren Familien umfas-
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sende Moglichkeiten einer psychosozia-
len Unterstitzung und Begleitung durch
padiatrisch erfahrene Therapierende und
Sozialpddagogen zur Verfligung. Um eine
individuelle und spezifisch am Betroffenen
orientierte Transition in die Erwachsenen-
medizin zu ermdglichen, haben sich regel-
maBige Transitionssprechstunden vor Ort
mit den Muskelambulanzen der Neurolo-
gischen Universitatsklinik sowie dem Kiini-
kum Rummelsberg etabliert.

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Als Leitlinienbeauftragte der Gesellschaft
fur Neuropadiatrie ist die Sprecherin des
padiatrischen Muskelzentrums an der Ent-
wicklung aktueller Diagnostik- und The-
rapieleitlinien im Bereich Neuromuskulére
Erkrankungen beteiligt. Die neuropé&diatri-
sche Abteilung richtet regelmaBig Fortbil-
dungsveranstaltungen mit Schwerpunkt
neuromuskuldre Erkrankungen (,Padiatri-
scher Nachmittag“) aus. Es finden regel-
maBige interdisziplinare Treffen im NMZ
statt ("Molekulares Diagnostik-Board").
Forschungsschwerpunkte sind seltene
Muskelerkrankungen, Bildgebung und Ef-
fekte der Gentherapien (u.a. ATMP) bei
neuromuskuléaren Erkrankungen.

Netzwerkbeteiligungen

Die péadiatrische Muskelambulanz nimmt
an nationalen und internationalen Patien-
tenregister-Studien und Studien zu préazisi-
onsmedizinischen Behandlungen, wie dem
SMArtCARE-Register (Spinale Muskelatro-
phie) und STRIDE Register (MD Duchenne
unter Therapie mit ASO Ataluren). Mit dem
Ziel der Optimierung der multidisziplinaren
Langzeitbetreuung von Kindern mit spina-
ler Muskelatrophie nach Genersatztherapie

mit Zolgensma ist die Neuropé&diatrie am
vom Innovationsfond geférderten INTE-
GRATE ATMP-Projekt beteiligt.

Teilnahme an und Leitung
von klinischen Studien

Teilnahme an klinischen Studien (siehe
oben). Klinisch-wissenschaftliche Projekte
konnten in Zusammenarbeit mit den Kol-
leginnen und Kollegen der experimentellen
Radiologie (Prof. Dr. A. Nagel) und trans-
lationalen Bildgebung (PD Dr. F. Knieling)
erfolgreich weiter entwickelt werden, wie
etwa die Charakterisierung von sensitiven
Biomarkern der Krankheitsprogression bei
spinaler Muskelatrophie, Muskeldystrophie
Duchenne und Morbus Pompe mittels
quantitativer Natrium-/Protonen-MRT-Ver-
fahren und multispektraler optoakustischer
Tomographie (MSOT).

Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustandigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen. (zum Beispiel auch
Teilnahme an Gesprachsgruppen, u.a.)

Sonstige Aktivitaten
(gesundheitspolitisch etc.)

Kooperation mit der DGM (u.a. Uber die
Sozialberatende der DGM an der Neurolo-
gischen Klinik Erlangen)
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Erwahnungswertes

SMA Screeningzentrum
Gentherapiezentrum

Fachgebiet und Standort

Fachklinik Herzogenaurach

Fachgebiet Neurologie

In der Reuth 1, 91074 Herzogenaurach
neurologie@fachklinik-herzogenaurach.de
www.fachklinik-herzogenaurach.de

CA Dr. med. univ. Khalil Anton Assaf

T 09132 83 1032, F 09132 83 1036

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Fragen der Rehabilitation bei neuromus-
kularen Erkrankungen; ambulante/teilsta-
tiondre Rehabilitation (GKV und RV auf
Antrag); stationére Rehabilitation (GKV und
RV); Heil- und Hilfsmittelversorgung (GKV).

Die seit vielen Jahren bestehende und
enge Kooperation mit den Kliniken und
Einrichtungen in der Region konnte im ver-
gangenen Jahr weiter vertieft werden. Die
neurologische Abteilung Ubernimmt die im
Akutsektor begonnene Behandlung und
fuhrt diese im Rahmen der neuromusku-
laren Rehabilitation auch interdisziplinar
fort, und dies phasenubergreifend. Sowohl
in Phase B, als auch in C und D werden
neuromuskulér Erkrankte behandelt. Ganz
im kollegialen und interdisziplindren Sinne
Ubernehmen die anderen Akuthguser und
Einrichtungen in der Region die Versor-
gung von etwaigen schweren und akuten
Komplikationen, die im Rahmen einer Neu-
rologischen Rehabilitation durchaus auf-
treten kbnnen, was den Patientinnen und
Patienten zugute kommt und woflr wir
sehr dankbar sind.
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Ein besonderer Fokus liegt mittlerweile im
Versorgungsbereich der schwerstbetroffe-
nen spontanatmenden Trachealkantlen-
tragenden. Dies hatte die Fachklinik in den
letzten zwei bis drei Jahren sukzessive er-
weitert, aufgebaut und modernisiert. Eine
separate Akut-Station mit bis zu 26 betreib-
baren Betten, mit permanenter Monitor-
Uberwachung, Sauerstoffversorgung und
entsprechend qualifiziertem Personal steht
auch fur die neuromuskulér Erkrankten zur
Verfligung.

Darliber hinaus wurde die klinische Neu-
rophysiologie erweitert und vervollstén-
digt und steht den neuromuskular Er-
krankten in der stationdren Rehabilitation
zum Beispiel als Verlaufskontrolle oder
im Sinne der empfohlenen Differenzial-
diagnostikzurVerfligung. DasbreiteBehand-
lungskonzept der neuromuskularen Re-
habilitation (Physiotherapie, Ergotherapie,
Logopédie, medizinische Trainingstherapie,
Physikalische Therapie, Wassergymnastik
usw.) wurde durch einige Konzepte der
Virtual Reality erganzt. Derzeit planen
wir die Anschaffung moderner Therapie-
groBgerédte, die auch den neuromuskuldr
Erkrankten zugute kommen werden.

Weltweit tut sich derzeit schon Einiges,
was die Innovationen im Bereich der Neu-
rorehabilitation angeht. Dementsprechend
und mit den exzellenten Kliniken und Ein-
richtungen in der Region als Kooperieren-
de blicken wir sehr zuversichtlich in die
Zukunft und hoffen, dass man Betroffenen
noch besser helfen wird.

Spezialambulanzen

Sprechstunde fur stationar behandelte Pa-
tientinnen und Patienten auch in Rehabili-
tation.
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Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

¢ RegelméBige hausinterne Fortbildungen.
1-mal pro Woche. Diverse Teilnahme an
externen Fortbildungen als Referenten
zum Thema "Neurologische Rehabilitation".

e Sozialdiensttagung in Marz 2023.

e Tagung der Gesellschaft fiir Neuropsy-
chologie.

Netzwerkbeteiligungen

Regional und Uberregional zum Thema
Reha-bilitation und Pandemiekoordination.

Fachgebiet und Standort

Klinikum Nurnberg

Fachgebiet Neurologie

Breslauer Str. 201, 90471 Nirnberg
Prof. Dr. med. Jan Liman
jan.liman@klinikum-nuernberg.de

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Klinikfir Neurologie mitAmbulanter Spezial-
facharztlicher Versorgung fir Neuromus-
kuldre Erkrankungen

Spezialambulanzen

Ambulante Spezialfachérztliche Versor-
gung fir Neuromuskuldre Erkrankungen

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

e Wdchentliche klinsiche Fortbildung (intern)
e DEGUM zertifizierter Ultraschallkurs
mit Elektrophysiologie fir Nerven und
Muskeldiagnostik (28. bis 29. April 2023
und 12. bis 13. April 2024)

Fachgebiet und Standort

Fachgebiet Neurologie

Dr. Becker Kiliani-Klinik Bad Windsheim
Schwarzallee 10, 91438 Bad Windsheim
ccordes@dbkg.de

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Fachklinik fir neurologisch-neurochirur-
gische Frihrehabilitation Phase B (mit und
ohne Beatmung) mit Zentrum fir Beat-
mungsentwohnung (ZfBE nach der DGNR)
und neurologische Rehabilitation in den
Phasen C und D.

Fachgebiet und Standort

Krankenhaus Rummelsberg

Fachgebiet Neurologie

Rummelsberg 71, 90592 Schwarzenbruck
martin.winterholler@sana.de
www.sana.de/rummelsberg/medizin-pfle-
ge/neurologie

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Krankenhaus Rummelsberg, Zentrum fur
Neuromuskulére Erkrankungen und auBer-
klinische Beatmung, CA PD Dr. M.
Winterholler.

Der Schwerpunkt neuromuskulére Erkran-
kungen an der Neurologischen Klinik des
Krankenhauses Rummelsberg entwickelt
sich weiterhin gut. Angeboten werden
neben der Differentialdiagnostik und der
Beatmungseinstellung und -kontrolle pa-
renterale Therapien (Immunglobuline, En-
zymersatztherapie), Hilfsmittelversorgung
und palliative Therapien. Das therapeuti-
sche Spektrum umfasst auch gentherapeu-
tische Anséatze bei der spinalen Muskela-
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trophie. Mit ca. 400 stationéren Fallen (ALS
und neuromuskuldre Erkrankte) stellen
zuletzt genannte die drittgroBte Gruppe
dar. Eine stationadre Einstellung einer Be-
atmung bzw. Beatmungskontrolle erfolgt
in der Zwischenzeit bei mehr als 200 Be-
troffene p.a. Die ambulante Betreuung
neuromuskulare Erkrankte erfolgt in der
ALS-Ambulanz, der allgemeinen Muskel-
sprechstunde sowie der Heimbeatmungs-
ambulanz.

Die sozialmedizinische Beratung fir alle
Betroffenen erfolgt in enger Zusammenar-
beit mit der DGM-Beratungsstelle.

Seit dem 1. Méarz 2018 existiert das MZEB
Rummelsberg (MZEB =Medizinisches Zen-
trum fr Menschen mit Behinderung nach
§119c SGB V). Hier werden schwer Betrof-
fene mit neuromuskuldren Erkrankungen
multiprofessionell betreut. Im Rahmen
des MZEB bieten wir jeden Dienstag eine
Beatmungssprechstunde fir schwer Be-
troffenen mit und ohne Tracheostoma an.
Eine wissenschaftliche Begleituntersu-
chung beschéftigt sich unter anderem mit
dem Zahnstatus dieser Personen. Weitere
wissenschaftliche Projekte betreffen die
Schlafmedizin bei Menschen mit neuro-
muskuldren Erkrankungen.

Spezialambulanzen

e Sprechstunde fur Patientinnen und
Patienten mit Neuromuskularen Erkran-
kungen:

e Mittwoch und Freitag nach Verein-
barung

e Interdisziplindre Sprechstunde fir
Menschen mit Postpolio-Syndrom
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Neuromuskuldres Zentrum Bayern-Sid

Sprecher: Prof. Dr. med. W. Mdller-Felber
Dr. von Haunersches Kinderspital
Kinderklinik und Kinderpoliklinik der
Ludwig-Maximilians-Universitdt M(nchen

Sprecherin:

Prof. Dr. med. Maggie C. Walter, M.A.
Friedrich-Baur-Institut,
Neurologische Klinik und Poliklinik,
Klinikum der Ludwig-Maximilians-
Universitét Miinchen

Die Hauptaufgabe des Neuromuskula-
ren Zentrums Bayern-Sid beinhaltete die
multidisziplindre Betreuung von neuromus-
kuldr erkrankte Personen. Neben der en-
gen Kklinisch-transnationalen und wissen-
schaftlichen Kooperation der beteiligten
Institutionen ist die Kontinuitat der guten
Zusammenarbeit mit den Patientenvertre-
tern des Landesverbands Bayern der DGM
festzuhalten.

Veranstaltungen

e 67. Sitzung des Neuromuskuléren
Zentrums Bayern Sud vom 5. Juli 2023
e 68. Sitzung des Neuromuskuléren
Zentrums Bayern Siid vom
6. Dezember 2023 - online

Klinische Studien

Aktuelle Studien im Bereich Kinder

Myotubularer Myopathie

W. Miller-Felber, A. Blaschek

e ATX-MTM- 002 Studie Gentherapie bei
MTM

e Aktuell keine weitere Rekrutierung. In
Milnchen nehmen drei Kinder teil.

Duchenne

W. Miiller-Felber, A. Blaschek

e Aktuell keine weitere Rekrutierung, aber
laufende Studien

e Givinostat Studie (LTE): gehfahige Jun-
gen mit Duchenne ab sechs Jahren mit
Steroid

e Exon 51 Skipping MOMENTUM Studie
(Fa. Sarepta)

Spinale Muskelatrophie

W. Miller-Felber, A. Blaschek

e Anti Myostatin Therapien Phase Il

e Sapphire Studie (4 bis 21 Jahre) Ad on
zu SMA Basistherapie Rekrutierung be-
endet

¢ Resilent Studie (4 bis 21 Jahre) Ad on zu
SMA Basistherapie Rekrutierung beendet

e Shine Studie (Nusinersen LTE) 7/2023
beendet

PXT3003-06 Studie bei CMT1A

B. Schiotter-Weigel, M. Hiebeler,

S. Thiele, C. Gronbach

Internationale, multizentrische, randomi-
sierte, doppelblinde, Placebo-kontrollierte
Phase-3-Studie zur Bewertung der Wirk-
samkeit und Sicherheit der Prifmedikation
PXT3003 in Parallelgruppen bei Menschen
mit CMT1A. Die Prifmedikation ist eine
Kombination von drei Praparaten: Baclofen,
Naltrexon und Sorbitol. Elf Betroffene, die
die doppelblinde Behandlungsphase ab-
geschlossen hatten, nehmen aktuell an der
Open-label-extension-Study teil.

EDG-5506-201 bei Becker-Kiener-
Muskeldystrophie

Geplant fir Mitte 2024 ist eine randomi-
sierte, Placebo-kontrollierte, doppelblinde
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Phase-2-Studie zur Bewertung der Si-
cherheit und Wirksamkeit von EDG-5506
bei Erwachsenen mit BMD. Bei der Prif-
medikation handelt es sich um einen oral
zu verabreichenden, selektiven Myosin-
Inhibitor, welcher Hyperkontraktionsstress,
der durch den Mangel an Dystrophin verur-
sacht wird, selektiv begrenzen soll. Durch
die Verbesserung der Muskelstabilitat und
die Verringerung von Muskelschaden soll
EDG-5506 die Muskeln direkt schitzen.

Aktuelle Studien
im Bereich Erwachsenen

Myotone Dystrophien

END-DM1 -Natural History Studie
bei Patienten mit myotoner Dystrophie
Typ 1 (laufend)

S. Wenninger, C. Wirner-Piotrowski,

B. Schoser

Untersuchung des klinischen Langzeitver-
laufs von Menschen mit myotoner Dystro-
phie Typ 1. Zudem Bestimmung von Bio-
markern und Erarbeitung klinischer End-
punkte. Zusammenarbeit/Kooperation mit
der University of Rochester (Virginia Com-
monwealth University). Studiendauer: ca.
funf Jahre Beobachtungszeitraum.

DYNE ACHIEVE 101-DM1-201 (laufend)

S. Wenninger, K. Gutschmidft,

N. Garcia-Angarita, C. Wirner-Piotrowski,
M. Mijic, B. Schoser

Randomisierte, placebokontrollierte Studie
mit mehreren aufsteigenden Dosen zur
Bewertung der Sicherheit, Vertraglichkeit,
Pharmakodynamik, Wirksamkeit und Phar-
makokinetik von DYNE-101 (Antisense-O-
ligonukleotid) bei Menschen mit Myotoner
Dystrophie Typ 1.

32

PEPGEN PGN-EDODM1-101/
PGNDM101 (in Vorbereitung;
Patienteneinschluss ca. Q2 2024)

S. Wenninger, K. Gutschmidft,

N. Garcia-Angarita, C. Wirner-Piotrowski,
M. Mijic, B. Schoser

Randomisierte, placebokontrollierte Studie
mit mehreren aufsteigenden Dosen zur
Bewertung der Sicherheit, Vertraglich-
keit, Pharmakodynamik, Wirksamkeit und
Pharmakokinetik von PGN-EFDODM1-101
(Antisense-Oligonukleotid) bei Menschen
mit Myotoner Dystrophie Typ 1.

Evaluation der Sicherheit und Effekti-
vitit eines regelm. Atemmuskeltrainings
bei Myotoner Dystrophie Typ 1
(Klinische Phase abgeschlossen,
Datenauswertung abgeschlossen,
derzeit Publikationsvorbereitung)

S. Wenninger, Eva Heidsieck,

K. Gutschmidt, B. Schoser

Bei den myotonen Dystrophien kommt
es im Erkrankungsverlauf bei dem Uber-
wiegenden Teil der Betroffenen zu einer
restriktiven  Ventilationsstérung  durch
Schwéche der Atemmuskulatur. In dieser
dreiarmigen kontrollierten Studie wird die
Sicherheit und Effektivitat eines Atemmus-
kel-Krafttrainings bzw. Atemmuskel-Aus-
dauertraining gegen eine Kontrollgruppe
untersucht.

PaLaDin - Digitalized Core Clinical
Datasets (D-CORE) for DM and FSHD

B. Schoser und S. Wenninger

EU-Projekt (Horizon 2022), Workpackage
Achte Erstellung von harmonisierten Kern-
datensatzen zur klinischen Symptomatik
von Menschen mit Myotoner Dystrophie
und FSHD. Um dies zu erméglichen, wer-
den die TREAT-NMD-Datensétze fir FSHD
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und DM Uberprift und Prozesse und
Rahmenbedingungen festgelegt, die defi-
nieren, wie die Datensatze innerhalb des
Interactiums in Zukunft Uberpriift werden
kénnen. Ziel ist es, die Datensétze flir FSHD
und DM zu validieren, um sie sowohl fir
derzeit laufende als auch kinftige Studien
verwenden zu kdnnen.

Morbus Pompe
SPARK SPK-3006-101 (laufend,
derzeit kein Patienteneinschluss)

S. Wenninger, N. Garcia-Angarita,

C. Wirner-Piotrowski, B. Schoser
AAV8-Gentherapie (Leberpromotor) bei seit
mindestens zwei Jahren mit Enzymersatz
behandelte M. Pompe-Erkrankte. ,Dosi-
seskalationsstudie der Phase I/1l zur Be-
urteilung der Sicherheit, Vertréglichkeit
und Wirksamkeit einer einzelnen intra-
venodsen Infusion von SPK 3006 bei Er-
wachsenen mit adultem Morbus Pompe*.
Das Friedrich-Baur-Institut ist einziges
Studienzentrum in Deutschland. Studien-
start Oktober 2021. Insgesamt werden 20
Teilnehmende eingeschlossen an weltweit
25 Prifzentren. Studiendauer: 10,5 Jah-
re (120 Monate Nachbeobachtungszeit).
Sponsor: SPARK Therapeutics.

Pompe & Pain (laufend)

S. Wenninger, M. Arndt, K. Gutschmidt,

N. Garcia-Angarita, C. Wirner-Piotrowski,
M. Mijic, B. Schoser

Das primére Ziel ist die Untersuchung
der Pravalenz, Schwere und Qualitat von
muskuloskelettalen nozizeptiven Schmer-
zen bei Erwachsenen mit M. Pompe.
Die sekundaren Ziele sind die Beurtei-
lung, ob (1) Muskelschmerzen mit der
Muskelfunktion assoziiert sind, gemessen
durch quantitative Muskeltests und Druck-

schmerzschwelle (PPT), (2) Muskelschmer-
zen mit Verdnderungen des Muskelge-
webes assoziiert sind, gemessen durch
Muskelultraschall, und (3) der Vitamin-D-
Stoffwechsel und Polymorphismen der
ACE- und ACTN3-Gene kénnen zu einem
erhéhten AusmaB an wahrgenommenen
Schmerzen des Bewegungsapparates bei-
tragen. In einem zweiten Schritt erfolgt
eine Exomsequenzierung von 155 Genen,
die mit muskuloskelettalen Schmerzen
assoziiert sind. Als Kontrollen werden ca.
45 Menschen mit neuromuskuldren Er-
krankungen mit einer &hnlichen Verteilung
von Muskelschwéache und/oder musku-
loskelettalen Schmerzen eingeschlossen
(zum Beispiel histologisch bestatigte Ein-
schlusskorper-Myositis in der Muskelbi-
opsie (IBM), genetisch gesicherte spinale
Muskelatrophie Typ 3 (SMA3) und gene-
tisch gesicherte fazio-skapulo-humerale
Muskeldystrophie (FSHD)).

Registerstudie fiir Menschen

mit Morbus Pompe und Therapie
mit Cipaglucosidase alfa/Miglustat
(POM-005) (in Vorbereitung)

S. Wenninger, C. Wirner-Piotrowski
Register fir Menschen mit M. Pompe, die
Cipaglucosidase alfa/Miglustat als Erst-
therapie oder nach Wechsel von Algluco-
sidase alfa erhalten. Datenerhebung von
funktionellen Messungen (BMWT, FVC,
MIP, MEP), Laborparametern sowie Neben-
wirkungen. Status: Vertragsverhandlung.
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Faszioskapulohumerale Muskel-
dystrophie FSHD ReSolve Studie
(laufend)

F. Montagnese, M. Arndt,

N. Garcia-Angarita, C. Wirner-Piotrowski,
B. Schoser

Internationale multizentrische Beobach-
tungsstudie zur Krankheitsverlauf von
FSHD Betroffene (Studienleiter Universitat
Kansas, USA, R. Tawil und J. Statland).
Es wird untersucht welche outcome mea-
sures und Biomarkers am besten den
Krankheitsverlauf darstellen kénnen und
im Rahmen von klinischen Therapiestudie
verwendet werden kdénnen.

FULCRUM REACH FSHD Phase Il
Studie mit Losmapimod (laufend)

F. Montagnese, N. Garcia-Angarita,

M. Arndt, C Wirner-Piotrowski, M. Mijic,

B. Schoser.

Wir werden als Studienzentrum an der
Phaselll Losmapimod Studie der Firma
Fulcrum teilnehmen. Die Rekrutierung Er-
krankter ist fir Januar 2023 geplant.

Myastenia gravis
ALEXION ALXN1720-MG-301 (laufend)

S. Wenninger, C. Wirner-Piotrowski,

M. Mijic, B. Schoser

Eine randomisierte, doppelblinde, placebo-
kontrollierte, parallele, multizentrische klini-
sche Prifung der Phase-lll zur Beurtei-
lung der Sicherheit und Wirksamkeit von
ALXN1720 (Ravulizumab) bei Erwachse-
nen mit generalisierter Myasthenia Gravis.
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REGENERON R3918-MG-2018 (laufend)

S. Wenninger, C. Wirner-Piotrowski,

M. Mijic, B. Schoser

Eine randomisierte, doppelblinde, placebo-
kontrollierte, parallele, multizentrische klini-
sche Prifung der Phase-lll zur Beurtei-
lung der Sicherheit und Wirksamkeit von
R3918 bei Erwachsenen mit generalisierter
Myasthenia Gravis.

Studien zu anderen neuromuskularen
Erkrankungen

IMVT-1401-2401. Phase 2b Studie zur
Sicherheit und Effektivitat von Batocli-
mab bei Chronisch-inflammatorischer
Polyradikuloneuropathie (CIDP)
(laufend)

S. Wenninger, N. Garcia-Angarita,

M. Arndt, C. Wirner

Klinische Phase-lIb-Studie zur Sicherheit
und Effektivitdt von Batoclimab (FcRn-
Inhibitor) bei CIDP. Batoclimab wird in zwei
unterschiedlichen Dosen s.c. einmal/Wo-
che durch die Teilnehmenden selbst verab-
reicht. Vier Studiengruppen, Randomisie-
rung je nach Vorbehandlung (lvigl/PLEXI/
GKS/unbehandelt). Sponsor: Immunovant.

EFC17045 - Venglustat bei M. Fabry
(laufend)

S. Wenninger, C. Wirner-Piotrowski,

N. Garcia-Angarita

Randomisierte, Doppelblinde Studie zur
Untersuchung der Wirksamkeit des Cha-
perons ,Venglustat® hinsichtlich gastro-
intestinaler Beschwerden und neuropa-
thischer Schmerzen bei Menschen mit
M. Fabry. Studiendauer: zwolf Monate pro
Betroffenem, danach offene Extensions-
phase. Sponsor: Sanofi-Genzyme.
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JANSSEN 802021351IM2001 (JJPM3001-
IM3001) (Studienstart ca. Q2 2024)

N. Garcia-Angarita, M. Arndt,

C. Wirner-Piotrowski, M. Mijic, B. Schoser
Eine randomisierte, doppelblinde, place-
bokontrollierte, parallele, multizentrische
klinische Prifung der Phase-lll zur Beur-
teilung der Sicherheit und Wirksamkeit von
JJPM3001 (Nipocalimab) bei Erwachsenen
mit INNM.

ARGENX ARGX-117-2002
(Studienstart ca. Q1 2024)

N. Garcia-Angarita, C. Wirner-Piotrowski,
M. Mijic, B. Schoser

Eine randomisierte, doppelblinde, placebo-
kontrollierte, parallele, multizentrische
klinische Prifung der Phase-Ill zur Beur-
teilung der Sicherheit und Wirksamkeit von
ARG-117 (C2-Komplementinhiobitor) bei
Erwachsenen mit Multifokaler motorischer
Neuropathie MMN

Atemmuskelbeteiligung bei neuromus-
kularen Erkrankungen (laufend)

S. Wenninger, Wirner-Piotrowski,

M. Mijic, B Schoser

Klinische Studie zur friihen Erkennung und
Untersuchung der Progression einer Atem-
muskelschwéche bei verschiedenen neuro-
muskularen Erkrankungen. Eingeschlossen
werden Betroffene mit gesicherterl/defi-
nierter neuromuskularer Erkrankung (ge-
netisch/muskelbioptisch/nervenbioptisch).

AT845-02: AAV-Seroprevalence-Studie
(in Vorbereitung)

S. Wenninger, C. Wirner, M. Mijic
Klinische minimal-invasive Studie zur
Erfassung von AAV-Antikérpern und
Biomarkern bei Erwachsene mit adultem
M. Pompe.

Nozizeptiver Schmerz bei neuromus-
kularen Erkrankungen (laufend)

S. Wenninger, E. Sagerer, E. Greck,

B. Schoser

In dieser kontrollierten Studie wird die
Pravalenz, Schwere und Qualitdt von
nozizeptiven Schmerzen des Bewegungs-
apparates bei Erwachsenen mit neuro-
muskularen Erkrankungen untersucht.
Zudem erfolgen Untersuchungen, inwie-
weit der Schweregrad und die Verteilung
der nozizeptiven Schmerzen mit der Mus-
kelfunktion assoziiert ist. Hierzu erfolgen
Untersuchungen der Muskelelastizitat und
Muskelsteifheit, die Muskelkraftgrade so-
wie die Muskelfunktion. Die Ergebnisse
von Menschen mit neuromuskularen Er-
krankungen werden mit denen gesunder
Personen verglichen.

Muskelelastizitat, Muskelsteifheit
und Myotonie bei neuromuskuldren
Erkrankungen (abgeschlossen)

S. Wenninger, K. Lukas, K. Gutschmidft,

B. Schoser

Mittels eines neuen Testverfahrens werden
die Muskelelastizitat, die Muskelsteifigkeit
sowie myotone Muskelreaktionen bei ver-
schiedenen neuromuskuldren Erkrankun-
gen untersucht. Ziel ist die Validierung des
Testverfahrens flir neuromuskulére Erkran-
kungen, das bisher zur Diagnostik einer
Inaktivitatsatrophie der Muskulatur einge-
setzt wurde.
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Genotyp-Phanotyp Korrelationen bei
ALS-Betroffenen mittels Einsatz von
Long-Read-Sequenziertechnologien

A. Schaub, H. Erdmann, A. Abicht,

P. Reilich, F. Schéberl

Ziel dieses weiterhin laufenden Projektes
an der LMU ist die Korrelation von klini-
schen Parametern und Sequenzierungs-
daten von ALS-Betroffenen mit Schwer-
punkt auf das C9orf72-Gen, Unterschiede
bei familiarer ALS sowie weitere Repeat
loci und Methylierungsmuster im Bereich
dieser Repeat loci.

(Kooperation mit dem Medizinisch
Genetischen Zentrum Minchen)

Spezifische Gesundheitskompetenz von
ALS-Betroffenen und deren Angehori-
gen zur nicht-invasiven und invasiven
Beatmung

J. Kast, K. Senn, K. Nagels, F. Schéberl,
P. Reilich

Ziel dieser Kooperation mit dem Lehr-
stuhl fir Gesundheitsbkonomie Bayreuth
war die qualitative Beschreibung der Ge-
sundheitskompetenz ALS-Betroffener zur
Erkrankung (Verstehen, Beurteilen) und in
Bezug auf die nicht-invasive und invasive
Beatmung anhand von teilstrukturierten
Interviews. Nach einer abgeschlossenen
Pilotstudie sollen im nachsten Schritt Emp-
fehlungen zur bedarfsgerechten Férderung
der Gesundheitskompetenz ALS-Betroffe-
ner abgeleitet werden und Kernpunkte flr
eine Telemedizin-basierte Schulung dieser
Gesundheitskompetenz entwickelt werden.

(Kooperation mit dem Lehrstuhl fir
Gesundheitsbkonomie Bayreuth)
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Evaluation der Validitat des selbststan-
digen Home-Monitorings einfacher
Atemfunktionsparameter sowie multi-
modale Analyse der funktionellen und
strukturellen Integritat der muskularen
Atempumpe bei ALS

M. Everard, M. Tonon, F. Schéberl,

P. Reilich, H. Zimmermann, S. Stécklein
Ziel dieser laufenden Studie an der LMU ist
einerseits die vergleichende Analyse des
respiratorischen Self-Monitorings durch
die Betroffenen nach entsprechender
Schulung mit einer professionellen Lun-
genfunktionsdiagnostik im Hinblick auf die
Sensitivitat und Spezifitdt auf das Erken-
nen einer neurogenen Atemmuskelschwa-
che im Rahmen einer ALS. Ferner soll die
Sensitivitdt multimodaler Verlaufsparame-
ter einer ALS-Erkrankung, insbesondere
auch die quantitative zerebrale und spinal-
zervikale MRT, im Hinblick auf eine neuro-
gene Affektion der Atemmuskulatur unter-
sucht werden.

(Kooperation mit der Radiologischen Klinik
und dem Institut fUr Neuroradiologe der
LMU)

Unterstltzt durch die DGM

Early Access Programm Tofersen
bei SOD1-assoz. ALS

P. Reilich, M. Hiebeler, M. Tonon,

F. Schéberl

Im Rahmen des BfArM-Hartefallprogram-
mes wurden bis Ende 2023 insgesamt neun
Betroffene mit Tofersen intrathekal be-
handelt. Die Zulassung dieses Antisense-
Oligonukleotides fiir die Behandlung der
SOD1-assoziierten ALS wurde von der Fa.
Biogen beantragt. Das Hartefallprogramm
lauft zun&chst bis auf Weiteres weiter.
Sponsor: Fa. Biogen
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ROCK-ALS
Klinische Studie mit intraven6sem
Fasudil bei Menschen mit ALS

P. Rau, A. Stigimeier, G. Machetanz,

L. Semmler, M. Deschauer, P. Lingor

Die ROCK-ALS -Studieist eine akademisch
initiilerte, multizentrische, inteventionel-
le, randomisierte und placebo-kontrollierte
Phase lla Studie, die die Sicherheit, Ver-
traglichkeit und Wirksamkeit des in Japan
bereitszugelassenen ROCK-Inhibitors Fa-
sudil bei Menschen mit Amyotropher Late-
ralsklerose untersucht.

Die Studie wird in Zentren in Deutschland,
Frankreich und der Schweiz durchgefihrt.
Bis April 2022 konnten alle 120 geplanten
Patientinnen und Patienten eingeschlos-
sen werden. Ergebnisse werden in 2024
erwartet. Informationen Uber Studiencen-
ter, Einschluss-/Ausschlusskriterien und
Behandlungspléane erhalten Sie unter:
rockals.uni-goettingen.de.

CORT113176
Klinische Studie mit Dazucorilant
bei Patient*innen mit ALS

P. Rau, A. Stigimeier, A. Demleitner,

A. Buchberger, M. Deschauer, P. Lingor

In dieser multizentrischen, internationalen
Phase II-Studie wird die Sicherheit und
Wirksamkeit des oral verabreichten Gluco-
corticoidrezeptormodulators Dazucorilant
bei Menschen mit ALS untersucht. Spon-
sor: Corcept Therapeutics.

AB19001
Klinische Studie mit oralem Masitinib
bei Menschen mit ALS

P. Rau, A. Stigimeier, A. Demleitner,
A. Buchberger, M. Deschauer, P. Lingor
Bei dieser multizentrischen, internationalen

Phase II/1lI-Studie soll die Wirksamkeit
und Sicherheit von oral verabreichtem
Masitinib in zwei Dosierungen vs. Placebo
Uber einen Zeitraum von 48 Wochen bei
ALS-Betroffenen untersucht werden. Eine
open-label extension ist mdglich. Sponsor:
AB Science.

MAXOMOD

L. Caldi Gomes, M. Parvaz, |. Cordts,

M. Deschauer, P. Rau, P. Lingor

Das E-Rare geférderte Konsortium
MAXOMOD beschéftigt sich mit der multi-
omischen Charakterisierung von synapto-
axonaler Degeneration bei der ALS. Da-
bei werden Tiermodelle der ALS sowie
humane Proben mittels Transkriptomik,
miRNAomik, Proteomik und Metabolomik
untersucht und die Daten bioinformatisch
integriert. Ziel ist ein besseres Verstandnis
der Pathophysiologie, die Identifikation
und Validierung pharmakologisch rele-
vanter Signalwege sowie die Identifikation
neuer Biomarker flr die Erkrankung.

www.gesundheitsforschung-bmbf.de/de/
maxomod-multi-omische-analyse-axono-
synaptischerdegeneration-bei-motoneu-
ronerkrankungen-9409.php

TEAR-ALS

I. Cordts, P. Rau, P. Lingor
TranenflUssigkeit ist ein einfach zugang-
liches Biofluid mit enger Beziehung zum
Hirnstamm. Ziel dieser multizentrischen
nationalen Biobank-Studie ist die Samm-
lung von Tranenflissigkeitsproben von
ALS Betroffenen fir weitere Studien zur
Biomarkeridentifikation.
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EARLY-ALS

I. Cordts, P. Rau, P. Lingor

Die prodromale und prasymptomatische
Phase der ALS ist nach wie vor unzurei-
chend Charakterisiert. Ziel der EARLY-ALS-
Studie ist die Identifikation von Risikofak-
toren und Frihsymptomen der ALS mit
Hilfe einer multizentrischen deutschland-
weiten online-Befragung von Betroffenen
und Angehdrigen.

premodiALS

L. Tzeplaeff, P. Rau, A. Stigimeier,

I. Cordts, M. Deschauer, P. Lingor

Das im Rahmen der JPND-Ausschrei-
bung 2021 geférderte multinationale Pro-
jekt premodiALS schlieBt Forschende
aus zehn Landern zusammen. Ziel ist die
Identifizierung und Beschreibung einer
pramotorischen Signatur der ALS. Hierzu
werden prasymptomatische Genmutati-
onstragende, gesunde Kontrollpersonen
und frihe ALS-Betroffene im Abstand
von einem Jahr untersucht. Multiomi-
sche Biomaterialanalysen sollen neben
klinischen Daten zur Identifikation ei-
ner pramotorischen Signatur beitragen.
www.premodials.med.tum.de

Forschungsaktivitdten

Patientenregister fiir hereditare neuro-
muskulare Erkrankungen und IBM

am LMU Klinikum Miinchen, Friedrich-
Baur-Institut: Dystrophinopathien (DMD/
BMD/Konduktorinnen), Spinale Muske-
latrophien (SMA), Myotone Dystrophien
(DM1/DM2), FKRPopathien (MDC1C/
LGMD2I), Hereditare Neuropathien
(CMT), Myofibrillare Myopathien/Pro-
tein-Aggregations-Myopathien (MFM/
PAM), Einschlusskérpermyopathien
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(sIBM) und Fazioskapulohumerale
Muskeldystrophie (FSHD)

M.C. Walter, S. Thiele, E. Malm, L. Grimm,
F. Montagnese, B. Schoser

Fir die Planung und Durchfihrung Klini-
scher Studien bei seltenen Erkrankungen
sind Patientenregister unabdingbar. Da-
neben gewinnen Klinikerinnen, Kliniker
und Wissenschaft neue Erkenntnisse Uber
Epidemiologie, Phanotyp-Genotyp Korre-
lationen und den naturlichen Erkrankungs-
verlauf.

Im Rahmen des EU-geférderten Exzellenz-
netzwerks TREAT-NMD wurde der weltweite
Aufbau von Patientenregistern flr seltene
NME mit international harmonisierten Da-
ten begonnen. Deutsche Kooperations-
partnerschaft besteht durch das Netzwerk
MD-NET. Aus dieser Kooperation sind seit
2008 acht Register fir NME mit inzwischen
mehr als 8.000 registrierten Teilnehmende
am Friedrich-Baur-Institut entstanden.

SMArtCARE

M.C. Walter, M. Hiebeler, S. Thiele,

E. Malm, C. Wirner, A. Blaschek, K. Vill,

W. Mdller-Felber,M. Deschauer, P. Rau,

I. Cordts, P. Lingor

In Ergdnzung zum SMA-Patientenregis-
ter wurde in einer gemeinsamen Initiative
von Neuropédiatrie, Neurologie und Pati-
entenorganisationen eine Datenbank zur
Erfassung von "real world" Daten aus der
Verlaufsbeobachtung von Menschen mit
SMA gestartet. SMArtCARE ist ein Netz-
werk zur klinischen Forschung bei der
Spinalen Muskelatrophie; teilnehmende
Zentren in Minchen: LMU und TU.



Jahresberichte der Neuromuskularen Zentren

Gesundheits6konomie: Nationale
Querschnittsstudie zu den Auswirkun-
gen von sporadischer Einschlusskorper-
myositis (IBM) auf die Lebenssituation
von Betroffenen und deren Umfeld

S. Thiele, M.C. Walter

Das Projekt wird vom Friedrich-Baur-
Institut der Neurologischen Klinik der LMU
Minchen in Zusammenarbeit mit dem
Lehrstuhl fir Medizinmanagement und
Versorgungsforschung (LMV) der Univer-
sitdt Bayreuth durchgefiihrt (aktuell Publi-
kationsphase). Ziel ist die Erhebung der
Krankheitsbelastung innerhalb der Fami-
lien, der medizinischen Versorgung und
Lebensqualitdt von Betroffenen sowie di-
rekten und indirekten Kostenfaktoren. Das
Projekt wurde erfolgreich beendet, Publi-
kationen verdéffentlicht.

Deutsches Charcot-Marie-Tooth
Netzwerk zur Erforschung und Therapie
heredit. Neuropathien (CMT-NET)

M.C. Walter, B. Schlotter-Weigel,

J. Senderek, S. Thiele

Im Zeitraum von 2016-2020 wurde das
CMT-NET durch das BMBF im Rahmen der
"translationsorientierten Verbundvorhaben
im Bereich der Seltenen Erkrankungen®
geférdert, fir 2021 ist die Umwandlung in
einen Verein geplant. Das Netzwerk ist ein
Zusammenschluss von deutschen Kilinik-
arztinnen, Klinikarzten und Wissenschaft,
die auf die Erforschung und Behandlung
von angeborenen Neuropathien speziali-
siert sind. Die interdisziplindre Expertise
wird dabei aus funf Universitatskliniken
(Gottingen, Minster, Minchen, Wirzburg
und Aachen) und dem Max-Planck-Insti-
tut fur Experimentelle Medizin in Géttingen
gestellt.

Das Ziel des Netzwerks mit einzelnen Teil-
projekten ist es, ein tieferes Verstandnis
der Krankheit zu gewinnen und die Trans-
lation neuer wissenschaftlicher Erkennt-
nisse in die Diagnostik und die Therapie
zu ermoglichen. Mittels klinischer Studien
und grundlagenwissenschaftlicher For-
schungsprojekte sowie dem Aufbau von
Biobanken und einem international ver-
knUpften Patientenregister schafft das
CMT-NET die notwendigen Vorausset-
zungen dafur.

Muskeldystrophieforschung
am GroBtiermodell

M. C. Walter, S. Krause, B. Schoser,

in Zusammenarbeit mit E. Wolf und
Mitarbeitende

Die Muskeldystrophie vom Typ Duchenne
(DMD) ist die haufigste erbliche Muskel-
erkrankung im Kindesalter. DMD ist eine
Modellerkrankung fir die groBe Zahl wei-
terer, genetisch und klinisch heterogener
degenerativer Erkrankungen der Musku-
latur. FUr die kausale Therapie von Mus-
keldystrophien wurden in den letzten
Jahren entscheidende Fortschritte erzielt.
Somatische Gentherapieansatze wie ,,Stop
codon read-through® und ,Exon Skipping*“
sind bei DMD bereits in klinischer Anwen-
dung. Die Verbesserung und breitere An-
wendung dieser Verfahren wird dadurch
behindert, dass die bestehenden Tier-
modelle die humane Erkrankung nicht aus-
reichend abbilden — ein haufiges Problem
bei seltenen Erkrankungen und damit einer
der Engpésse bei der Translation experi-
menteller Ansatze in die Klinik. Das inter-
disziplindre Team von Prof. M. C. Walter,
und Prof. E. Wolf generierte DMD-defiziente
Schweine mit der haufigsten humanen Muta-
tion, deren klinisches Erscheinungsbild deut-
lich ndher an dem von DMD-Betroffenen liegt.
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Pathologische Untersuchungen und Pro-
teomstudien der Skelettmuskulatur sowie
des Herzmuskels bestétigten die Ahnlich-
keit der menschlichen Krankheitsmecha-
nismen im Muskeldystrophieschwein mit
einer fortschreitenden Myokardfibrose und
einer erhéhten Expression von Connexin-
43, die bereits im Alter von drei Monaten
mit einer signifikant reduzierten Pumpfunk-
tion (linksventrikularen Auswurffraktion)
einhergeht. Unsere Zuchtkohorte von
DMDA52-Schweinen und die standardi-
sierten Gewebedepots stellen wichtige
Ressourcen fir die Untersuchung von
DMD-Krankheitsmechanismen und fiir die
Entwicklung neuer Behandlungsstrategien
dar.

Grundlagen- und praklinische
Forschung an Morbus Pompe

S. Hintze, P. Meinke, B. Schoser

Die Entwicklung einer Zellkultur-Plattform
fur die Testung neuer Therapieansatze
und erweiterter Grundlagenforschung fur
Morbus Pompe wird durch die Acid Mal-
tase Deficiency Association (AMDA, USA)
gefordert. Weiterhin werden in Kooperati-
on mit mehreren nationalen und interna-
tionalen Forschungsgruppen und Firmen
pathologische Grundlagen und Therapie-
entwicklungen erforscht. Unter anderem
finden Kooperationen mit Amicus Thera-
peutics und Astellas Gene Therapies (bei-
de USA) statt.

Grundlagen- und préklinische
Forschung an myotoner Dystrophie

P. Meinke, S. Hintze, V. Todorow,

B. Schoser

Die Untersuchung pathologischer Mecha-
nismen und die Testung eines neuen, Cas-
pase 13-basierenden Therapieansatzes
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wird von der Deutschen Forschungsge-
meinschaft (DFG) gefordert. Es werden
Zellkulturmodelle sowie ein etabliertes
Tiermodell genutzt, um die Wirksamkeit
des Caspase 13 Ansatzes fiir eine Therapie
zu testen. In nationalen und internationalen
Kooperationen werden weitere Aspekte
der Pathogenese sowie Therapieansatze
erforscht.

Grundlagenforschung an Sarkopenie

P. Meinke, S. Hintze, B. Schoser
Sarkopenie ist ein mit fortschreitendem
Alter zunehmender Abbau von Muskel-
masse und Muskelkraft. In Kooperation
mit der Akutgeriatrie (Prof. Dr. Michael
Drey) werden neuromuskulare Defekte und
betroffene molekulare Mechanismen in
Sarkopenie sowie die Uberlappung zu neu-
romuskularen Erkrankungen untersucht.

Grundlagenforschung an
Emery-Dreifuss Muskeldystrophie

P. Meinke, V. Todorow, S. Hintze,

B. Schoser

Emery-Dreifuss Muskeldystrophie (EDMD)
ist durch Muskelschwéche und -atrophie,
Kontrakturen, und Kardiomyopathie ge-
kennzeichnet. Ursé&chlich sind Mutationen
in verschiedenen Genen, welche Kern-
membranproteine kodieren. In Kooperati-
on mit Prof. Dr. Eric Schirmer (Universitat
Edinburgh, UK) werden die Pathomecha-
nismen, welche zur Auspréagung der Er-
krankung flihren, untersucht.

Humane Myoblasten als Modellsystem
fiir Myopathien

S. Hintze, P. Meinke, B. Schoser
PrimarehumaneMyoblastenkultureneignen
sich sehr gut fir die Untersuchung ver-
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schiedener erkrankungsspezifischer As-
pekte und flr erste Tests von Therapiean-
satzen. Die relativ kurze Lebensdauer die-
ser Zellkulturen ist allerdings limitierend.
Um eine Plattform fiir praklinische For-
schung flr verschiedene Myopathien zu
erzeugen werden entsprechende Kulturen
immortalisiert und anschlieBend charakte-
risiert.

Zellkultur-Modellsysteme
fiir Duchenne-Muskeldystrophie

T. Donandt, S. Hintze, B. Schoser,

P. Meinke, M. C. Walter

Es werden Zellkulturmodelle fir Duchenne-
Muskeldystrophie (DMD) etabliert und
charakterisiert um die Rolle von Dystro-
phin-lsoformen wahrend der Muskeldif-
ferenzierung zu untersuchen und fur pra-
klinische Tests von Therapieanséatzen die
Verwendung von Tiermodellen zu minimieren.

RNA-SpleiBen in verschiedenen
Muskeldystrophien

V. Todorow, S. Hintze, B. Schoser,

P. Meinke

In Muskulatur kommt es zu durch gewebs-
spezifisches RNA-SpleiBen zur Expression
muskelspezifischer Protein-Isoformen. Wir
untersuchen, wie dieser Prozess in ver-
schiedenen Muskelerkrankungen betroffen
ist, und ob eine therapeutische Interven-
tion bei Stérungen mdoglich ist.

Grundlagenforschung an fazio-scapulo-
humeraler Muskeldystrophie Muskel-
dystrophie

V. Todorow, P. Meinke

In Kooperation mit dem Institute of Preci-
sion Medicine der Hochschule Furtwangen
werden spezifische Aspekte der Pathoge-

nese bei fazio-scapulo-humeraler Muskel-
dystrophie (FSHD) untersucht.

CoMPaSS - Computational Models for
new Patients Stratification Strategies of
Neuromuscular Disorders

B. Schoser

EU-Projekt (Horizon 2022)

Workpackage 1.

Im Rahmen des CoMPaSS-NMD-Projekts
werden neuartige und universelle Instru-
mente flr die diagnostische Stratifizierung
von Menschen mit erblichen neuro-musku-
laren Erkrankungen (HNMD) entwickelt, um
personalisierte Behandlungen zu ermdg-
lichen. Multidimensionale HNMD-Daten -
klinische, genetische, histopathologische
und MRT-Daten — werden von klinischen
Zentren in ltalien, Frankreich, Deutsch-
land, Finnland und dem Vereinigten Kénig-
reich im Rahmen des Europaischen
Referenznetzes fir seltene neurologische
Krankheiten bereitgestellt. Computerge-
stlitzte Werkzeuge flr das hochdimensio-
nale Clustering werden im Rahmen eines
untiberwachten Lernansatzes angewandt,
der die interne Struktur der Daten nutzt,
um Gruppen ahnlicher Krankheitsbilder zu
definieren. Mittelwertbildung von Kilassifi-
zierungsmodellen und Integrationstechni-
ken fUr féderierte, vom Lernen inspirierte
Modellbildung und neuartige HNMD-spezi-
fische Deskriptoren fiir histopathologische
Bilder werden implementiert. Die Ubernah-
me dieser multidimensionalen Sichtweise
hat das Potenzial, die Diagnoserate von
HNMD um 30% zu erhdhen und wirksa-
me MaBnahmen der européischen natio-
nalen Gesundheitssysteme zu fordern.
Als Hauptergebnis des Projekts wird die
CoMPaSS-NMD-Atlas-Plattform eine kos-
teneffiziente Kl-basierte Anwendung sein,
die eine prézise klinische Charakterisie-
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rung und Diagnose ermdglicht, wobei die
Daten flr jeden in der Forschungs- und
Gesundheitsgemeinschaft offentlich zu-
ganglich bleiben.

Troponin-T bei neuromuskularen
Erkrankungen

N. N. Garcia-Angarita, M. Arndt,

B. Schoser

Troponine (Tn) sind StruktureiweiBe, die
eine wesentliche Rolle im Rahmen der
Muskelkontraktion spielen und zudem
hochspezifisch fir Muskelzellen sind.
Es gibt drei verschiedene Troponine, die
als Troponin C (TnC; Kalzium-Bindung),
Troponin| (Tnl; inhibitorisch) und Troponin
T (TnT; Tropomyosin-Bindung) bezeichnet
werden.

Sowohl im Herz- als auch im Skelett-
muskel kdénnen unterschiedliche Expres-
sionsmuster von TnT- und Tnl, sogenannte
Isoformen, beobachtet werden. Sowohl fir
TnT als auch fur Tnl gibt es jeweils drei ver-
schiedene Isoformen, die je von den drei
Genen TNNT1-3 bzw. TNNI1-3 gebildet
werden. Es besteht technisch die Moég-
lichkeit klar zwischen Herz- und Skelett-
muskel-Tnl und TnT zu unterscheiden,
was zu einer weit verbreiteten Anwendung
der Werte zum Nachweis von Herzverlet-
zungen geflhrt hat. Kurzlich wurde in Ver-
offentlichungen berichtet, dass kardiales
TnT (cTnT), aber nicht kardiales Tnl (cTnl),
bei einer Vielzahl von Menschen mit neuro-
muskuldren Erkrankungen (NME) ohne
klare (manifeste) ischamische Herzerkran-
kung (Erkrankung der HerzkranzgefaBe)
erhéht war.
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Psychosoziale und physiothera-
peutische Beratung der DGM -
Landesverband Bayern e. V.

A. Deuter, A. Mosbauer, B. Zang, C. Kulla
Die Mitarbeitende der Beratungsstelle
begleiten die Betroffenen und deren Zuge-
horige bei der Krankheitsbewaltigung.

Die psychosoziale Beratung umfasst kon-
krete Hilfestellungen bei personlichen,
beruflichen und sozialen Belastungen.
Schwerpunkte sind Fragen zur Krankheits-
bewdltigung, zurselbstbestimmtenLebens-
gestaltung, leistungsrechtliche Fragen und
die Begleitung in Krisensituationen. Der
Kontakt mit den Ehrenamtlichen konnte
auch personlich wieder intensiviert werden.
2023 haben wir einen Seminartag in Min-
chen angeboten, der gerne angenommen
wurde. Das Ende der Coronapandemie er-
laubte uns wieder Veranstaltungen in Pra-
senz durchzuflhren:

Folgende Veranstaltungen konnten in
Prasenz stattfinden:

e 3. Marz 2023: Kontaktgruppe ALS

3. Juni 2023: Gesprachsrunde fir ALS

Betroffene und Angehérige im Cafe

Scheidplatz, Miinchen

e 7. Oktober 2023: ALS-Gesprachskreis,
Thema 1: Aktuelle Aspekte zu ALS,
Referent: PD Dr. P. Reilich,

e Thema 2: Das Kompetenzzentrum
Barrierefreies Wohnen, Referentin:
V. Cardoso-Ribeiro

e 12. Mai 2023: Veranstaltung flr betrof-
fene Familien mit kongenitalen Myopa-
thien in Zusammenarbeit mit dem ISPZ
der Haunerschen Kinderklinik Minchen

e 7. bis 9. Juli 2023: Segeln mit muskel-
kranken Kindern und deren Familien in
Gmunden am Traunsee,



Jahresberichte der Neuromuskularen Zentren

in Zusammenarbeit mit dem ISPZ der
Haunerschen Kinderklinik

22. Mérz 2023: Tanzprojekt in Zusam-
menarbeit mit Frau Dr. Fock-Nuzel fir
Muskelkranke und ihre Angehdérigen
31. Méarz /18.August 2023: Trauer-
gruppe fir Angehdrige Verstorbener
mit J. Verstl

1. April 2023: Treffen von Myositis
Betroffenen in Zusammenarbeit mit
Herrn SchultheiB

28. April 2023: Treffen fur Mtter

von muskelkranken Jugendlichen

25. Mai 2023: Postpolio Gruppe in
Altotting, Vortrag: ,Weg zur erfolg-
reichen Hilfsmittelversorgung®,
Referentin: C. Kulla

5. August 2023: Patiententag flr
Myotone Dystrophien und Nichtdystro-
phische Myotonien in Zusammenarbeit
mit Herrn Prof. Schoser vom Friedrich-
Baur-Institut

7. August 2023: Veranstaltung seltene
Erkrankungen in Hallbergmoos

28. Oktober 2023: Kontaktgruppe
Ingolstadt mit Marianne Ullrich,
Thema: ,,Offene Fragerunde®

10. bis 12. November 2023: Wochen-
endseminar fur erwachsene Muskel-
kranke und ihre Zugehdrigen.
Thema:,,Kdrperlich und geistig zur
Ruhe kommen*

Die Physiotherapie unterstitzt Betroffene
darin, geeignete Therapiemdglichkeiten
zu finden, um das motorische und funk-
tionelle Potential besser ausschdpfen zu
kénnen und Einschréankungen auszuglei-
chen. Darlber hinaus koénnen Mitarbei-
tende niedergelassener Praxen fachlich
unterstiitzt werden. Haufige Themen, ne-
ben der physiotherapeutischen Beratung,
sind Auswahl und Anwendung von Hilfs-
mitteln. Die zahlreichen Anfragen zeigen,

wie wichtig dieses Beratungsangebot fiir
die Betroffenen ist. Da die Kostentragen-
den in der Regel die Wirtschaftlichkeit in
den Vordergrund stellen, gestaltet sich im
Versorgungsprozess die individuelle und
bedarfsgerechte Patientenversorgung oft
schwierig und langwierig. Auch dabei wer-
den die Betroffenen unterstiitzt und begleitet.

Publikationen der Arbeitsgruppe Schoser

1. Efficacy and Safety of Avalglucosidase Alfa in
Patients With Late-Onset Pompe Disease After 97
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2023 Jun 1;80(6):558-567. doi: 10.1001/jamaneu-
rol.2023.0552. PMID: 37036722

2. Editorial: Framing artificial intelligence to neu-
romuscular disorders. Schoser B. Curr Opin
Neurol. 2023 Oct 1;36(5):424-426. doi: 10.1097/
WCO.0000000000001190. PMID: 37678338

3. [Molecular therapies: present and future in
neuromuscular diseases]. Ziegler A, Walter MC,
Schoser B. Nervenarzt. 2023 Jun;94(6):473-487.
doi: 10.1007/s00115-023-01495-3. Epub 2023 May
23. PMID: 37221259

4. Reply: An epigenetic basis for genetic antici-
pation in facioscapulohumeral muscular dystro-
phy type 1. Erdmann H, Scharf F, Hallermayr A,
Barseghyan H, Walter MC, Holinski-Feder E,
Schoser B, Abicht A. Brain. 2023 Dec
1;146(12):e111-e114. doi: 10.1093/brain/awad216.
PMID: 37348868
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5. The current clinical perception of myotonic dys-
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WCO.0000000000001186.PMID: 37639480 Review.

6. Nuclear Small Dystrophin Isoforms during Muscle
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C, Pawlitzki M, Réuber S, Dobelmann V, Cengiz D,
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745. doi: 10.1007/s00401-023-02637-2. PMID:
37773216

10. Telemedicine in Neuromuscular Diseases During
Covid-19 Pandemic: ERN-NMD European Survey.
El-Hassar L, Amara A, Sanson B, Lacatus O, Amir
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Rodolico C, Primiano G, Trojsi F, Filosto M, Mongini
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MJ, Leonardis L, Tournev IL, Osorio AN, Olivé M,
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PMID: 36373291

11. Metabolic, fibrotic and splicing pathways are all
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Webb S, Schoser B, Meinke P, Schirmer EC. Hum
Mol Genet. 2023 Mar 6;32(6):1010-1031. doi:
10.1093/hmg/ddac264. PMID: 36282542
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S, Sgobbi Souza PV, Venugopalan V, Hanna MG,
Dimachkie MM, Machado PM; Neuromuscular
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2023 Feb;30(2):399-412. doi: 10.1111/ene.15613.
PMID: 36303290
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15. Nuclear envelope transmembrane proteins in-
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21. Morphological and molecular comparison of HI-
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23. Guideline "Motor neuron diseases" of the Ger-
man Society of Neurology (Deutsche Gesellschaft
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Hecht M, Hermann A, Jesse S, Lingor P, Léscher W,
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49. Improvements in Walking Distance during Nu-
sinersen Treatment - A Prospective 3-year SMArt-
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Dornbrack K, Tassoni A, Wenzel F, Stein S, Vogt S,
Zoller D, Bernert G, Hagenacker T, Schara-Schmidt
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M, Baumgartner M, Becker B, Flotats-Bastardas M,
Friese J, Gunther R, Hahn A, Kipper H, Johannsen
J, Kamm C, Koch JC, Koéhler C, Kolbel H, Kolz-
ter K, von Moers A, Naegel S, Neuwirth C, Petri
S, Rddiger A, Schimmel M, Schrank B, Schreiber
G, Smitka M, Stadler C, Steiner E, Stégmann E,
Trollmann R, Tirk M, Weiler M, Stoltenburg C, Wil-
lichowsky E, Zeller D, Ziegler A, Lochmiller H, Kir-
schner J; SMArtCARE study group. J Neuromuscul
Dis. 2023;10(1):29-40. doi: 10.3233/JND-221600.
PMID: 36565133

50. Areas of improvement in the medical care of
SMA: evidence from a nationwide patient registry in
Germany. Leibrock B, Landfeldt E, Hussong J, Huel-
le T, Mattheus H, Thiele S, Walter MC, Zemlin M,
Moehler E, Dillman U, Abner S, Flotats-Bastardas
M. Orphanet J Rare Dis. 2023 Feb 21;18(1):32. doi:
10.1186/s13023-023-02639-z. PMID: 36810103

51. Systemic deletion of DMD exon 51 rescues cli-
nically severe Duchenne muscular dystrophy in a
pig model lacking DMD exon 52. Stirm M, Shashi-
kadze B, Blutke A, Kemter E, Lange A, Stockl JB,
Jaudas F, Laane L, Kurome M, KeBler B, Zakhart-
chenko V, Béhr A, Klymiuk N, Nagashima H, Walter
MC, Wurst W, Kupatt C, Frohlich T, Wolf E. Proc Natl
Acad Sci U S A. 2023 Jul 18;120(29):e2301250120.
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52. Patient-Reported Health-Related Quality of Life,
Anxiety and Depression in Patients with Inclusion
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53. Closing the Gap - Detection of 5g-Spinal Mus-
cular Atrophy by Short-Read Next-Generation Se-
quencing and Unexpected Results in a Diagnostic
Patient Cohort. Kleinle S, Scholz V, Benet-Pagés
A, Wohlfrom T, Gehling S, Scharf F, Rost S, Prott
EC, Grinzinger S, Hotter A, Haug V, Niemeier S,
Wiethoff-Ubrig L, Hagenacker T, Goldhahn K, von
Moers A, Walter MC, Reilich P, Eggermann K, Kraft
F, Kurth I, Erdmann H, Holinski-Feder E, Neuhann T,
Abicht A. J Neuromuscul Dis. 2023;10(5):835-846.
doi: 10.3233/JND-221668. PMID: 37424474
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Walter MC, Nagels KH. Health Qual Life Outcomes.
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1895-4101. Epub 2022 Sep 21. PMID: 36130613
German.

Flir das NMZ Bayern-Sad
Prof. Maggie C. Walter
Dezember 2023
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Neuromuskulares Zentrum Berlin

Sprecherin des Neuromuskuladren
Zentrums: Prof. Dr. Simone Spuler
Hochschulambulanz fiir Muskelkrankheiten
der Charité

Experimental and Clinical Research Center
Charité Campus Buch

Lindenberger Weg 80, 13125 Berlin
myologie@charite.de

T 030 450 540507, F 030 450 540907

Stellvertretende Sprecherin:

PD Dr. Katja von Au

Sozialpadiatrisches Zentrum

Vivantes  Klinikum im  Friedrichshain,
Klinik fiir Kinder- und Jugendmedizin
Landsberger Allee 49, 10249 Berlin
katja.vonau@vivantes.de

T 030 130 231545, F 030 130 232077

Ambulanzen Charité Campus Buch
und Campus Mitte

Leiter der Ambulanzen:

Prof. Dr. Simone Spuler,

PD Dr. Katrin Hahn,

Prof. Dr. Markus Schiilke,

Prof. Dr. Werner Stenzel

Neuromuskular Erkrankte werden an allen
Standorten der Charité — Universitatsmedi-
zin behandelt.

Charité Campus Buch:

Prof. Dr. Simone Spuler

Leitung Muskelsprechstunde der Hoch-
schulambulanz fir Muskelkrankheiten der
Charité, Experimental and Clinical Rese-
arch Center, Neurologie

Mitarbeitende: Dr. Elisabetta Gazzerro,
Dr. Verena Schéwel-Wolf
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Charité Campus Mitte:

PD Dr. Katrin Hahn

Leitung Muskelsprechstunde und Amyloi-
dosesprechstunde Neurologie, Sprecherin
Amyloidosis Center Charité Berlin (ACCB);
Mitarbeiter: Dr. Felix Kleefeld,

Dr. Agata Mossakowski, Dr. Helena Pernice
Prof. Dr. Werner Stenzel: Institut fiir Neuro-
pathologie; Prof. Dr. Dr. Hans-Hilmar Gébel

Charité Campus Virchow Klinikum:

Prof. Dr. Markus Schlilke:

Neuropédiatrie, Schwerpunkt Diagnostik
und Behandlung von Mitochondriopathien.

Die Hochschulambulanz fir Muskeler-
krankungen Campus Charité Mitte pro-
fitiert insbesondere von ihrem zentralen
Standort und ihrer Vernetzung mit anderen
Ambulanzen und Instituten innerhalb und
auBerhalb der Charité. Wir kdnnen daher
den Bertoffenen das gesamte Spektrum
moderner neurologischer Diagnostik an-
bieten. Wir arbeiten in enger Interdiszi-
plinaritat in Kooperationspartnerschaft
(Institut far Neuropathologie, Klinik fur
Kardiologie, Pneumologie, Orthopadie,
Rheumatologie, Dermatologie und Neuro-
padiatrie) und anderen Spezialinstituten
(zum Beispiel Institut fir medizinische Ge-
netik). Die Patientenfalle werden regelma-
Big im Rahmen der neuropathologischen
und humangenetischen Fallkonferenz in-
terdisziplinar diskutiert. Fir komplexe Dia-
gnostik oder (Infusions)-therapien kénnen
unsere Patienten und Patientinnen statio-
nar auf unsere neurologischen Normalsta-
tionen am Campus Mitte und Steglitz auf-
genommen werden.

Klinische Schwerpunkte der Sprechstunde
sind insbesondere Myositiden und heredi-
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tare Myopathien/Muskeldystrophien, wir
sehen und diagnostizieren jedoch das ge-
samte Spektrum neuromuskularer Erkran-
kungen. Die Sprechstunde findet derzeit
einmal wdchentlich nach Voranmeldung
und fachérztlicher Uberweisung statt.

Zu unseren Forschungsschwerpunkten
z&hlen die Charakterisierung von Mecha-
nismen muskularer Erkrankungen, die
translationale Erforschung neuer Thera-
piestrategien in myofibrillaren Myopathien
sowie Untersuchungen zur Pathophysiolo-
gie und Klassifizierung von Myositiden mit
einem Schwerpunkt auf der sporadischen
Einschlusskdrpermyositis und immun-
vermittelten nekrotisierenden Myopathie
(IMNM).

Unsere externen Kooperationen unter
anderem mit der University of California,
Davis und Berkeley, Weill Cornell Medical
College sowie dem Leibniz-Institut fir Ana-
lytische Wissenschaften (ISAS Dortmund).

Am Institut fir Neuropathologie besteht
ein Fokus auf der diagnostischen und
wissenschaftlichen Untersuchung von Be-
troffenen/Muskelproben mit samtlichen
erworbenen und genetisch basierten Mus-
kelerkrankungen mit dem Schwerpunk auf
seltenen Erkrankungen. Es besteht eine
enge Kooperation mit lokalen und institu-
tionell verankerten genetischen Patienten
und Patientinnen Instituten sowie mit den
anderen beteiligten Kliniken und Instituten
(u.a. Neurologie, Neuropadiatrie, Rheuma-
tologie, péadiatrische Rheumatologie, Der-
matologie, Pulmonologie, etc.)

Ambulanz fiir ALS, SMA und andere
Motoneuronerkrankungen Charité Berlin

Leitung der Ambulanz:

Prof. Dr. Thomas Meyer, Dr. André Maier
Die Ambulanz fir ALS, SMA und andere
Motoneuronerkrankungen ist eine Einrich-
tung der spezialisierten Behandlung ge-
maB §116b SGB V, an der mehr als 800
Menschen mit Motoneuronerkrankungen
versorgt werden (Schwerpunkt ALS, SMA,
spastische Spinalparalyse, CMT). Im Mit-
telpunkt steht die Erstellung und Reali-
sierung eines individuellen Behandlungs-
konzeptes einschlieBlich der Teilnahme an
klinischen Studien und einem digital-unter-
stltzten Versorgungsmanagement (lang-
jahrige Ambulanzpartner-Plattform).

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

einmal pro Monat (letzter Freitag im Monat
um 11 Uhr) Neuropathologisch-neuropé-
diatrische Konferenz

Kontakt Prof. M. Schiilke
markus.schilke@charite.de

Die ALS-Ambulanzist die Veranstalterin des
~ALS-Tages an der Charité“ — einer Infor-
mationsveranstaltung fir Betroffene und
Angehdrige.

Fallkonferenzen

(eine Teilnahmeistnach Anmeldungauch fir
externe Kolleginnen und Kollegen mdglich)
In 14-d Rhythmus mittwochs 12 Uhr Neu-
ropathologisch-neurologisch/rheumatolo-
gische Fallkonferenz

Kontakt Prof. W. Stenzel
werner.stenzel@charite.de

Amyloidose Fallkonferenz, wéchentlich mitt-
wochs 14 Uhr (interdisziplinar Neurologie,
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Kardiologie, Nephrologie, Hamatologie, Ga-
stroenterologie, Nuklearmedizin, Radiologie)
Kontakt: PD Dr. K. Hahn
katrin.hahn@charite.de

Fabry Fallkonferenz, erster Mittwoch im
Monat 14.30 Uhr (interdisziplindr Neurolo-
gie, Kardiologie, Nephrologie, Hamatolo-
gie, Gastroenterologie, Radiologie)
Kontakt: PD Dr. K. Hahn
katrin.hahn@charite.de

Netzwerkbeteiligungen

Myositis Netz

Leitung Prof. W. Stenzel,

Prof. J. Schmidt (DGM)

e | GMD-Diagnosegruppe (DGM)

e \ersorgungs- und Forschungsnetzwerk
~Ambulanzpartner®

e Forschungsnetzwerk ,MND-Net*

Teilnahme an und Leitung von
klinischen Studien (Auswahl)

e Prof. Dr. S. Spuler: MuST (lIT, Sponsor
Charité), Finanzierung durch BMBF und
EKFS, bASKet (lIT, Sponsor Charité),
Finanzierung durch Helmholtz-Gesell-
schaft und EFfK (Springer)

e PD Dr. K. Hahn amyloidosis-center.
charite.de/forschung/

Kooperationen und Férderungen

e Medizinpolitische Gremienaktivitét
(DGM, European Neuromuscular
Centres; ENMC und World Muscle
Society)

e DGM Forschungsforderung:

(Dr. Felix Kleefeld & Prof. W. Stenzel,
Prof U. Schara & Prof. W. Stenzel)

e BIH clinical fellow (PD Dr. K. Hahn),

BIH clinician scientist (Dr. A. Mossakowski
& PD Dr. K. Hahn)
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Forschungsaktivitaten, Forderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

An der ALS-Ambulanz wurden sechs kli-
nische Studien fir neue Medikamente
und Behandlungskonzepte durchgefiihrt.
Weiterhin wird ein genetisches Screening-
Programm (bisher Rekrutierung von 650
Betroffenen), Teilnahme an einem Neuro-
filament-Biomarker-Programm (Analyse
von 1.900 Betroffenen seit 2020) und ver-
schiedenen Forschungsprojekten und der
LALS-App*“ angeboten (Teilnahme von 970
Betroffenen). Diese Vorhaben werden im
Verbund mit zahlreichen NMZ in Deutsch-
land unter Leitung der ALS-Ambulanz
durchgefiihrt. Es besteht eine Zusammen-
arbeit mit der ALS-Diagnosegruppe der
DGM.

Prof. Dr. Meyer ist Herausgeber des ALS-
Podcast, der seit Mai 2021 ca. 975 Abon-
nenten auf YouTube gewonnen hat. Die
Folge ,Varianten und besondere Verlaufe
der ALS" hat 3890 Aufrufe erreicht.

www.youtube.com/playlist?list-
=PLtI2xKTDdVgkT95r2RngRxi_VAdsJn-
NUXx

Muskelsprechstunde der Kinderklinik
der DRK Kiliniken Berlin Westend

Leitung: PD Dr. Arpad von Moers,
Mitarbeiter: Dr. Klaus Goldhahn,

Dr. Lea Seeberger, Dr. Manuela Theophil
Der Standort DRK Kliniken Berlin Westend
ist Teil des neuropéadiatrischen Angebots
im NMZ Berlin. Es werden samtliche neu-
ropadiatrische neuromuskulare Erkrankun-
gen diagnostiziert, Schwerpunkt Duchen-
ne MD, kongenitale Myopathien. Es ist
ein Zentrum flr die Therapie der Spina-
len Muskelatrophie (u.a. Behandlung von



Jahresberichte der Neuromuskularen Zentren

~Screening-Patientinnen und -Patienten, alle
Therapieformen). Sprechstunden: Montag
9 bis 13 Uhr, Dienstag 9 bis 12 Uhr (Diag-
nostik), Donnerstag 10 bis13 Uhr, Freitag
9 bis 13 Uhr, Termine auch nach Verein-
barung, insbesondere Gesprachstermin

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Kooperationen mit der DGM bzw. dem zu-
sténdigen Landesverband bzw. den Dia-
gnosegruppen. M. Theophil, K. Goldhahn
und A.v. Moers haben an Fortbildungs-
veranstaltungen/Gesprachskreisen teilge-
nommen.

Netzwerkbeteiligungen

MD-Net; SMArtCARE; evtl. COL6-asso-
Ziierte Erkrankungen

Forschung

SMArCARE, Einzelprojekte zusammen mit
der Neuropathologie Charité

Sonstige Aktivitaten

Berliner Transitionsprogramm (bundesweit)
Kinderschutz-Hotline (bundesweit, Koope-
ration mit den Universitaten Ulm, Freiburg,
HH-Eppendorf)

Muskelsprechstunde des Sozialpadiatri-
schen Zentrums der Charité Berlin

Leitung der Sprechstunde:

Dr. Claudia Weil,

Mitarbeiter: Dr. Corinna Stoltenburg,

Dr. Joanna Schneider, Dr. Annette Georgi,
Dr. Alexandra Wagner, Dr. Lisa Bitzan,

Dr. Amira Abo Houf

Am SPZ der Charité Campus Virchow Kili-
nikum werden sédmtliche neuropadiatrische
neuromuskulare Erkrankungen diagnosti-
ziert, Schwerpunkt DMD, CMS, MG, Myo-
pathien, HMSM. Es ist ein Zentrum fir die
Therapie der Spinalen Muskelatrophie (u.a.
Behandlung von ,Screening-Patientinnen
und -Patienten®, alle Therapieformen).

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Vortrdge zu neuromuskuldren Themen bei
DGM-, NDGKJ-, DGKJ- und GNP-Jahres-
kongressen

Teilnahme an und Leitung von klinischen
Studien

¢ SMArtCARE-Registerstudie,
Translarna-Registerstudie,

e ESSENCE-Studie (Exon skipping
flir Exons 45/53 bei DMD), MIS510N-
Studie (Exon 51)

¢ RESPOND-Studie (Nusinersen nach
Gentherapie), Integrate ATMP-App-
Entwicklung

e ADAPT JR (Phase II/lll-Studie zur
Sicherheit und Wirksamkeit von
Efgartigimod bei Kindern mit
Generalisierter Myasthenia gravis)

Muskelsprechstunde des Sozialpadiatri-
schen Zentrums des Vivantes Klinikums
im Friedrichshain

Leitung: PD Dr. Katja von Au,

Mitarbeiter: Dr. Anja Mundhenk,

Dr. Bjérn Schweiger

Der Standort am Klinikum im Friedrichs-
hain ist ein weiteres Teil des neuropad-
iatrischen Angebotes im NMZ Berlin. Es
werden samtliche neuropé&diatrische neu-
romuskulédre Erkrankungen diagnostiziert,
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Schwerpunkt DMD, SMA, Myopathien,
congenitale Muskeldystrophien.

Kooperationen und sonstige Aktivitaten

Es bestehen enge Kooperationen mit den
Muskelsprechstunden am DRK-Klinikum
Westend und der Charité sowie mit dem
zustandigen Landesverband (Fr. Reitzig).

Fur die spinale Muskelatrophie wird an
unserem SPZ die Therapie mit Risdiplam
angeboten.

Fr. Dr. von Au ist Mitglied des Arbeitskrei-
ses Therapien der DGM.

Publikationen Berlin 2023 (Auswahl)

1. Improvements in Walking Distance during Nu-
sinersen Treatment - A Prospective 3-year SMArt-
CARE Registry Study. Pechmann A, Behrens M,
Dornbrack K, Tassoni A, Wenzel F, Stein S, Vogt S,
Zoller D, Bernert G, Hagenacker T et al. Journal of
Neuromuscular Diseases 2023; 2214-3602

2. Effect of nusinersen on motor, respiratory and
bulbar function in early-onset spinal muscular atro-
phy. Pechmann A, Behrens M, Dérnbrack K, Tassoni
A, Stein S, Vogt S, Zéller D, Bernert G, Hagenacker
T, Schara-Schmidt U, Schwersenz |, Walter MC,
Baumann M, Baumgartner M, Deschauer M, Eisen-
kolbl A, Flotats-Bastardas M, Hahn A, Horber V, Hu-
sain RA, lllsinger S, Johannsen J, Kéhler C, Kdlbel
H, Muller M, von Moers A, Schlachter K, Schreiber
G, Schwartz O, Smitka M, Steiner E, Stégmann
E, Trollmann R, Vill K, Wei8 C, Wiegand G, Ziegler
A, Lochmiiller H, Kirschner J; SMArCARE study
group. Brain. 2023; 13;146(2):668-677

3. Newbornscreening SMA - From Pilot Project
to Nationwide Screening in Germany. Muller-

Felber, W., Blaschek, A., Schwartz, O., Glaser, D.

54

Nennstiel, U., Brockow, I., Wirth, B., Burggraf, S.,
Rdéschinger, W., Becker, M., Durner, J., Eggermann,
K., Kélbel, H., Miiller, C., Hannibal, I., Olgemdller,
B., Schara, U., von Moers, A et al. J Neuromuscul
Dis. 2023; 10:55-65

4. Paradoxical increase of neurofilaments in SMA
patients treated with onasemnogene abeparvo-
vec-xioi. Flotats-Bastardas M, Bitzan L, Grell C,
Martakis K, Winter B, Zemlin M, Wurster CD, Uzelac
Z, WeiB C, Hahn A. 13 Dec 2023; DOI: 10.2289/
fneur.2023.1269406

5. Safety and efficacy of tamoxifen in boys with
Duchenne muscular dystrophy (TAMDMD): a mul-
ticentre, randomised, double-blind, placebo-con-
trolled, phase 3 trial.Henzi BC, Schmidt S, Nagy
S, Rubino-Nacht D, Schaedelin S, Putananickal
N, Stimpson G; North Star Consortium; Amthor H,
Childs AM, Deconinck N, de Groot I, Horrocks I,
Houwen-van Opstal S, Laugel V, Lopez Lobato M,
Madruga Garrido M, Nascimento Osorio A, Schara-
Schmidt U, Spinty S, von Moers A, Lawrence F,
Hafner P, Dorchies OM, Fischer D. Lancet Neurol.
2023; 22:890-899

6. Closing the Gap — Detection of 5g-Spinal Mus-
cular Atrophy by Short-Read Next-Generation Se-
quencing and Unexpected Results in a Diagnostic
Patient Cohort. Kleinle S, Scholz V, Benet-Pagés
A, Wohlfrom T, Gehling S, Scharf F, Rost S, Prott
EC, Grinzinger S, Hotter A, Haug V, Niemeier S,
Wiethoff-Ubrig L, Hagenacker T, Goldhahn K, von
Moers A, Walter MC, Reilich P, Eggermann K, Kraft
F, Kurth I, Erdmann H, Holinski-Feder E, Neuhann
T, Abicht A. J Neuromuscul Dis. 2023; 10:835-846

7. Whole-Genome Sequencing Identified New
Structural Variations in the DMD Gene That Cause
Duchenne Muscular Dystrophy in Two Girls. Pluta
N, von Moers A, Pechmann A, Stenzel W, Goebel
HH, Atlan D, Wolf B, Nanda |, Zaum AK, Rost S. Int
J Mol Sci. 2023; 24:13567
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8. Disintegration of the NuRD Complex in Primary
Human Muscle Stem Cells in Critical lliness Myopa-
thy. Schneider J, Sundaravinayagam D, Blume A,
Marg A, Grunwald S, Metzler E, Escobar H, Muthel
S, Wang H, Wollersheim T, Weber-Carstens S, Aka-
lin A, Di Virgilio M, Tursun B, Spuler S. Int J Mol Sci.
2023; 24:2772

9. Cas9-induced single cut enables highly efficient
and template-free repair of a muscular dystrophy
causing founder mutation. Mithel S, Marg A, Ignak
B, Kieshauer J, Escobar H, Stadelmann C, Spuler
S. Mol Ther Nucleic Acids. 2023; 5;31:494-511

10. Development and systematic evaluation of de-
cellularization protocols in different application mo-
dels for diaphragmatic tissue engineering. Andreas
MN, Boehm AK, Tang P, Moosburner S, Klein O,
Daneshgar A, GaBner JMGV, Raschzok N, Hade-
rer L, Wulsten D, Ruckert JC, Spuler S, Pratschke
J, Sauer IM, Hillebrandt KH. Biomater Adv. 2023;
153:213493

11. "suMus," a novel digital system for arm mo-
vement metrics and muscle energy expenditure.
Gerhalter T, Mller C, Maron E, Thielen M, Schatzl
T, Mahler A, Schitte T, Boschmann M, Herz-
er R, Spuler S, Gazzerro E. Front Physiol. 2023;
26;14:1057592

12. Beyond vacuolar pathology: Multiomic profiling
of Danon disease reveals dysfunctional mitochon-
drial homeostasis. Kleefeld F, Hentschel A, von
Moers A, Hahn K, Horvath R, Goebel HH, Preusse
C, Schallner J, Schuelke M, Roos A, Stenzel W.
Neuropathol Appl Neurobiol. 2023; 49:e12920

13. Editorial: Inflammatory muscle diseases: an up-
date. Tanboon J, Needham M, Mozaffar T, Stenzel
W, Nishino I. Front Neurol. 2023; 8;14:1259275

14. Josef Godwin Greenfield as a myopathologist
and his myopathological legacy. Goebel HH, Stenzel
W. Neuromuscul Disord. 2023; 33:882-883

15. Autoantibody detection by a live cell-based
assay in conventionally antibody-tested triple se-
ronegative Myasthenia gravis. Hoffmann S, Waters
P, Jacobson L, Schuelke M, Stenzel W, Ruck T,
Lehnerer S, Stascheit F, PreuBe C, Meisel A. Neuro-
muscul Disord. 2023; 33:139-144

16. Senescent fibro-adipogenic progenitors are po-
tential drivers of pathology in inclusion body myo-
sitis. Nelke C, Schroeter CB, Theissen L, Preusse
C, Pawlitzki M, R&auber S, Dobelmann V, Cengiz D,
Kleefeld F, Roos A, Schoser B, Brunn A, Neuen-
Jacob E, Zschlintzsch J, Meuth SG, Stenzel W,
Ruck T. Acta Neuropathol. 2023 ;146:725-745

17. Dystrophin myonuclear domain restoration
governs treatment efficacy in dystrophic muscle.
Morin A, Stantzou A, Petrova ON, Hildyard J, Ten-
sorer T, Matouk M, Petkova MV, Richard |, Manoliu
T, Goyenvalle A, Falcone S, Schuelke M, Laplace-
Builhé C, Piercy RJ, Garcia L, Amthor H. Proc Natl
Acad Sci U S A. 2023; 120:2206324120

18. Buchbeitrag: Neuropadiatrie (UNI-MED Science),
Kaptitel 19: Neuromuskulére Erkrankungen Heraus-
geber: UNI-MED; 6., neubearb. Edition (17. Oktober
2023) Gebundene Ausgabe : 928 Seiten, ISBN-10 :
3837416550, ISBN-13 : 978-3837416558
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Neuromuskuléares Zentrum Brandenburg

Sprecher NMZ und Klinik:

Dr. Albert Griiger

Klinik fiir Neurologie mit Krankenhaus-
ambulanz fir neuromuskulére
Erkrankungen

Oderberger Stra3e 8, 16225 Eberswalde

Stellv. Sprecher:

Prof. Dr. Jens Schmidt

Immanuel Klinik Ridersdorf
Universitétsklinikum der Medizinischen
Hochschule Brandenburg

15562 Riidersdorf bei Berlin

Allgemeine Beschreibung des NMZ /
Struktur und beteiligte Institutionen

Das neuromuskuldre Zentrum im Land
Brandenburg nimmt unverandert die Auf-
gabe wahr, in Zusammenarbeit mit der
Deutschen Gesellschaft fir Muskelkranke
e. V. eine méglichst flaichendeckende, best-
maoglich erreichbare und gleichsam qua-
litativ hochwertige Versorgung von Pati-
ent:innen mit neuromuskuldren Erkran-
kungen sicher zu stellen. Im Jahr 2023
konnte dementsprechend eine weiterge-
hende Verstérkung des Zentrums erzielt
werden.

Ein zentrales Element der Zusammenarbeit
stellen die monatlichen Zentrumssitzungen
dar, die neben organisatorischen Inhalten
vor allem als neuromuskuldre Fortbildun-
gen fungieren, die durch die Landesarz-
tekammer jeweils zertifiziert werden. Es
werden Fachvortrdge von Teilnehmenden
des eigenen neuromuskuldren Zentrums
ebenso wie von externen Referent:innen
gehalten. Einen wichtigen Anteil an der Sit-
zung stellen die interdisziplinaren Fallvor-
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stellungen dar, die nicht nur dazu dienen,
den Betroffenen bestmdgliche Beratung
und Behandlung zukommen zu lassen,
sondern auch einen wichtigen Beitrag zur
Fortbildung und Qualitédtskontrolle zu lie-
fern. An der Zentrumssitzung nimmt regel-
maBig eine Vertretung des Landesverban-
des der DGM teil.

Am Standort Ridersdorf wurde in 2023
ein Forschungslabor weiter eingerichtet,
sodass auch die Aufarbeitung von dia-
gnostischen Muskel- und Nervenbiopsi-
en erfolgen kann. Somit kdnnen Uber das
Zentrum fUr neuromuskulare Erkrankungen
Ostbrandenburg (ZENOB; zenob.immanu-
el.de) ambulante Biopsien vollumfanglich
angeboten werden.

Es haben im Rahmen der universitar-neu-
rologischen Fortbildungsveranstaltung der
MHB mehrere Vortrage zu neuromuskula-
ren Erkrankungen stattgefunden wie zum
Beispiel zur Myositis und CIDP. Mehrere
Referierende des NMZ Brandenburg ha-
ben dartber hinaus an verschiedenen arzt-
lichen Fortbildungsveranstaltungen und
Beitrdgen zu Qualitatszirkeln aktiv mitge-
wirkt, u.a. zu Polyneuropathien, Myas-
thenie, CIDP, Myositis und Neuropa-
thie. Hierbei wurden insbesondere auch
Beitrage fir die DGM und andere Patien-
tenselbsthilfegruppen referiert. Eine be-
sondere Veranstaltung hat am 13. Mai 2023
stattgefunden mit einem neuromuskularen
Symposium in Ridersdorf, an dem sich
neuromuskulare Expertise aus der Region
aktiv beteiligt hat.

Am Fachklinikum Brandenburg in Branden-
burg an der Havel hat Frau Dr. Hofmann-
Shen die Leitung der Neurologie Gibernommen
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und wird im neuromuskuléren Bereich das
dort bereits zuvor gut etablierte Angebot
im neuromuskularen Zentrum fortflihren.

Die Versorgung von Kindern und Jugend-
lichen mit Neuromuskuléaren Erkrankungen
erfolgt unverandert durch Fachérztinnen
und Fachérzte mit Schwerpunkt Kinder-
neurologie und Uber multiprofessionelle
Versorgungsangebote der vier sozialpadia-
trischen Zentren im Land Brandenburg.
Hier erfolgt neben einer hochspezialisierten
arztlichen Versorgung eine fachspezifische
genetische Abklarung und leitliniengerech-
te Betreuung der Kinder und Jugendlichen
im Alter von 0 bis18 Jahren. Die Etablie-
rung von Transitionssprechstunden im
Rahmen der MHB Standorte und daruber
hinaus wird angestrebt.

In der Kilinik fir Internistische Rheumato-
logie, Osteologie und spezielle Schmerz-
therapie (Chefarztin Dr. Gabriele Zeidler),
Johanniter Krankenhaus Treuenbrietzen,
werden schwerpunktmaBig entziindliche
Myopathien behandelt, bei denen eine
rheumatische Genese mdglich ist. Hier
stehen insbesondere bei Nierenbeteiligung
auch eine weiterfihrende nephrologische
Diagnostik und Dialysemdglichkeiten zur
Verfigung. Die differenzierte Abklarung
und Therapie einer potentiellen Lungen-
beteiligung erfolgt in Kooperation mit der
Pneumologischen Klinik des Hauses (Chef-
arzt Dr. Konrad Wetzer), die seit 2023 unter
anderem auch als Weaningzentrum zertifi-
Ziert ist.

Fir den Bereich entzlindlicher Muskeler-
krankungen (Myositis) sind neben dem
Johanniter-Krankenhaus in Treuenbrietzen
mehrere Kliniken bzw. Praxen in Branden-

burg an der Havel, Berlin-Buch und Buckow
mit fundierter rheumatologischer Expertise
in diesem Bereich hinzugekommen. Hier-
durch wird dem erweiterten Bedarf und
den Mdoglichkeiten neuer Therapieformen
und aktueller klinischer Studien entspre-
chend Rechnung getragen.
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Wie in den friheren Jahren, so standen
auch im Jahr 2023 die umfassende medi-
zinische Diagnostik und Therapie neuro-
muskulérer Erkrankungen im Mittelpunkt
unserer Tatigkeit. Das Zentrum besteht
aus mehreren Arbeitsgruppen aus arztli-
chen und therapeutischen Mitarbeitenden.
Die Leitung des Muskelzentrums Freiburg
hat Frau PD Dr. Astrid Pechmann (Klinik fir
Neuropédiatrie und Muskelerkrankungen),
Stellvertreter ist Herr Dr. Johann Lambeck
(Klinik far Neurologie und Neurophysiolo-
gie).

Klinik fiir Neuropadiatrie und
Muskelerkrankungen am Zentrum
fiir Kinder- und Jugendmedizin

Arztlicher Direktor: Prof. Dr. J. Kirschner

In der Muskelsprechstunde werden
muskelkranke Kinder und Jugendliche
von éarztlichem und physiotherapeuti-
schem Fachpersonal betreut. Hier er-
folgen regelmaBige neuropédiatrische
Verlaufskontrollen, zudem werden die

kardiologischen, pneumologischen, ortho-
padischen und radiologischen Untersu-
chungen und gegebenenfalls erforderliche
stationdre Aufenthalte organisiert. Das So-
zialpadiatrische Zentrum der Klinik ist mit
seinen sozialpadagogischen und psycho-
logischen Mitarbeitenden ebenfalls in die
Patientenbetreuung integriert. Mittelpunkt
bei der Patientinnen- und Patientenbetreu-
ung ist die interdisziplindre Beratung und
Therapie mit den wissenschaftlich neues-
ten Behandlungsverfahren, gestitzt auf die
langjahrige Erfahrung der Abteilung. Der-
zeit betreuen Frau Dr. PD Astrid Pechmann
und Herr PD Dr. Nikolai Jung etwa 500 Be-
troffenen im Rahmen der Muskelsprech-
stunde. Falls bei Kindern und Jugendlichen
eine Heimbeatmung erforderlich ist, erfolgt
dies in enger Zusammenarbeit mit den ent-
sprechenden Fachkollegen (Prof. Dr. Hans
Fuchs, Dr. Lennart Gunst) innerhalb der
Kinderklinik.

Seit Dezember 2016 ist Freiburg als eu-
ropdisches Referenzzentrum flir Muske-
lerkrankungen ausgewiesen. Aktuelle
Informationen kénnen im Internet abgeru-
fen werden (www.euro-nmd.eu). Im Rah-
men dieses Netzwerk koordiniert Freiburg
auch den Aufbau einen Europaischen Re-
gisters fir Menschen mit neuromuskuléaren
Erkrankungen (registry.ern-euro-nmd.eu).

Seit 2017 ist Freiburg als B-Zentrum fir
Neuromuskuldre Erkrankungen im Kindes-
alter des Landes Baden-Wirttemberg
unter der Leitung von Prof. Dr. Janbernd
Kirschner ausgewiesen. Freiburg ist auch
zertifiziertes Zentrum zur Anwendung der
Gentherapie zur Behandlung der Spinalen
Muskelatrophie und fungiert somit auch als
Beratungszentrum fir Neugeborene, bei
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denen im Rahmen des Screenings ein Ver-
dacht auf Spinale Muskelatrophie gestellt
wurde.

Wissenschaftliche Projekte

Die Kilinik fur Neuropéadiatrie und Muskel-
erkrankungen beteiligt sich als Zentrum
an verschiedenen klinischen Studien zur
Testung von Medikamenten zur Behand-
lung von neuromuskulédren Erkrankungen.
Hierzu zahlen vorwiegend Studien zur Be-
handlung der Muskeldystrophie Duchenne
und der Spinalen Muskelatrophie. Aktuelle
Informationen sind im Internet zu finden
(www.uniklinik-freiburg.de/kinderklinik/for-
schung-und-klinische-studien/klinische-
studien-und-register/uebersicht-klinische-
studien.html).

SMArtCARE wurde als krankheits-spezifi-
sches Register zur objektiven und syste-
matischen Verlaufsbeurteilung von Men-
schen mit SMA etabliert. Es handelt sich
hierbei um eine gemeinsame Initiative der
Neuropadiatrrie, Neurologie und Patien-
tenorganisationen im deutschsprachigen
Raum. Bislang beteiligen sich bei SMArt-
CARE mehr als 60 Behandlungszentren,
sodass bereits Real-World-Daten von mehr
als 1.500 Betroffenen zur Verfigung ste-
hen. Ziel des Registers ist eine prospektive
Verlaufsbeobachtung aller SMA Patienten,
um ein besseres Verstandnis des natirli-
chen Krankheitsverlaufs sowie des Einflus-
ses verschiedener medikamentdser Thera-
pien zu erreichen.

SCREEN4CARE ist ein Européisches Pro-
jekt mit dem Ziel die Diagnose von Selte-
nen Erkrankungen zu beschleunigen. Prof.
Kirschner leitet innerhalb des Projekts ein
Arbeitsgebiet zum genetischen Neugebo-
renenscreening. In einem Pilotprojekt soll
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20.000 Familien fur ihre Neugeborenen ein
genetischer Test auf rund 200 behandelba-
re Erkrankungen angeboten werden (www.
screen4care.eu).

Neurologische und Neurophysiologische
Universitatsklinik

Arztlicher Direktor Prof. Dr. C. Weiller

Der Leiter der Muskelsprechstunde der
Erwachsenenneurologie ist seit Mai 2019
Herr Dr. Lambeck. In der Neurologischen
Universitéatsklinik im Neurozentrum wer-
den in der Ambulanz einmal wdchentlich
eine neuromuskulare Spezialsprechstun-
de (Leiter: Dr. Lambeck, jahrlich ca. 150
Betroffene), eine ALS-Spezialsprechstun-
de (Leiter: Dr. Heimbach, Stellvertreter
Dr. Blickhan, jahrlich ca. 150 Patienten)
sowie eine Myasthenie-Spezialsprech-
stunde (Leiter: PD Dr. Dersch, jahrlich ca.
150 Betroffene) abgehalten. Die Neurolo-
gische Abteilung ist auch durch die Deut-
sche Myastheniegesellschaft e.V. (DMG)
zertifiziert (Rezertifizierung 2022 erfolgt).
In der Infusionsambulanz finden bei neu-
romuskuldren Patienten téglich Infusionen
u.a. mit Immunglobulinen und Rituximab,
aber auch mit Myozyme®, Patisiran und
Infliximab statt (jahrlich ca. 2000 Infusio-
nen). Weiterhin gibt es flir Menschen mit
neuromuskuldren Erkrankungen (gemaB
Versorgungsauftrag u.a. Myopathien, neuro-
muskuldre Ubertragungsstérungen, Vor-
derhornerkrankungen) die Méglichkeit einer
tagesstationaren Abklarung (jahrlich ca.
250 Betoffene), bei der diese auch inter-
disziplindr untersucht und durch das er-
fahrene Therapeutenteam mitbeurteilt und
ggf. behandelt werden. Bei den chronisch
Erkrankten kénnen so Therapiepléne und
-berichte erstellt und den niedergelasse-
nen Praxenim Arztbrief weitergeleitet wer-



Jahresberichte der Neuromuskularen Zentren

den. Verantwortlich fiir die Sprechstunden
und die Tagesklinik ist Herr Dr. Lambeck
als Leiter der neurologischen Ambulanz
und Tagesklinik. In manchen Féllen ist

dartiberhinausgehend eine stationdre Auf-
nahme und Abklarung bzw. Behandlung
vonnoéten, welche die Abteilung je nach
Auspragung der Symptomatik bzw. Akuitat
des Geschehens auf verschiedenen Nor-
malstationen, aber auch auf der rein neu-
rologisch gefiihrten Intensivstation (Leiter:
PD Dr. Niesen) anbietet.

Neben der Kklinisch-neurologischen Ein-
schatzungwerdenjenachFragestellungund
unter Supervision von Herrn Dr. Lambeck
(Leiter der elektrophysiologischen Labore
und Ausbilder der Deutschen Gesellschaft
fur klinische Neurophysiologie fir EMG
und EP) taglich vielfach elektroneuro-
und -myographische Untersuchungen
sowie evozierte Potentiale durchgefihrt.
Weiterhin besteht die Mdglichkeit, struk-
turelle Veradnderungen von Nerven und
Muskulatur, aber auch Faszikulationen via
hochaufldésendem  Muskel-/Nervenschall
direkt zu visualisieren und zum beispiel
auch Muskelbiopsien zu planen und Injek-
tionen von Botulinumtoxin, Kortison oder
Lokalandsthestika vorzunehmen (Dr. Lam-
beck ist Stufe Il Ausbilder der DEGUM fir
Nerven-/Muskel-Ultraschall). Zusétzlich
besteht hier im Rahmen einer engen Ko-
operation mit dem Kollegium der Neurora-
diologie die Mdglichkeit, periphere Nerven
und Muskeln MR-tomographisch darzu-
stellen. Muskelbiopsien werden durch die
Kollegen der Neurochirurgie (Leiter der
peripheren Nervenchirurgie: Dr. C. Scholz)
entnommen und durch die Kollegen der
Neuropathologie (Dr. Doostkam) histopa-
thologisch beurteilt. RegelméaBig erfolgen
auch die Blutentnahme zur genetischen

Testung (Dr. Lambeck ist im Besitz der Qua-
lifikation flr die fachgebundene genetische
Beratung geméaB § 7 Absatz 3 und § 23 Ab-
satz 2 Nr. 2a Gendiagnostikgesetz) sowie
gof. die Weiterleitung der Betroffenen zur
Beratung an das Kollegium des Instituts
fur Humangenetik. Herr Dr. Heimbach fuhrt
neben der ALS- und HSP-Sprechstunde
in Kooperation mit der Polio-Allianz eine
Post-Polio-Sprechstunde durch.

Um ALS-Betroffenen im Krankheitsverlauf
unkompliziert und zeitnah Hilfestellung an-
zubieten, hat sich das interdisziplindre ALS-
Kompetenznetz am Universitatsklinikum
Freiburg bewahrt. Weiterhin assoziiertes
Mitglied des Neuromuskulédren Zentrums
FreiburgistdieKlinikfirNeurologieundNeu-
rogeriatrie des Ortenau-Klinikums Lahr un-
ter der Leitung von PD Dr. Christian Blahak.

Analyse von Muskel- und Nervenbiopsien
(Myologisches Labor am Zentrum fiir
Kinder- und Jugendmedizin und Institut
fiir Neuropathologie im Neurozentrum)

Die Analyse von Muskel- und Nervenbi-
opsien erfolgt in enger Zusammenarbeit
zwischen dem Myologischen Labor am
Zentrum fir Kinder- und Jugendmedizin
(Prof. Dr. J. Kirschner) und dem Institut fir
Neuropathologie (Prof. Dr. M. Prinz).

Pro Jahr werden etwa 40 Muskel- und Ner-
venbiopsate aus dem Universitatsklinikum
Freiburg sowie von zahlreichen auswértigen
Kliniken im Bereich neuromuskulare Pa-
thologie analysiert. Es wird dabei die diffe-
renzierte myo- und neuropathologische
Diagnostik aller myogenen und neuromus-
kuldren Erkrankungen durchgefihrt. Dazu
gelangen neben der Routinehistologie mit
Standardfarbungen die notwendigen und
umfangreichen histochemischen, enzym-
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histochemischen und immunhisto-chemi-
schen Untersuchungen (u.a. Dystrophin,
Spektrin, samtliche Sarkoglykanproteine,
Merosin, Kollagen VI, Alpha-Dystroglykan
sowie Intermedidrfilamente wie Desmin
und Titin) zum Einsatz. Erganzt werden
diese Untersuchungen durch computerge-
stitzte Morphometrie von Nerv und Mus-
kel sowie durch Membranproteinanalysen
im Westernblot.

Zusatzlich notwendige biochemische Un-
tersuchungen, molekulargenetische Unter-
suchungen und andere Analysen erfolgen
in Zusammenarbeit mit anderen Instituten.

Klinik Angeborene Herzfehler /
Padiatrische Kardiologie am Zentrum
fiir Kinder- und Jugendmedizin

Arztliche Direktorin Prof. B. Stiller

Hier erfolgt die kardiologische Diagnos-
tik und Therapie von Kindern. Im Rahmen
der Betreuung von jungen Menschen mit
Muskeldystrophie Duchenne wird die o.g.
Studie zur Herzfunktion mittels Echokar-
diographie und der innovativen Gewebe-
doppler — Echokardiographie fortgesetzt.
Erwachsene kdnnen kardiologisch in der
Medizinischen Universitatsklinik, Abteilung
fur Kardiologie (Arztlicher Direktor Prof.
Dr. Westermann) behandelt werden, aber
auch weiter in der Abteilung flr Angebore-
ne Herzfehler/Padiatrische Kardiologie am
Zentrum flr Kinder- und Jugendmedizin.
Alle erforderlichen Untersuchungs- und
Behandlungsverfahren stehen hier zur Ver-
figung.
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Sektion Kinderorthopadie,
Klinik fiir Orthopéadie und Unfallchirurgie

Sektionsleiterin Dr. K. Kuminack

Menschen mit neuromuskuldren Erkran-
kungen werden in der Sektion ambulant
und stationar untersucht und behandelt.
Die Sprechstunde flr Kinder und Jugendli-
che leitet Frau Dr. Kuminack. Das Angebot
der Versorgung reicht von der radiologi-
schen Diagnostik Uber die orthopéadische
Beratung bis hin zu speziellen Hilfsmittel-
versorgungen und Operationen.

Klinik fir Pneumologie
der Universitéatsklinik

Arztliche Direktorin Prof. Dr. MPH med.
Daiana Stolz

Fir Menschen mit neuromuskuldren Er-
krankungen bietet die Klinik eine diagno-
stische Abklarung mit Messung der Lun-
genfunktion und Atemmuskelkraft an. Falls
erforderlich, erfolgt die Einleitung und Kon-
trolle einer auBerklinischen Beatmung, ent-
weder als nichtinvasive Beatmung via Ge-
sichtsmaske oder invasive Beatmung via
Tracheostoma. Schlafbezogene Atemsto-
rungen kdnnen in einem Schlaflabor weiter
abgeklart und gegebenenfalls entspre-
chend therapiert werden. Zustéandig fur die
Betreuung von neuromuskularen Erkrank-
ten ist Herr PD Dr. Sebastian Fahndrich.
Forschungsschwerpunkte der Abteilung
sind die technischen und physiologischen
Aspekte der nichtinvasiven Beatmung, die
gesundheitsbezogene Lebensqualitat bei
Menschen mit auBerklinischer Beatmung
und die Messung der Atemmuskelfunktion.
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Institut fiir Bewegungs- und
Arbeitsmedizin der Medizinischen
Universitatsklinik

Arztlicher Leiter Prof. Dr. P. Deibert

Das Institut bietet die Myopathie-Dia-
gnostik mittels Spiroergometrie und Lak-
tatischamietestung an. Neben genauen
Aussagen Uber die korperliche Leistungs-
féahigkeit aus Laktat- und Atemgasanalyse
liefern diese Untersuchungen durch die
Uberpriifung des Laktat- und Ammoniak-
stoffwechsels unter Belastung vor allem
Hinweise auf das Vorliegen metabolischer
Muskelerkrankungen wie zum Beispiel
McArdle-Syndrom, MAD-Mangel oder Mit-
ochondriopathien. Darliber hinaus ist eine
differenzierte Bestimmung der Kérperkom-
position durch Bioimpedanzanalyse und
BodPod® méglich.

Institut fiir Humangenetik

Arztliche Direktorin Prof. Dr. med. Dr. J.
Fischer

Das Institut fir Humangenetik fihrt im Rah-
men von interdisziplindren Sprechstunden
fur klinische Genetik umfassende human-
genetische Beratung von Menschen mit
neuromuskuléren Erkrankungen und ihren
Familien durch, die durch sozialrechtliche
und psychosoziale Beratung einer Fach-
kraft fir Sozialarbeit ergénzt werden kon-
nen. Das Institut fir Humangenetik bietet
darlber hinaus umfassende molekularge-
netische und zytogenetische Diagnostik flr
Menschen mit Muskelerkrankungen an. Die
Laboranalysen werden mit den modernsten
Sequenziertechnologien (Next Generation
Sequencing NGS) im Rahmen von Genpa-
nel-Untersuchungen,Whole-Exome-Sequen-
zierungen (WES) oder Whole-Genome-
Sequenzierungen (WGS, ab Mitte 2024)

durchgefiihrt. Mit diesen Methoden kon-
nen Mutationen in sdmtlichen Genen, die
mit erblichen Muskelerkrankungen bzw.
neuro-muskuléren Erkrankungen assoziiert
sind, analysiert werden. Je nach Frage-
stellung kommt die konventionelle Sanger-
Sequenzierung zur Einzel-Gen-Diagnostik
oder zur Uberpriifung bekannter familiarer
Mutationen zum Einsatz. Ebenso werden
sowohl Fragmentlangenanalysen als auch
Untersuchungen zur Feststellung von De-
letionen, Duplikations und Gendosis (zum
Beispiel aCGH (Array-based Comparative
Genomic Hybridization) und MLPA (Multi-
plex Ligation-dependent Probe Amplifica-
tion) durchgefihrt.

Zwischen dem Institut fir Humangenetik
und dem Freiburger Zentrum fir Seltene
Erkrankungen (FZSE, www.uniklinik-
freiburg.de/fzse.html) besteht eine enge
Kooperation bei diagnostischen Anfragen
fur Menschen mit neuromuskuléren Er-
krankungen. Fir Betroffene, die sich zur
weiteren Abklarung einer seltenen neu-
romuskuldren Erkrankung direkt an das
A-Zentrum wenden, bietet das Institut
fir Humangenetik sowohl die umfassen-
de genetische Diagnostik, als auch eine
personliche Beratung zur Diagnose und
Befunderlauterung im Rahmen einer inter-
disziplinaren Sprechstunde an. Diese wird
gemeinsam durchgefiihrt von Fachérztin-
nen und Fachéarzten fir Humangenetik und
der arztlichen Lotsin des FZSE.

Im Rahmen der Schulveranstaltung des
FZSE zum Tag der Seltenen Krankheit am
3. Marz 2023 konnte die DGM als Spenden-
empfénger des Schulerinnen-und Schiler-
Benefizlaufs teilnehmen.
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Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen:

Dem mit dem Gitesiegel der Deutschen
Gesellschaft fur Muskelkranke (DGM) e. V.
zertifiziert Neuromuskuldren Zentrum ge-
héren mittlerweile 24 Kliniken, Bereiche
und Institute an, die das gesamte Spektrum
der neuromuskularen Fragestellungen mit
einer fachubergreifenden Diagnostik, Fall-
konferenzen und Behandlung abdecken.
Durch klinische und grundlagenwissen-
schaftliche Forschung sowie die Teilnahme
an klinischen Studien gewahrleisten wir
eine Versorgung auf dem aktuellen Stand
der Wissenschaft und bieten zusétzlich
durch regelmaBige Fortbildungsveranstal-
tungen einen Informationszuwachs auf
dem Gebiet der neuromuskulédren Erkran-
kungen und einen regen Austausch zwi-
schen den verschiedenen Fachdisziplinen
sowie interessierten Fachverbéanden.

Das NMZ Géttingen ist seit 2021 als Typ-
B-Zentrum Teil des Zentrums flr Seltene

Erkrankungen (ZSE) der UMG und inte-
griertes Myastheniezentrum (iMZ der Deut-
schen Gesellschaft fir Myasthenie).

Seit 2020 steht als kompetente Ansprech-
partnerin und Koordinatorin die Patienten-
lotsin, Sigrid Blitz, den Betroffenen und
ihren Angehdrigen zur Verfigung (Weitere
Inforamtionen unter: youtu.be/CL5zyt7xE-
ro). In diesem Jahr wurde Frau Blitz als ers-
te Patientenlotsin aus dem DGM-Projekt
zu 100 % entfristet in die Regelversorgung
der UMG Ubernommen, was den Bedarf
und Nutzen nochmals unterstreicht.

Im Einzugsgebiet Géttingen werden ab
Q1/24 Vertrags- und Krankenhausarztin-
nen und -arzte der UMG gemeinsam die
ambulante spezialfacharztliche Versorgung
(ASV) von neuromuskularen Erkrankungen
anbieten. Die interdisziplindre Versorgung
erlaubt eine patientenorientierte Behand-
lung mit kurzen Wartezeiten auf eine hoch-
spezialisierte Diagnostik und Therapie.
Betroffene profitieren vor allem auch von
einem vorgeschriebenen Netzwerk an
Fachéarztinnen und Fachazten, inkl. Fall-
konferenzen. Geleitet wird die ASV NME
Gottingen von Priv.-Doz. Dr. med. Jana
Zschintzsch (Klinik far Neurologie, Lei-
terin des NMZ der UMG, Géttingen) und
Priv.-Doz. Dr. med. Dirk Czesnik (Uberre-
gionale Berufsausiibungsgemeinschaft fur
Neurologie, Psychiatrie und Psychothe-
rapie, Gottingen). Weitere teilnehmende
Institutionen an der ASV sind folgende
Kliniken der UMG: Kardiologie, Neuroge-
netik, Neuroorthopadie, Neuropathologie,
Laboratoriumsmedizin, Nuklearmedizin,
Radiologie. Aus dem Bereich Vertragsarz-
tinnen und -&rzte nehmen teil: Dr. Katrin
Sobh (Psychiatrie) & Dr. med. Rosine
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Lahno (Neurologie), UBAG Neurologie,
Psychiatrie & Psychotherpaie, Géttingen,
Dr. med. Charles Timéaus, Psychiatrie &
Neurologie, Duderstadt, Dr. med. Thomas
Schmidt & Dr. med. Elisabeth Koper, Kar-
diologie und Pneumologie, UBAG MVZ
Kardiologie, Friedrichstr., Géttingen, MVZ
Nuklearmedizin Gottingen (Dres. Mynzak,
Kluge), Radiologische Gemeinschaftspraxis
Gottingen (Dres. Werner, Schéfer, Schle-
ser, Leinweber), MVZ Innere Medizin/Ga-
stroenterologie (Dres. Hilden, Rudzinski,
Saborowski, KIdnne).

Neben den regelméBig stattfindenden und
an das NMZ angebundene Fallkonferenzen
werden auch Fortbildungsveranstaltungen
zu unterschiedlichen Themen organisiert
werden, zu denen auch Interessierte auBer-
halb der ASV eingeladen werden, um die
transektorale Zusammenarbeit kontinuier-
lich zu férdern und weiter zu entwickeln. Es
ist darliber hinaus geplant, klinische Daten
aus dieser besonderen Form der integrier-
ten Versorgung verschiedenen Projekten
aus dem Bereich der Versorgungsfor-
schung zukommen zu lassen.

In der Kilinik fir Neurologie gibt es vier
neuromuskulare Ambulanzen (Ambulanz
fur Immunneuropathien, myasthene und
muskulére Erkrankungen, Allgemeine Neu-
ropathie-Ambulanz, Ambulanz fir Neu-
rogenetik/CMT, Ambulanz fir ALS und
andere Motoneuronerkrankungen), eine
Tagesklinik sowie eine Infusionsambu-
lanz, in denen Menschen mit einem brei-
ten Spektrum an NME behandelt werden.
In der Infusionsambulanz werden alle zu-
gelassenen Therapien fir die immunologi-
schen Erkrankungen wie Immunglobuline,
FcRn-Blocker oder Komplementinhibito-
ren; Enzym-Ersatztherapien (wie zum Bei-
spiel M. Pompe) oder genmodifizierende
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Therapien verabreicht. Zusétzlich beste-
hen normalstationéare als auch intensivme-
dizinische Kapazitaten fir eine dringende
Diagnosestellung, eine Diagnoseuberpri-
fung oder eine Therapie (u.a. auch Plasma-
pherese und Immunadsorption). Der Ein-
zugsbereich flir entzindliche Myopathien
umfasst weiterhin das gesamte Bundes-
gebiet. Seit 2020 steht als kompetente
Ansprechpartner und Koordinatorin die
Patientenlotsin Sigrid Blitz den Betroffenen
und ihren Angehdrigen zur Verfligung.

Die Ambulanz fir Immunneuropathien, my-
asthene und muskulare Erkrankungen (Lei-
tung: PD Dr. med. Jana Zschiintzsch) deckt
das gesamte Spektrum der neuromuskul&-
ren Fragestellungen ab. Klinisch-wissen-
schaftlicher Schwerpunkt sind Myopa-
thien, insbesondere Muskeldystrophien
und myotone Dystrophien. Ein weiterer
Schwerpunkt sind die autoimmunen neu-
romuskuléaren Erkrankungen (zum Beispiel
chronisch entziindliche demyelinisierende
Polyneuropathie (CIDP), multifokale moto-
rische Neuropathie (MMN), Myositiden, und
neuromuskulare Ubertragungsstérungen).

Die Ambulanz fir neurogenetische Erkran-
kungen (Leitung: Prof. Dr. med. Michael
W. Sereda) ist rotierend durch einen Fach-
bzw. Assistenzérztin oder -arzt besetzt. Der
Schwerpunkt liegt in der Diagnose und Be-
handlung von Charcot-Marie-Tooth (CMT)
Patienten, sowie anderen neurogeneti-
schen Erkrankungen (zum Beispiel spinoze-
rebellare Ataxie, Friedreich-Ataxie, Morbus
Huntington, spastische Spinalparalyse und
Leukodystrophien). Es besteht eine enge
Zusammenarbeit mit dem Institut fir Hu-
mangenetik (Prof. Dr. med. Bernd Wollnik,
UMG).
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In der Ambulanz fir Motoneuronerkran-
kungen der UMG (Leitung: PD Dr. med.
Jan Koch) werden Menschen mit Amyo-
tropher Lateralsklerose und anderen Moto-
neuronerkrankungen wie zum Beispiel
der Spinalen Muskelatrophie (intratheka-
le Nusinersen (Spinraza®)-Therapie, orale
Risdiplam (Evrysdi®) behandelt. Die UMG
arbeitet dabei mit anderen akademischen
Zentren eng zusammen, vor allem im Rah-
men des Motoneuronerkrankungen-Netz-
werkes MND-Net (www.mnd-als.de), in
dem zahlreiche gemeinsame Therapie- und
Beobachtungsstudien durchgefihrt wer-
den (zum Beispiel Dorst et al., 2019, s.u.).

In der Allgemeinen Neuropathie-Ambulanz
der UMG (Leitung: Prof. Dr. med. David
Liebetanz) liegt der Fokus auf der elek-
troneuro- und myographischen sowie Ul-
traschalldiagnostik von Polyneuropathien,
Radikulopathien, traumatischen Neuropa-
thien, Engpasssyndrome, Mononeuropa-
thien und Nerventumoren.

Betreuung von Kindern und
Jugendlichen mit Neuromuskularen
Erkrankungen

Die ambulante bzw. teilstationédre Betreu-
ung und Behandlung von Kindern, Ju-
gendlichen und jungen Erwachsenen mit
Neuromuskuléren Erkrankungen erfolgt im
Rahmen des Interdisziplindren Neuromus-
kuldren Zentrums fir Kinder und Jugend-
liche im Sozialp&diatrischen Zentrum und
in der Padiatrischen Tagesklinik der Klinik
fur Kinder- und Jugendmedizin (zum Beispiel
fur die Enzym-Ersatztherapie bei M. Pompe).
Erganzt wird sie durch die stationdre Be-
treuung zum einen zwecks Durchflihrung
von Narkose-abhangigen Untersuchungen
(Muskelbiopsie, MRT-Diagnostik u.a.) und
von Therapien (z.B. intrathekale Nusinersen

(Spinraza®-Therapie und intravendse Ge-
nersatztherapie mit Onasemnogene abe-
parvovec (Zolgensma®) bei 5q-assoziierter
SMA, intravendse antibiotische Therapie,
Anlage von PEG-Sonden u.a.) und zum
anderen zur intensivmedizinischen Be-
handlung von kritisch kranken Kindern und
Jugendlichen mit dem gesamten Spek-
trum an diagnostischen und therapeuti-
schen Mdoglichkeiten.

Spezialambulanzen der Klinik
fiir Neurologie:

e Tagesklinik fir Neuromuskuldre Erkran-

kungen und Ambulanz fiir Immunneuro-

pathien, myasthene und muskulére Er-

krankungen von Erwachsenen

Allgemeine Neuropathie-Ambulanz

e Spezialambulanz fiir Motoneuronerkran-
kungen

e Neurogenetiksprechstunde/CMT-NET
Patientenregisterambulanz (Schwer-
punktCMT, SCA, SPG Friedreich Ataxie)

Fortbildungen /klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Interdisziplindre Muskelbiopsie-Konferen-
zen werden weiterhin fallbasiert veran-
staltet. Darliber hinaus finden regelmaBig
immunologisch-neurologische, klinisch-
neuropathologische (u.a. mit Prof. Gébel,
Charité) und humangenetisch-neuromus-
kulare Fallkonferenzen statt. Im Rahmen
des Lehrangebotes werden zwei Wahlfa-
cher zum Thema Neuromuskulére Erkran-
kungen ("Vom Molekll zum Patienten:
Erkrankungen von Muskeln und Nerven",
sKlinische Neurop&diatrie®) fur Studieren-
de ab dem zweiten klinischen Semester
mit abteilungslbergreifenden Dozierenden
durchgefiihrt. Des Weiteren finden mehr-
mals im Jahr interdisziplindre Seminare zu
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klinischen bzw. grundlagenwissenschaft-
lich orientierten Themen im Bereich NME
statt. Hervorzuheben sind hier die beiden
Klinischen Seminare des NMZ, die im Jahr
20283 die Themen: ,Bildgebung bei neuro-
muskuldren Erkrankungen“ und ,,Diagnos-
tische und therapeutische Besonderheiten
junger Menschen mit neuromuskuléren
Erkrankungen® adressierten. Das Kolle-
gium des NMZ Gottingen nahmen (auch
aktiv mit Vortragen und Prasentationen) re-
gelm&Big an nationalen und internationalen
Kongressen zu NME, wie zum Beispiel der
DGM, DMG, DGN und Myo-MRl, teil.

Netzwerkbeteiligungen

Gottingen ist Mitglied im Forschungsver-
bund Myositis-Netz e. V., iMyos, Neuritis-
Netz, Motoneuronerkrankungen-Netz-
werkes MND-Net (www.mnd-als.de),
Koordination von CMT-NET (national) (In-
formationen in einem separaten Bericht),
Partnerschaftmit dem Treat-HSP (national),
Mitglied der CMTR Clinical Group (PNS
Society) und Virtual Grand Rounds
on CMT (international). Die Zertifizie-
rung als Européisches Referenzzentrum
flr neuromuskulare Erkrankungen im Rah-
men des EURO-NMD (www.euro-nmd.eu)
besteht fort.

Teilnahme an und Leitung
von klinischen Studien

Aktuell beteiligt sich das NMZ Géttingen
an einer Reihe von klinischen Studien zur
Behandlung und Verlaufsbeurteilung von
neuromuskularen Erkrankungen. Weitere
Studien kdénnen direkt im Zentrum erfragt
oder auf den entsprechenden Webseiten
eingesehen werden.
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Therapiestudien

e Argenx ARGX 113-2007 - Efgartigimod
(Phase-2a/b-doppelblinde, placebo-
kontrollierte Studie bei idiopathisch
entziindlicher Myopathie)

Argenx ARGX -113-1802 (Efgartigimod
bei CIDP, kein Studieneinschluss mehr)
Argenx ARGX 117-2002 — Komplement-
inhibitor (Phase-2-doppelblinde, place-
bokontrollierte Studie bei Multifokal
Motorischer Neuropathie, kein Studien-
einschluss mehr)
Flex-Study/ALXN1210-DM-310
(Phase-2/3-doppelblinde, placebokon-
trollierte Studie bei Dermatomyositis)
MGO00020 (Rozanolixizumab bei
Myasthenia gravis, kein Studienein-
schluss mehr)

e MOM-M281-011 (Nipocalimab bei
Myasthenia gravis)

RAISE/RAISE-XT (Zilucoplan bei
Myasthenia gravis, kein Studienein-
schluss mehr)

Reclaiim/IgPro20 ( subkutanes Immun-
globulin bei Dermatomyositis) PDY 16744
(Phase-2-proof-of-concept-Studie mit
BIVV020 - Komplementinhibitor der
zweiten Generation fir CIDP)
ROCK-ALS (Fasudil in der Behandlung
der ALS)

MT-1186-A02 (orales Edaravone zur
Behandlung der ALS)

AB19001 (Masitinib zur Behandlung der
ALS

PREMIER CLN-PXT3003-06-Studie
(PXT3003 fur CMT1A), seit Beginn 2023
offene Folgestudie

Weitere Studien zur Myositis, CIDP und
Myasthenia gravis sind in Planung
Registerstudien und weitere Studien:
Ambulanzpartner-Studien fir Motoneu-
ronerkrankungen (ID-ALS, NfL, uvm.)
CMT-Patientenregister (CMT-NET)
Myasthenie-Register der DMG
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* MND-Net bei Motoneuronerkrankungen

o SMArtCARE-Register flr Spinale Muskel-
atrophie

e Treat-HSP Patientenregister, Standort
Géttingen

e TREAT-NMD-Register fir PAM/MFM,
IBM, CMT/HSMN, Myotone Dystrophie,
FKRP

Die medizinischen Eintrége in das Register
werden durch einen/e mit der NME sehr
vertrauten Arztinnen und Arzten aus unse-
rer Arbeitsgruppe gepruft. Das neuromus-
kuldre Zentrum ist weiterhin Mitglied im
Euromyositis Register, einem weltweiten
Verbund von Behandlern und Forschern im
Bereich der Myositis.

Kooperationen mit der DGM bzw. dem

zustandigen Landesverband bzw. den

Diagnosegruppen. (zum Beispiel auch Teil-

nahme an Gesprachsgruppen, u.a.)

e Kontaktpersonenschulung der DGM

e DGM/Landesverband Niedersachsen:
Vortrage

e Vortrage fur die DGM/Diagnosegruppe
Myositis

e Aktive Teilnahme an Patientenfachtagen

e Kooperationen mit der DGM/in einem
gemeinsamen Antrag flr Forschungs-
gelder

e RegelméBiger Austausch mit der Dia-
gnosegruppe CMT/HMSN

e Teilnahme an der 1st European CMT
Specialist’s Conference in Paris (organi-
siert von der European CMT Federation
(ECMTF) unter Mitbeteiligung der DGM/
Diagnosegruppe CMT/HMSN)

Sonstige Aktivitaten
(gesundheitspolitisch etc.)

Das NMZ Géttingen hat sich aktiv am
zweiten bundesweiten Patientenlotsen-
tag, der am 9. November 2023 in Berlin
stattfand, mit einer Podiumsdiskussion auf
Einladung der Deutschen Gesellschaft fiir
Muskelkranke e.V. (DGM) beteiligt.

Forschungsaktivitaten, Férderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

1. Klinik fiir Neurologie

Im Rahmen der diesjghrigen MYO-MRI+
Konferenz zur Bildgebung bei neuromus-
kuldren Erkrankungen hat Dr. Rachel Zeng
einen Kurzvortrag zu ihrem klinischen For-
schungsprojekt ,Real-time MRI for cha-
racterization of respiratory dysfunction in
Pompe disease” gehalten. Daflr wurde
sie mit dem Vortragspreis der MYO-MRI+
Konferenz ausgezeichnet.

Die Arbeitsgruppe Neuromuskulare Er-
krankungen mit insgesamt 20 Mitarbei-
terende bzw. Promovierende wird von
PD Dr. med. Jana Zschintzsch geleitet.
Der Schwerpunkt der grundlagenwisen-
schaftlichen Projekte liegt neben der Er-
forschung von Pathomechanismen der
Myositiden im Bereich der Entwicklung
von funktionellen Zellkulturmodellen und
der Anwendung von hochaufldsenden
neuen bildgebenden Methoden. Transla-
tional werden ebenfalls fiir verschiedene
neuromuskulare  Erkrankungen bildge-
bende Verfahren wie das Echtzeit-MRT
sowie der Nerven- und Muskelultraschall
eingesetzt. Durch den DFG-genehmigten
GroBgerateantrag (Mitantragstellerin: PD
Dr. J. Zschintzsch) fur die multispectrale
optoakustische Tomographie (MSOT) steht
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seit Beginn dieses Jahres eine weitere
bildgebende Modalitat fir Forschungsfra-
gen an der UMG zur Verfigung. Das EU-
Forschungsprojekt (Innovative Medicines
Initiative (IMI 2 JU) ,Screen4Care” (www.
screendcare.eu) hat unter Beteiligung der
UMG die technischen, ethischen und recht-
lichen Vorrausetzungen fur das geneti-
sche Neugeborenenscreening und die
Diagnoseunterstiitzung mittels digitaler
Systeme vorangebracht. Uber das euro-
paische Netzwerk hinaus bestehen lokale
Kooperationen u.a. zur Arbeitsgruppe von
Frau Prof. Alves , Translationale Molekulare
Bildgebung“ (MPI-NAT Gottingen) und der
Arbeitsgruppe von Prof. Timo Betz (Physi-
kalisches Institut — Biophysik).

Die, Translationale Forschung bei Motoneu-
ronerkrankungen & Mechanismen axonaler
Degeneration®, geleitet von PD Dr. Jan Koch
hat zum Ziel, ein besseres Verstandnis
der pathophysiologischen Mechanismen
von neurodegenerativen Erkrankungen mit
Fokus auf der axonalen Degeneration so-
wie die Weiterentwicklung therapeutischer
Verfahren bei Motoneuronerkrankungen
zu erlangen. Dabei arbeitet die AG sowohl
grundlagenwissenschaftlich als auch kli-
nisch.

Die Arbeitsgruppe "Translationale Neuro-
gentik" am Max-Planck-Institut fir Multi-
disziplinare Naturwissenschaften (MPI-
NAT) wird von Prof. Dr. med. Michael W.
Sereda (UMG) geleitet und umfasst der-
zeit zwei wissenschaftliche Mitarbeitende
(Postdocs), mehrere naturwissenschaftli-
che und medizinische Promovierende, vier
technische Assistenzen und mehrere Stu-
diernde. Der Schwerpunkt der Gruppe liegt
in der Grundlagenforschung zur gestorten
Axon-Glia-Interaktion bei hereditaren Neu-
ropathien (hereditdr motorisch sensible
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Neuropathien oder Charcot-Marie-Tooth
Erkrankungen) und der Translation (Uber-
tragung) tierexperimenteller Studien in die
Klinik. Mit Hilfe von entsprechenden Tier-
modellen wird die Unterstitzungsfunktion
von Schwannzellen fir den axonalen Erhalt
auf molekularer Ebene mittels state-of-the-
art Transkriptom-, Proteom- und Interak-
tom-Studien entsprechender Mausmu-
tanten untersucht. Transgene Tiermodelle
(Ratten und Mause) der CMT-Erkrankung
werden verwendet, um experimentelle
Therapiestudien durchzuflhren.

2. Klinik fiir Kinder- und Jugendmedizin,
Abteilung Neuro- und Sozialpadiatrie

Weiterhin nimmt das Neuromuskulare Zen-
trum fir Kinder und Jugendliche an der
SMArtCARE-Studie teil (s. oben).

In der Arbeitsgruppe Mitochondriopathi-
en bei Kindern und Jugendlichen (Leitung
Prof. Dr. med. Ekkehard Wilichowski) wer-
den die klinischen Verlaufe und Befunde bei
Kindern und Jugendlichen mit gesicherten
oder vermuteten mitochondrialen Erkran-
kungen dokumentiert und im Rahmen des
Deutsches Netzwerks fiir mitochondriale
Erkrankungen (mitoNet) in der Patienten-
register-Studie erfasst (www.mitonet.org).
Neben der Erfassung des natirlichen Ver-
laufes der heterogenen Krankheitsbilder ist
das Ziel die Identifikation des zugrundelie-
genden Gen-Defektes und damit die Re-
krutierung von Betroffenen flir zukiinftige
Therapiestudien.
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3. Schwerpunkt Kinderorthopéadie,
Operatives Kinderzentrum (OPKiZz)

Auch ,nach Corona“ ist die kinderortho-
padische Versorgung von Kindern und
Jugendlichen mit neuromuskularen Erkran-
kungen sehr angespannt. Ein eklatanter
Fachpersonalmangel zeichnet sich in der
Kindermedizin ab. Es bestehen lange Warte-
zeiten fir Ambulanz- und Operationstermi-
ne.HabendanndieFamilienendlichTermine,
dann kommt es deutlich haufiger als vor
einigen Jahren zu Absagen durch zu ge-
ringe Intensivkapazitaten, Bettenmangel
auf Stationen, fehlendes pflegerische oder
arztliches Personal im OP. Leittragende
sind die Schwéchsten in unserer Gesell-
schaft. Alle diese Faktoren fihren weiter-
hin dazu, dass aktuell stark fortschreitende
Deformitaten, besonders im Bereich der
Wirbelsdule und starke Kontrakturen bei
unseren Kindern und Jugendlichen mit
neuromuskularen Erkrankungen gesehen
werden. Die Wartelisten sind lang. Trotz-
dem geht die Zahl der auf eine operative
Kindermedizin neuromuskularer Betroffene
spezialisierte Zentren zurlck.

In 2023 lag der Forschungsschwerpunkt
der Kinderorthopadie der UMG auf os-
teoporotischen Veranderungen der Brust-
und Lendenwirbelsdule bei Kindern und
Jugendlichen mit neuromuskulérer Er-
krankung. Wahrend die Osteoporose als
Volkskrankheit fur &ltere Menschen in der
offentlichen  Wahrnehmung préasent ist,
wird die Verminderung der Knochendichte
und die daraus resultierenden Folgen bei
Kindern und Jugendlichen nicht als Pro-
blem wahrgenommen. In unseren aktuel-
len Arbeiten wurde die Knochendichte der
Wirbelsdule anhand routinemaBig durch-
gefihrter CT Untersuchungen vor dorsaler
Spondylodese bei Duchenne Muskeldys-
trophie (DMD) Jungen (n=45), Rett Mad-

chen (n=21) und Spinale Muskelatrophie
(SMA) Jugendlichen (n=42) analysiert und
mit einem gesunden altersgematchten
Kollektiv verglichen. Alle Kinder und Ju-
gendlichen mit neuromuskulérer Erkran-
kung wiesen eine signifikant verminderte
Knochendichte Uber die gesamte Brust-
und Lendenwirbelsédule im Vergleich zum
Normalkollektiv auf. Dabei zeigte sich bei
schlaffer Parese, Rollstuhlabhangigkeit
und bei vorheriger Behandlung mit wachs-
tumsfreundlichen Implantaten (SMA Kol-
lektiv) ein ausgeprégterer Befund. Diese
Daten sind fir die Lebensqualitdt von
Kindern und Jugendlichen mit neuromus-
kulérer Erkrankung von groB3er Bedeutung.
Zum einen sollte Osteoporose in diesem
Betroffenenkollektiv regelhaft erfasst und
therapiert werden, um pathologische Frak-
turen der langen Réhrenknochen und/oder
Wirbelkdrpersinterungsfrakturen zu mini-
mieren. Zum anderen muss diese Tatsache
bei der Planung von Operationen am Be-
wegungsapparat beriicksichtigt werden.

4. Klinik fiir Nephrologie und
Rheumatologie

Neben der klinischen Versorgung im ambu-
lanten, teilstationdren und stationédren Be-
reich liegen die wissenschaftlichen Schwer-
punkte im Bereich der sonografischen
Bildgebung und klinischen Verlaufsbeur-
teilung von Menschen mit Myositiden und
Overlap-Syndromen mit der Systemischen
Sklerose sowie weiteren Systemerkran-
kungen. Hierbei wurde eine neue Studie
zur Beurteilung der Shear-Wave-Elastogra-
fie der Muskulatur als nicht-invasive Unter-
suchungsmodalitat initiiert.

Die Klinik fir Nephrologie und Rheumato-
logie bietet eine Myositis-Ambulanz nach
Terminvereinbarung an, die Sprechstunde
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wird facharztlich von Viktor Korendovych
und Jan-Gerd Rademacher betreut.

5. Neuropathologie

Die derzeitigen wissenschaftlichen Projek-
te der Neuropathologie umfassen Studien
zu entziindlichen Autoimmunerkrankungen
des Muskels und des Nervens. Dabei sol-
len Erkenntnisse Uber die Entstehung und
Entwicklung sowie den Verlauf von ent-
zlindlichen Prozessen gewonnen werden,
um neue Therapieansatze zu entwickeln.
Es bestehen zudem Forschungskoopera-
tionen an unterschiedlichen Projekten mit
anderen Mitgliedern des Zentrums.
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Neuromuskulares Zentrum Greifswald

Sprecher:

Prof. Dr. med. UIf Schminke

Klinik und Poliklinik fir Neurologie
Universitdtsmedizin Greifswald
Fleischmannstr. 8, 17475 Greifswald
T 03834 86 6819

F 03834 86 6806
ulf.schminke@med.uni-greifswald.de

Fachbereich Neuropédiatrie:

Prof. Dr. A. Bertsche, OA Dr. N. Utzig
Abteilung fiir Neuropéadiatrie und
Stoffwechselerkrankungen

Zentrum fir Kinder- und Jugendmedizin
Universitdtsmedizin Greifswald
Ferdinand-Sauerbruch-Str. 1

17475 Greifswald

T 03834 86 6340
astrid.bertsche@med.uni-greifswald.de;
norbert.utzig@med.uni-greifswald.de

Fachbereich Neurologie:

Prof. Dr. U. Schminke

Klinik und Poliklinik fir Neurologie
Universitdtsmedizin Greifswald
Ferdinand-Sauerbruch-Str. 1
17475 Greifswald,

T 03834 86 6832

F 03834 86 6880

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Das neuromuskuldre Zentrum Greifswald
ist das einzige Uberregionale Zentrum flr
die Diagnostik, Behandlung und Nach-
sorge von Kindern und Erwachsenen mit
neuromuskularen Erkrankungen in Vor-
pommern. Das Behandlungsspektrum um-
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fasst alle Erkrankungen der Muskulatur
sowie Erkrankungen der neuromuskula-
ren Endplatte, Motoneuron-Erkrankungen,
hereditare Neuropathien und Immun-Neu-
ropathien. Das Versorgungsgebiet umfasst
die Landkreise Vorpommern-Rigen und
Vorpommern Greifswald mit ca. 500.000
Einwohnern sowie den Norden Branden-
burgs und Teile Mecklenburgs. Es besteht
eine gute Zusammenarbeit mit den neuro-
logischen Kliniken und niedergelassenen
neurologischen Praxen im diesem Versor-
gungsgebiet, die Menschen mit neuro-
muskuléren Erkrankungen an die Sprech-
stunden des neuromuskuléren Zentrums
weiterleiten koénnen. Alle Spezialsprech-
stunden des neuromuskulédren Zentrums
befinden sich auf dem Campus der Uni-
versitatsmedizin Greifswald, Gberwiegend
sogar im gleichen Gebaude. Dadurch re-
sultieren kurze Wege, die nicht nur eine
umfassende Diagnostik direkt am Standort
ermdoglichen, sondern die auch essentiell
sind fUr den interdisziplindren Austausch
und fur eine reibungslose Transition vom
Kindes- ins Erwachsenenalter.

Primére Anlaufstellen fur Kinder und Ju-
gendliche bzw. fir Erwachsene mit neu-
romuskularen  Erkrankungen sind die
Spezialsprechstunden der Abteilung fir
Neuropadiatrie und Stoffwechselerkran-
kungen des Zentrums fiur Kinder und Ju-
gendmedizin bzw. der Klinik fiir Neuro-
logie. In diesen Sprechstunden kdnnen
auch zugleich elektrophysiologische Un-
tersuchungen und eine vollig schmerzfreie
Ultraschalldiagnostik erfolgen. AuBerdem
stehen in Ergédnzung zu den ambulanten
Sprechstunden sowohl fir Kinder und
Jugendliche als auch fur Erwachsene sta-
tionére Betten zur Verfligung.



Jahresberichte der Neuromuskularen Zentren

Im Medizinischen Versorgungszentrum (MVZ2)
des Institutes fir Humangenetik kann eine
humangenetische Familienberatung und
eine molekulargenetische Diagnostik von
neuromuskularen Erkrankungen erfolgen.
Gewebeproben von betroffenen Muskeln
und/oder Nerven kénnen direkt am Stand-
ort enthommen werden und im Institut fur
Pathologie analysiert werden.

Menschen mit muskularen Ventilations-
stérungen kénnen Uber die Beatmungs-
Sprechstunde der Abteilung Pneumologie
der Klinik fur Innere Medizin B mit einer
nicht-invasiven Heimbeatmung versorgt
werden. Fir die Behandlung von Myo-
sitiden besteht eine enge Kooperation mit
der Abteilung fir Rheumatologie der Klink
fur Innere Medizin A. AuBerdem gehoren
zum neuromuskuléren Zentrum die Kliniken
fir Orthop&die, Neurochirurgie, Kinderchir-
urgie, Kardiologie sowie das Zentrum fir
Zahn-, Mund- und Kieferheilkunde.

Alle modernen und kurzlich neu etablierten
Therapien fir neuromuskulédre Erkrankun-
gen kénnen im neuromuskuldren Zentrum
durchgefiihrt werden. Hierunter fallen z.B.
die Behandlung der spinalen Muskelatro-
phie mit Nursinersen und Risdiplam sowie
die neuen Antikdrper-basierten Therapien
der Myasthenia gravis. Aktuell wird in Ko-
operation mit dem neuromuskulédren Zen-
trum ein Amyolidose-Zentrum gegriindet,
in dem Menschen mit genetisch beding-
ten familidren transthyretin-assoziierten
Amyloid-Neuropathien behandelt werden
kénnen. Darliber hinaus besteht eine Ko-
operation zwischen der Long-COVID-
Sprechstunde und dem neuromuskuléren
Zentrum bei der Diagnostik und Begutach-
tung muskularer Beschwerden bei Men-
schen mit Long-COVID.

Direkt am Standort des neuromuskuldren
Zentrums befindet sich mit der BDH-KIlinik
eine Rehabilitations-Klinik, in der sowohl
eine ambulante als auch eine stationare
Rehabilitationsbehandlung von Erwachse-
nen mit neuromuskuldren Erkrankungen
erfolgen kann. Durch die rdumliche Nahe
am Standort kdnnen beispielsweise bei
Myositiden oder Immun-Neuropathien Re-
habilitation und Akutbehandlung miteinan-
der verzahnt werden.

Zum neuromuskulédren Zentrum gehort au-
Berdem das Sozialpadiatrische Zentrum
(SPZ) der Aktion Sonnenschein, e.V., in
dem Kinder mit neuromuskularen Erkran-
kungen betreut werden. Es gibt am Stand-
ort ein Berufsbildungswerk, in dem auch
junge Menschen mit Muskelerkrankungen
eine Berufsausbildung absolvieren kdnnen.

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

e Marz 2023: Fortbildung zur Muskel-
und Nervensonographie der Fort-
bildungsakademie der Deutschen
Gesellschaft fur klinische Neuro-
physiologie in Hamburg.
Februar 2023: Fortbildungsveranstal-
tung mit Vortrag zum Thema ,,Amyo-
trophe Lateralsklerose” im Rahmen der
»,Update Neurologie“-Fortbildung in
Greifswald
e September 2023: Vortrage zu , Technik
der Muskelsonografie” und ,,.Sonogra-
phie bei Myopathien“ im Rahmen eines
internationalen Workshops zur Muskel-
und Nervensonographie in Regensburg
e November 2022: DEGUM-Kurs zur
Muskel- und Nervensonographie
in Bad Salzhausen
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Netzwerkbeteiligungen

¢ nationalen Muskeldystrophie-Netzwerk
(MD-NET)

e Sitzungen des Medizinisch-Wissen-
schaftlichen Beirats

Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustandigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen (zum Beispiel auch
Teilnahme an Gesprachsgruppen, u.a.)

Sonstige Aktivitdten
(gesundheitspolitisch etc.)

Das neuromuskuldre Zentrum steht in ei-
nem regelméBigen Austausch mit dem
Landesverband M-V der DGM und unter-
stitzt aktiv alle Aktivitdten der DGM. Au-
Berdem nimmt eine Vertretung des neuro-
muskuléren Zentrums regelmaBig an den
Mitgliederversammlungen des Landesver-
bandes M-V teil.

Forschungsaktivitdten, Forderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

Grundlagenforschung

Das Institut fr Pathophysiologie der Uni-
versitatsmedizin Greifswald erforscht Pa-
thomechanismen der Muskeldystrophie am
Mausmodell und auBerdem Funktionssto-
rungen von spannungsabhangigen lonen-
kanalen.

Anwendungsorientierte Forschung

Die Klinik fir Neurologie erforscht die kli-
nische Anwendung der neuromuskuléren
Ultraschalldiagnostik als nicht-invasives
Verfahren zur Diagnostik von neuromusku-
laren Erkrankungen und Erkrankungen des
peripheren Nervensystems.
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Sprecher NMZ und Klinik:

Dr. med. Alexander Mensch
Ernst-Grube-Str. 40, 6120 Halle (Saale)
alexander.mensch@uk-halle.de
www.umh.de/einrichtungen/zentren/
neuromuskulaeres-zentrum-halle-muskel-
zentrum

Stellvertretender Sprecher NMZ und Klinik:
Thomas Kendzierski
thomas.kendzierski@uk-halle.de

Fachgebiet und Standort
Fachgebiet Neurologie

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Das Neuromuskulére Zentrum Halle ist der
interdisziplindren und personalisierten Be-
treuung von Patienten und Patientinnen mit
allen Formen neuromuskularer Erkrankun-
gen verschrieben. Im zurtickliegenden Jahr
20283 konnte diese Zielstellung diesbeziig-
lich durch Stérkung und Verstetigung eta-
blierter Strukturen und Entwicklung neuer
Kooperationen mit externen Partnerschaf-
ten weiter substantiiert werden. Ein Anlie-
gen ist neben dem Erhalt der langjéhrigen
Expertise hinsichtlich der Diagnostik neu-
romuskulérer Erkrankungen insbesondere
auch die Implementierung aktueller Thera-
pieverfahren, um auch zukinftig eine Be-
handlung neuromuskuldrer Erkrankungen
auf dem neuesten Stand sicherzustellen.

Betreuungsstrukturen:

Die Betreuung von Betroffenen im Neuro-
muskuldren Zentrum Halle ist sowohl sta-

tionar als auch ambulant méglich. Beziig-
lich der ambulanten Versorgung im Rahmen
der Hochschulambulanz werden eine
Reihe von Spezialsprechstunden vorge-
halten, um eine bestmdgliche und krank-
heitsspezifische Behandlungzuerreichen.
Sollte eine akute oder geplante stationdre
Behandlung notwendig werden, sind
im Neuromuskulédren Zentrum Halle als
Teil der Universitatsklinik fur Neurologie
alle Behandlungsmdglichkeiten von der
Normal-station bis hin zur klinikeigenen
Intensivstation vorhanden. In unserem
hausinternen Neurochemischen Labor be-
urteilen erfahrene Neuropathologinnen und
Neuropathologen und die klinisch tatigen
Arzteschaften gemeinsam die histologi-
schen Befunde der entnommenen Biopsie-
Proben, um eine bestmdgliche interdiszipli-
nare Einschatzung zu erméglichen. Als Teil
des Universitatsklinikums Halle (Saale)
bestehen darlber hinaus eine Reihe von
Kooperationen mit fachfremden Einrichtun-
gen (u.a. Pulmologie, Kardiologie, Rheuma-
tologie, Augenheilkunde, Radiologie), um
den komplexen Problemen von Menschen
mit neuromuskuldren Erkrankungen best-
mdglich gerecht zu werden.

Spezialsprechstunden
(mit Ansprechpartner ab 2024) im
Rahmen der Hochschulambulanz

e Sprechstunde fur distale Myopathi-
en (einmal/Monat): OA Dr. med. A.
Mensch, A. Kdélsch

e Sprechstunde fir LGMD, metabolische
Myopathien und Myopathien unklarer
Atiologie (dreimal/Woche),
OA Dr. med. A. Mensch,
Dr. med. . Schneider, A. Kolsch

e Sprechstunde fur Inflammatorische
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Myopathien (einmal/Woche), OA Dr.
med. A. Mensch, A. Kdlsch

e Sprechstunde fur Myasthenia gravis
(zweimal/Monat), OA Dr. med. R. Ibe,
T. Kendzierski

e Sprechstunde fur mitochondriale
Erkrankungen (einmal/ Monat),
OA Dr. med. A. Mensch,
Dr. med. A. Théle,
D. Strube

e Sprechstunde fur Motoneuron-
erkrankungen (einmal/Woche),
Prof. Dr. med. M. Otto,
OA Dr. med. A. Mensch,
Dr. med. C. Stapf, Dr. med. A. Posa

e Sprechstunde fir hereditare und
erworbene Polyneuropathien
(zweimal/Monat),
OA PD Dr. med. B. Sehm, C. Gazivoda

Kinder mit neuromuskuléaren Erkrankungen
werden in Kooperation mit der Universitats-
Kinderklinik (UK Halle), der Neuropad-
iatrischen Ambulanz und dem Sozial-
Padiatrischen Zentrum (SPZ) des Klinikums
St. Elisabeth und St. Barbara Halle (Saale)
betreut.

Diagnostik im Muskellabor der
Neurologischen Kilinik

Im Muskellabor des Muskelzentrums Halle
werden alle etablierten histologischen und
immunhistochemischen Untersuchungen
von Muskel- und Nervengewebe durch-
gefuihrt. Bei gesonderten Fragestellungen
werden in Einzelféllen auch individualisier-
te Untersuchungsmethoden angewendet.
Das Labor erhélt dabei wertvolle Unterstut-
zung von Frau Prof. Gisela Stoltenburg-
Didinger, emeritierte Neuropathologin
(ehemals Charité Berlin). Darlber hinaus
erfolgen im Muskellabor biochemische Un-
tersuchungen metabolischer Myopathien
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(inkl. Biomarker FGF-21 und GDF15 fur mit-
ochondriale Myopathien). Weiterhin werden
routinemaBig die Messung der Neurofila-
mente im Blut und im Liquor vorgenommen.
Ultrastrukturelle Analysen erfolgen in Zu-
sammenarbeit mit der Neuropathologie des
Universitatsklinikums Giessen (Prof. Acker/
Prof. Schénzer). Die entnommenen Ner-
ven- und Haut-Biopsien werden im Institut
fir Neuropathologie der RWTH in Aachen
(Prof. Weis) untersucht.

Klinische Aktivitdten und Angebote, ggf.
Schwerpunkte bzw. Spezialambulanzen,
Kooperationen

Mitwirkung an der Erstellung verschiedener
nationaler Leitlinien im Kontext neuromus-
kuldrer Erkrankungen

Spezialambulanzen

Sprechstunde fur distale Myopathien

Sprechstunde flir LGMD, metabolische

Myopathien und Myopathien unklarer

Atiologie

Sprechstunde fur Inflammatorische

Myopathien

Sprechstunde flir Myasthenia gravis

e Sprechstunde fur mitochondriale
Erkrankungen

e Sprechstunde flr Motoneuron-

erkrankungen

Sprechstunde fur hereditére und

erworbene Polyneuropathien

Fortbildungen/Kklinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Nach mehrjahriger, Pandemie-bedingter
Pause konnte in diesem Jahr erstmals wie-
der der Hallenser Fortbildungskurs Mus-
kelerkrankungen durchgefihrt werden.
Unter Beteiligung zahlreicher renommierter
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Expertinnen und Experten aus dem ge-
samten Bundesgebiet wurden in einem
zweitédgigen Curriculum sowohl Grund-
lagen als auch aktuelle Erkenntnisse zu
allen wesentlichen Themengebieten der
neuromuskularen Erkrankungen vermittelt.
Zudem hatten die Uber 70 Teilnehmenden
in den angebotenen Hands-on-Workshops
unter Beteiligung von Betroffenen typische
Befunde verschiedenster neuromuskulérer
Erkrankungen praktisch kennenzulernen.
Wir méchten uns an dieser Stelle noch-
mals bei allen Beteiligten fiir die Unterstut-
zung bedanken.

Darliber hinaus flhrte das neuromuskulére
Zentrum Halle im Rahmen des reguldren
klinischen Curriculums einmal im Monat
eine interdisziplindre Zentrumskonferenz
durch, zu der neben den Mitarbeitenden
des Neuromuskuldren Zentrums Halle
auch kooperierende Kliniken eingeladen
wurden. Es wurden ausgewahlte Krank-
heitsfélle besprochen und die histologi-
schen Befunde demonstriert. Einmal im
Monat fand zudem eine interdisziplindre
Fallbesprechung im Rahmen des Mittel-
deutschen Zentrums flr seltene Erkran-
kungen (MZSE) in Kooperation mit dem
Universitatsklinikum Magdeburg statt, bei
der auch seltene neuromuskulére Erkran-
kungen einen Schwerpunkt darstellten.
Aktuelle Entwicklungen in der Forschung
wurden in regelmdBigen Abstédnden im
wochentlich stattfindenden Journal Club
referiert. Weiterhin wurden in dem von der
Klinik fir Neurologie organisierten monatlich
stattfindenden neurologischen Kolloquium
unter anderem auch Referate zu neuro-
muskulédren Themen vorgetragen.

Netzwerkbeteiligungen

e mitoNET (Netzwerk fir mitochondriale
Erkrankungen)

e MND-Netz (Deutsches Netzwerk
Motoneuronerkrankungen)

e Myositisnetz (Netzwerk zur Therapie
und Forschung auf dem Gebiet
entzindlicher Myopathien)

Teilnahme an und Leitung
von klinischen Studien

Therapiestudien

e ALXN1720 — Gefurulimab bei mit gene-
ralisierter Myasthenia gravis Erkrankten

e PMD-OPTION - OMT-28 bei mit
Primarer Mitochondriopathie und
Myopathie/Kardiomyopathie Betroffenen
(Phase 2, rekrutierend)

Nicht-medikamentoése Studien

e Die quantitative Ganzkdrper-Magnet-
resonanztomografie (QMRT) zur
Quer- und Langsschnittbeurteilung
von neuromuskularen Erkrankungen
EARLY-ALS (Frihsymptome der
Amyotrophen Lateralsklerose)
premodiALS

e D-50 FRS-ALS

Lebensqualitéat bei ALS
(Universitatsklinikum Dresden)

Register-Studien

e Pompe-Registry (Verlaufsbeurteilung
M. Pompe mit/ohne Enzymersatz-
therapie)

Register flr das Lambert-Eaton-
Syndrom (LEMS-Register)
SMArtCARE-Register fiir

Spinale Muskelatrophie
TREAT-NMD-Register fur PAM/
MFM,IBM, CMT/HSMN,

Myotone Dystrophie, FKRP
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e COVID19-NME-Register fiir Patientin-
nen mit COVID-19-Erkrankung
und neuromuskuléren Erkrankungen

Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustdndigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen (zum Beispiel auch
Teilnahme an Gesprachsgruppen, u.a.)

Sonstige Aktivitaten
(gesundheitspolitisch etc.)

Mitglied des Medizinisch-Wissenschaftlichen
Beirats der DGM

Forschungsaktivitdten, Férderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

Die 2022 gegrindete Arbeitsgruppe
»ranslationale Myologie“ unter Leitung
von OA Dr. med. Alexander Mensch ist der
Identifikation und Reevaluation potenzieller
und etablierter Biomarker fir die Diagnose
und Verlaufsbeurteilung von neuromusku-
laren Erkrankungen verschrieben. Neben
der laborchemischen Analytik liegt ein
wesentlicher Schwerpunkt hierbei auch
auf dem Einsatz bildgebender Verfahren.
Diesbezlglich konnte in diesem Jahr ein
neues Forschungsprojekt zur Quer- und
Langsschnittbeurteilung von neuromus-
kularen Erkrankungen mittels quantitativer
Ganzkdrper-Magnetresonanztomografie
(gMRT) initiiert werden. Durch dieses For-
schungsvorhaben sind zukiinftig wertvolle
Erkenntnisse sowohl in der Diagnostik als
auch beziiglich des Krankheitsverlaufs ein-
zelner neuromuskularer Erkrankungen zu
erwarten.

Zahlreiche Mitarbeitende der Arbeitsgrup-
pe prasentierten erste Ergebnisse der Ar-
beitsgruppe auf dem 26. Kongress des
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Medizinisch-Wissenschaftlichen Beirates
der Deutschen Gesellschaft fir Muskel-
kranke (DGM) e.V. in Essen sowie dem
96. Kongress der Deutschen Gesellschaft
fur Neurologie in Berlin. Bei letzterem wur-
den Anna Kolsch et al. fir ihren Beitrag
,Clinicohistoserologische Reevaluation des
Krankheitsverlaufs bei Menschen mit MA-
TR3-assoziierter distaler Myopathie — (re-
trospektive) transversale und longitudinale
Analyse von 29 Patientinnen und Patien-
ten” mit einem Posterpreis ausgezeichnet.
Gleiches gelang Tobias Meyer et al. fur das
Poster ,Stellenwert von alpha-Synuclein
als Biomarker in der Diagnostik der spo-
radischen Einschlusskdérperchenmyositis®
und Laura Forster et al. fir das Thema
»,Biomarker bei Morbus Pompe — CHIT1 als
lysosomales Markerprotein®.

Prof. Otto hat fiir seine Forschung zum
Thema Amoytrophe Lateralsklerose (ALS)
den Healey Innovationspreis auf der MNDA
Konferenz in Basel verliehen bekommen.

Publikationen

1. Wiesenfarth M, Gunther K, Muller K, Witzel S,
Weiland U, Mayer K, et al. Clinical and genetic fea-
tures of amyotrophic lateral sclerosis patients with
C9orf72 mutations. Brain Commun, 2023.

2. Ruf WP, Boros M, Freischmidt A, Brenner D,
Grozdanov V, de Meirelles J, et al. Spectrum and
frequency of genetic variants in sporadic amyotro-
phic lateral sclerosis. Brain Commun, 2023.

3. GomezMancilla B, Meriggioli MN, Genge A,
Roubenoff R, Espié P, Dupuy C, et al. Efficacy and
safety of iscalimab, a novel anti-CD40 monoclonal
antibody, in moderate-to-severe myasthenia gravis:
A phase 2 randomized study. J Clin Neurosci, 2023.
4. van der Ven AT, Cabrera-Orefice A, Wente |,
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Feichtinger RG, Tsiakas K, Weiss D, et al. Expan-
ding the phenotypic and biochemical spectrum of
NDUFAF3-related mitochondrial disease. Mol Ge-
net Metab, 2023.

5. Pechmann A, Behrens M, Dérnbrack K, Tassoni
A, Wenzel F, Stein S, et al. Improvements in Wal-
king Distance during Nusinersen Treatment — A
Prospective 3-year SMACARE Registry Study. J
Neuromuscul Dis, 2023.

6. Heinrich F, Cordts |, Gunther R, Stolte B, Zeller
D, Schréter C, et al. Economic evaluation of Mo-
tor Neuron Diseases: a nationwide cross-sectional
analysis in Germany. J Neurol, 2023.

7. Carstens P-O, Mullar LM, Wrede A, Zechel S,
Wachowski MM, Brandis A, et al. Skeletal muscle
fibers produce B-cell stimulatory factors in chronic
myositis. Front Immunol, 2023.

8. Jordan B, Forster L, Buchholz T, Sperfeld A-D,
Zierz S. Personality factors in patients with my-
asthenia gravis: A prospective study. Brain Behay,
2023.

9. Abu-Rumeileh S, Abdelhak A, Foschi M, D'Anna
L, Russo M, Steinacker P, et al. The multifaceted
role of neurofilament light chain protein in non-pri-
mary neurological diseases. Brain, 2023.
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Neuromuskulares Zentrum Hamburg

Sprecher NMZ und Klinik:

Dr. Jessika Johannsen
Martinistr. 52, 20246 Hamburg
j.johannsen@uke.de

Stellvertretende/r Sprecher/in NMZ
und Klinik:

Dr. Frank Trostdorf

Agaplesion Bethesda Krankenhaus
Bergedorf

Fachgebiet und Standort
Neuropadiatrie

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Das Neuromuskuldre Zentrum Hamburg
besteht unverédndert aus einer engen Ko-
operation mehrerer Kliniken und Praxen
aus dem GroBraum Hamburg, wodurch
eine flachendeckende und multi-diszipli-
nare Betreuung von Patientinnen und Pa-
tienten aller Altersklassen und neuromus-
kularer Erkrankungen gewdéhrleistet wird.
Da zahlreiche Bertoffene auch aus dem
Hamburger Umland kommen, besteht
zudem eine Kooperation mit der Neurolo-
gie im Klinikum Itzehoe, der Lungenclinic
GroBhansdorf sowie mit dem DGM Lan-
desverband Schleswig-Holstein.

Koordinierende und integrative Funktionen
innerhalb des NMZ Hamburg Gibernehmen
Sprecherinnen und Sprecher und stellv.
Sprecherinnen und Sprecher.
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Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

e CIDP Symposium am 15.2.23, wissen-
schaftliche Leitung Prof. Dr. P. Urban,
Asklepios Klinik Barmbek

e Wochentliche Fallkonferenzen in der
Praxis Neurologie Neuer Wall

e jahrliches Netzwerkmeeting NMZ
Hamburg am 16. September 2023,
Ort: UKE

e regelmaBiges, strukturiertes Transitions-
board fiir die Ubergabe von Patientin-
nen und Patienten aus der Neuropadi-
atrie des Kinder-UKE in die Neurologie,
UKE

Teilnahme an und Leitung
von klinischen Studien

Neuropadiatrie, Universitatsklinikum
Hamburg-Eppendorf

e PTC124-GD-0250: Langzeitbeobach-
tungsstudie zur Sicherheit und Wirk-
samkeit von Ataluren in der Routine-
versorung bei Duchenne Muscular
Dystrophy. Es wird niemandmehr in die
Studie aufgenommen.

e DSC/14/2357/51: In dieser Open label
Studie wird die Sicherheit und Wirk-
samkeit von Givinostat bei Menschen
mit DMD untersucht, die bereits zu-
vor an einer der placebokontrollierten
Givinostat-Studien teilgenommen ha-
ben. Es wird niemand mehr in die Studie
aufgenommen.

e RESPOND: In der Phase 4 Studie wird die
Sicherheit und Wirksamkeit von Nusiner-
sen bei Betroffene mit einer 5g-assozi-
ierten SMA, die bereits eine Therapie mit
Onasemnogene Abeparvovec erhalten
haben, untersucht.
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e EMBARK: Die Sicherheit und Wirksam-
keit von SRP-3001 (Genersatztherapie)
wird in dieser multinationalen, rando-
misierten, doppelblinden und placebo-
kontrollierten Phase 3 Studie bei Jungen
mit M. Duchenne im Alter von 4 bis < 8
J untersucht. Es werden keine Kinder
mehr in die Studie aufgenommen.

e Teilnahme an dem aus dem Innovati-
onsfonds des G-BA geforderten Kon-
sortialprojekt INTEGRATE-ATMP (Ltg.
UniversitatsklinikumHeidelberg)zurErarbei-
tung und Vereinheitlichung von Versor-
gungsstrukturen bei dem Einsatz von
ATMP (Advanced Therapy Medicinal
Products).

e Anwendungsbegleitende Datenerhe-
bung fur die Gentherapie Onasemnogen
Abeparvovec (Zolgensma®) bei SMA im
Rahmen einer Registerstudie.

Neuropadiatrie Universitatsklinikum
Hamburg-Eppendorf und Asklepios
Klinik Nord-Heidberg

Teilnahme am SMArtCARE Patientenregis-
ter (Verlaufsbeobachtung und Therapie-
evaluation bei Spinaler Muskelatrophie)

Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustandigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen (zum Beispiel auch

Teilnahme an Gesprachsgruppen, u.a.)

Sonstige Aktivitaten
(gesundheitspolitisch etc.)
RegelméBiger Austausch mit Frau Julia

Roll, Landesverbandvorsitzende Hamburg,
DGM

Forschungsaktivitaten, Férderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

Neuropéadiatrie, Universitatsklinikum
Hamburg-Eppendorf

e Evaluation der kognitiven Funktionen
von Menschen mit Spinaler Muskelatro-
phie Typ 1, die im ersten Lebensjahr mit
einer genmodulierenden Therapie bzw.
Genersatztherapie behandelt worden
sind (Multizentrische Studie UKE/Ham-
burg (Projektleitung), Charite/Berlin, UK
Dresden, UK GieBen, UK Heidelberg).

e Schluckdiagnostik mittels FEES bei Kin-
dern mit Spinaler Muskelatrophie (Ltg.:
Fr. Dr. Zang, Dr. T. Flugel, Hor-Stimm-
Sprachabteilung, Universitatsklinikum
Hamburg-Eppendorf)

e Evaluierung des funktionellen Outco-
mes bei Kindern mit 5qg-assoziierter
spinaler Muskelatrophie nach Therapie-
wechsel von Nusinersen zu Onasem-
nogene-Abeparvovec bzw. Risdiplam
im Vergleich zu einer Nusinersen-Dau-
ertherapie (Dr. Deike Weiss, Dr. Jessika
Johannsen, PD Dr. Jonas Denecke ge-
meinsam mit dem SMArtCARE Register,
Ltg. Prof. Dr. J. Kirschner)

¢ Rolle der ZNS-Inflammation in der Patho-
genese der 5g-ass. SMA (Paula Steffens,
Dr. Jessika Johannsen, PD Dr. Jonas
Denecke)

Erwdhnungswertes
Neuere diagnostische oder therapeu-
tische Moglichkeiten (Neuropadiatrie)

¢ Anwendungallermedikamentdser Thera-
pien bei SMA (Spinraza, Zolgensma (nur
in der Neuropadiatrie des Universitéts-
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klinikum Hamburg-Eppendorf), Evrysdi)
e Anwendung Enzymersatztherapie bei M.
Pompe (Universitatskinderklinik Ham-
burg-Eppendorf, Ltg. PD Dr. N. Muschol)

Klinische Aktivitdten und Angebote, ggf.
Schwerpunkte bzw. Spezialambulanzen,
Kooperationen

Fir 2024 ist die Implementierung einer ASV
Neuromuskuldre Erkrankungen geplant.

Spezialambulanzen

Klinikgebundene Sprechstunden fur Er-
wachsene mit neuromuskularen Erkran-
kungen sind in der Klinik fiir Neurologie
des Universitétsklinikum Hamburg-Eppen-
dorf (Ltg. PD Dr. Mathias Gelderblom,
Hochschulambulanz), in der Asklepios
Klinik Barmbek (Ltg. Prof. Dr. P. Urban),
der Asklepios Klinik St. Georg (Ltg. Dr. T.
Rosenkranz, prastationar), dem Agaplesion
Bethesda Krankenhaus Bergedorf (Ltg.
Dr. F. Trostdorf, prastationar) sowie im
Klinikum ltzehoe (Ltg. Dr. F. Mezger,
§116b Ambulanz) vorhanden. Am UKE
kénnen Erwachsene mit Evrysdi, Spinraza,
Amvuttra, Onpattro, Ravulizumab, Eculizu-
mab, Rituximab und IVIG behandelt werden.

Die neurologische Gemeinschaftspra-
xis Neurologie Neuer Wall (Leitung Dr. K.
Knop) betreut in ambulantem Rahmen
erwachsene Patientinnen und Patienten
(GKV/PKV) mit allen Formen der neuro-
muskuléren Erkrankungen, Schwerpunkte
liegen hier im Bereich der entziindlichen
neuromuskularen Erkrankungen (Immun-
neuropathien, Myasthenie, Myositis) und
primdren Myopathien. Die interdiszipli-
nare Betreuung erfolgt vor Ort (Neuro-
logie, Psychiatrie, Neuroradiologie) und
durch Kooperationen im Netzwerk des
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NMZ. Vor Ort werden alle oralen und pa-
renteralen Immuntherapien entzindlicher
NME, (inkl. IVIG, Rituximab, C5-Komple-
ment-Inhibitoren und FcRn-Inhibitoren) an-
geboten, ebenso wie Risdiplam bei 59-S-
MA, Enzym-Ersatztherapien bei M. Pompe.
Zudem konnen alle symptomorientierten
Behandlungen (medikamentds, Heil- und
Hilfsmittel sowie Rehabilitationen verord-
net werden.

Myasthenie-Sprechstunden

Universitatsklinikum Eppendorf

Dr. Gunther Thayssen, gth@uke.de
Klinik und Poliklinik fir Neurologie
UKE; Martinistr. 52, 20246 Hamburg
T 040 7410 52780

Asklepios Klinik Barmbek

Prof. Dr. Peter Paul Urban
p.urban@asklepios.com
Abteilung fir Neurologie,
Ribenkamp 148, 22291 Hamburg
T 040 181882 3840

Neurologie Neuer Wall

Dr. Karl Christian Knop
knop@neurologie-neuer-wall.de

Dr. Tanja Strodthoff,
strodthoff@neurologie-neuer-wall.de

Gemeinschaftspraxis Neurologie
Neuer Wall 19, 20354 Hamburg

T 040 30068760, F 040 300687640
Neupatienten Anmeldung per E-Mail:
info@neurologie-neuer-wall.de

oder Uber Downloadformular
neurologie-neuer-wall.de/media/NME-
Sprechstunde-NNW.pdf
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Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

e CIDP Symposium am 15.Februar 2023,
wissenschaftliche Leitung Prof. Dr. P. P.
Urban, Asklepios Klinik Barmbek

e wochentliche Fallkonferenzen in der
Praxis Neurologie Neuer Wall

Netzwerkbeteiligungen

e Kooperatives integriertes Myasthenie
Zentrum der Asklepios Klinik Barmbek
(Prof. Dr. P. Urban) und der Praxis Neu-
rologie Neuer Wall (Dr. K. Knop)

Seit drei Jahren besteht in der Abtei-
lung flr Neurologie des Asklepios Kilinik
Barmbek (Prof. Dr. P. Urban) eine sta-
tiondre multimodale Schmerztherapie
(MMST) insbesondere fur neurologisch
begriindete Schmerzsyndrome (neuro-
pathische Schmerzsyndrome) unter der
Ltg. Von Frau OA Dr. Isabel Voth (i.voth@
asklepios.com)

Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustandigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen (zum Beispiel auch
Teilnahme an Gesprachsgruppen, u.a.)

Sonstige Aktivitidten
(gesundheitspolitisch etc.)

e Selbsthilfe Aktivitdten und Kooperation
mit dem Landesverband Hamburg der
DGM

e ALS-Gespréachskreis fur Betroffene
und Angehdrige:

Monatliche Treffen digital bzw. in
Présenz an verschiedenen Orten
Anmeldung: Regina Raulfs

T 040 78896748
regina.raulfs@dgm.org

e SHG Muskel-Freundschaften
jeder dritter Mittwoch im Monat von

18.30 bis 20 Uhr digital oder in
Présenz an verschiedenen Orten
Anmeldung:
muskelfreunde.hamburg@dgm.org
oder telefonisch bei

Conni Gliese T 040 38 88 65

oder Julia Roll T 0176 23564903
Muskeltreff

erster Samstag im Monat ab 15 Uhr
Anmeldung: Julia Roll

T 0176 23564908, julia.roll@dgm.org
,Eltern starken“

Deutschlandweiter digitaler Eltern-
austausch: jeder dritter Dienstag,
alle zwei Monate von 19.30 bis 21 Uhr
Anmeldung: Julia Roll

T 0176 235649083, julia.roll@dgm.org
Neues Austauschangebot

der DGM Hamburg:

RegelmaBiger Austausch zum
Personlichen Budget - Fragen rund
um Assistenz im Arbeitgebermodell,
jeder zweite Freitag im Monat,
digital um 18 Uhr,

Anmeldung: Julia Roll

T 0176 23564908, julia.roll@dgm.org

Erwahnungswertes

Neuere diagnostische oder
therapeutische Méglichkeiten -
Praxis Neurologie Neuer Wall

e Anwendung Enzymersatztherapie bei
M. Pompe inkl. Teilnahme am Pompe
Registry

Uberregionale Anlaufstelle fir Kollage-
nosen und Vaskulitiden (ASV-Rheuma-
tologie)

e next Generation Enzymersatztherapie

bei M. Pompe
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Publikationen
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Neuromuskulares Zentrum Hannover

Sprecherin NMZ und Klinik:
Prof. Dr. Susanne Petri

Stellvertretende Sprecherin
NMZ und Klinik:
Prof. Dr. Katja Kollewe

Fachgebiet und Standort

Fachgebiet Neurologie
Carl-Neuberg-Str. 2, 30625 Hannover
neurologie.sekretariat@mh-hannover.de
www.mhh.de/neurologie

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Grundsétzlich werden Patientinnen und
Patienten mit allen Formen neuromuskula-
rer Erkrankungen betreut.

In der neuromuskuldren Sprechstunde/
ALS-Ambulanz der Neurologischen Klinik
werden Patienten und Patientinnen mit
neuromuskuléren Erkrankungen, insbeson-
dere auch mit Motoneuron-Erkran-
kungen, aus dem gesamten norddeut-
schen Raum untersucht und betreut. Bei
der Vorstellung neuer Erkrankter wird
zunéchst ambulante Diagnostik durch-
gefuhrt und, falls erforderlich, ein sta-
tionarer Aufenthalt organisiert. AuBerdem
werden hier die weitere Behandlung und
regelmaBige Verlaufsuntersuchungen koor-
diniert, um eine langfristige Betreuung zu
gewahrleisten. Zur Diagnosefindung ste-
hen neben der klinischen Beurteilung um-
fangreiche Laboruntersuchungen, geneti-
sche Tests sowie moderne bildgebende
undneurophysiologischeVerfahreninLabors
mit langjahriger Erfahrung mit neuromus-

kularen Erkrankungen zur Verfligung.
Ferner kénnen Muskel- und Nervenbi-
opsien durchgefiihrt werden, die in der
Abteilung fir Neuropathologie und ggf.
in anderen Speziallabors begutachtet
werden. In Kooperation mit dem Institut
fur Humangenetik wurde eine monatliche
neuro-genetische Sprechstunde etabliert.
Hier kdnnen nach Einreichen eines An-
meldungsformulars mit Informationen zu
Familienanamnese, klinischen und appara-
tiven Befunden Betroffenen aus den Berei-
chen neuromuskulare Erkrankungen und
Bewegungsstérungen bevorzugt Termine
zur humangenetischen Beratung und Tes-
tung erhalten.

Frau Anke Meier, Sozialarbeiterin der DGM,
fihrt eine regelmaBige Sprechstunde mit
Beratung zu Bestimmungen des Schwer-
behinderten- und Sozialhilferechts, Si-
cherstellung der Pflege und Versorgung,
u.a. Themen durch. Sie unterstiitzt die
Erkrankten bei der Organisation von Re-
habilitationsmaBnahmen, Einleitung haus-
licher Pflege u.a. MaBnahmen. Im Oktober
2022 wurde in Zusammenarbeit mit Herrn
Prof. Dengler eine neue Version des Flyers
»2Amyotrophe Lateralsklerose“ zur Infor-
mation von Betroffenen und Angehdrigen
erstellt und zuletzt im Sommer 2023 aktua-
lisiert.

Zudem erfolgt zur Hilfsmittelversorgung
eine Kooperation mit der ALS-Ambulanz
der Charité (Prof. T. Meyer) Uber das Ver-
sorgungsnetzwerk ,AmbulanzPartner*
(www.ambulanzpartner.de).
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Spezialambulanzen

Schwerpunkte bilden die Betreuung von
Patienten und Patientinnen mit Amyotro-
pher Lateralsklerose (Teilnahme an ak-
tuellen internationalen Therapiestudien),
die Sprechstunde fiir Menschen mit Post-
Polio-Syndrom und die Versorgung von
jenen mit verschiedenen entziindlichen
und hereditdaren Myopathien. Seit der
behodrlichen Zulassung des Antisense-
Oligonukleotids Nusinersen erfolgt die
Behandlung Erwachsener mit 5g-assozi-
ierter spinaler Muskelatrophie mit dieser
intrathekalen Therapie im stationaren Set-
ting, seit der Zulassung des oral verfligba-
ren Splicing-Modifiers Risdiplam werden
auch SMA Betroffene hiermit behandelt.
ALS-Patientenund-PatientinnenmitSOD1-
Mutationen kénnen im Rahmen des euro-
paischen Hartefallprogramms mit Tofersen
behandelt werden.

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Das Neuromuskulare Zentrum veranstaltet
einmal im Semester ein neuromuskulares
Seminar mit aktuellen Fallvorstellungen
inklusive neuropathologischer Demonstra-
tion und wissenschaftlichen Vortragen fir
Arzte und Artzinnen und andere Interes-
sierte. Hierzu werden die regionalen DGM-
Vertretungen eingeladen. Im Jahr 2023
fand das neuromuskuldre Seminar weiter-
hin regelm&Big online statt.

Es besteht eine langjahrige enge Zusam-
menarbeit mit dem LV Bremen/Nieder-
sachsen der DGM und speziell mit dem
ALS-Gesprachskreis Hannover (DGM), ge-
leitet von Frau Ingrid Haberland.
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Netzwerkbeteiligungen

Diagnostisch besteht eine enge Zusam-

menarbeit mit dem Institut fir Pathologie,

in dem durch Herrn Prof. Hartmann und

Herrn Prof. Feuerhake die feingewebliche

Beurteilung der Muskel- und Nervenbiop-

sien erfolgt. Bei Verdacht auf erbliche Er-

krankungen werden molekulargenetische

Tests und genetische Beratungen in Zu-

sammenarbeit mit dem Institut fur Human-

genetik durchgefiuhrt. Therapeutische

Kooperationen bestehen mit nahezu allen

Abteilungen des Hauses. Stellvertretend

erwahnt seien die Abteilung Physikalische

Medizin und Rehabilitation, die Klinik fir

Pneumologie und die Klinik fir Kardiologie.

e Das NMZ Hannover gehort seit 2021
zum Zentrum fur Seltene Erkrankun-
gen (ZSE) der MHH. Das ZSE hat die
Stéarkung der interdisziplindren Zusam-
menarbeit auf dem Gebiet der seltenen
Erkrankungen zum Ziel, u.a. durch mo-
natliche Fallkonferenzen und zwei als
Lotsinnen fungierende Arztinnen, die
Patientenanfragen bearbeiten und wei-
terleiten, so dass Menschen mit V.a.
neuromuskulare Erkrankungen auch auf
diesem Weg in unsere Sprechstunde
kommen. Frau Prof. Petri ist seit Oktober
2022 Teil des Leitungsgremiums.

e Wissenschaftlich bestehen innerhalb
der MHH u.a. Kooperationen mit den
Instituten fuir Neuroanatomie, Neurophy-
siologie und Humangenetik sowie der
AG Biochemie und Tumorbiologie der
Frauenklinik und der AG Translationale
Hepatologie und Stammzellbiologie des
REBIRTH-Zentrums fur translationale re-
generative Medizin. Weiterhin existieren
enge Kooperationen mit der Neurologi-
schen Klinik der Universitat Ulm (Prof. Dr.
A.C. Ludolph) und den Partnerschaften
des DGM-geforderten Deutschen Netz-
werks fir Motoneuron-Erkrankungen
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(MND-NET) und Prof. Dr. S. Vielhaber
und Prof. Dr. S. Schreiber, Neurologi-
sche Klinik der Universitat Magdeburg.
Frau Prof. Petri ist Mitglied der ALS-Leit-
liniengruppen der DGN und der Euro-
paischen Akademie fiir Neurologie (EAN
Guidelines on ALS Management). Die
Verdéffentlichung der neuen européischen
Leitlinien steht unmittelbar bevor.

Teilnahme an und Leitung
von klinischen Studien

e HIMALAYA (Phase 2 Study for SAR443820
in Participants With Amyotrophic Lateral
Sclerosis (ALS)):

CARDINALS (Study to Assess the Ef-

fects of PTC857 Treatment in Partici-

pants With Amyotrophic Lateral Sclero-
sis (ALS)):

e DAZALS (A Phase 2, Multicenter, Ran-
domized, Double-Blind, Placebo-Con-
trolled Study Evaluating Safety and Ef-
ficacy of CORT113176 (Dazucorilant) in
Patients with Amyotrophic Lateral Scle-
rosis):

e ATLAS (eine randomisierte, placebokon-

trollierte Studie der Phase Ill mit einem

longitudinalen Run-in mit natlrlichem

Krankheitsverlauf und einer offenen

Verlangerung zur Beurteilung von bei

klinisch prasymptomatischen Erwach-

senen mit einer bestétigten Superoxid-

Dismutase-1-Mutation eingeleitetem

BIIB067, 233AS303)

Phoenix (A Phase lll, Randomized, Dou-

ble-Blind, Placebo-Controlled, Multi-

center Trial to Evaluate the Safety and

Efficacy of AMX0035 Versus Placebo

for 48-week Treatment of Adult Patients

with Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS)

AP-101-02 (A Phase 2a, multicenter,

randomized, double-blind, placebo-

controlled study to evaluate safety, tole-

rability, pharmacodynamic markers, and
pharmacokinetics of AP-101 in patients
with familial amyotrophic lateral sclero-
sis (fALS) and sporadic amyotrophic la-
teral sclerosis (SALS))
e ADORE (“A multicenter, randomized,
double-blind, placebo-controlled study
to investigate the efficacy and safety of
FAB122 in patients with Amyotrophic
Lateral Sclerosis”)
MT-1186-A02 (A Phase 3b, Multi-Center,
randomized, double-blind Study of Oral
Edaravone Administered over 48 Weeks
in Subjects with Amyotrophic Lateral
Sclerosis (ALS))
MT-1186-A01: A Phase 3, Multi-center,
Open-label, Safety Study of MT1186
Administered over 48 Weeks in Subjects
with Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS)

Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustidndigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen (zum Beispiel auch
Teilnahme an Gesprachsgruppen, u.4a.)

Sonstige Aktivitidten
(gesundheitspolitisch etc.)

Durch die DGM geférdert wird ein Koope-
rationsprojekt mit Herrn Prof. J. Dorst und
Prof. A.C. Ludolph zum Gewichtsverlust
bei Amyotropher Lateralsklerose (ALS).
Hierbei sollen die zugrundeliegende Pa-
thophysiologie untersucht werden und
moglicherweise neue Therapieanséatze
identifiziert werden.

Forschungsaktivitaten, Férderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

Ein langjahriger Schwerpunkt der Arbeits-
gruppe von Prof. S. Petri sind Untersu-
chungen zur Pathogenese und Therapie
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der ALS, u.a. mittels Studien in priméaren

Motoneuronkulturen- in Monokultur und in

Ko-Kultur mit Astrozyten-, die aus dem

transgenen ALS-Tiermodell oder gesunden

Kontrolltieren gewonnen werden, sowie in

vivo Studien im G93A-SOD1-Mausmodell

und neuropathologische Untersuchungen
in Muskelbiopsiematerial und in post mor-
tem Gehirn- und Riickenmarksgewebe.

e Ein weiterer Schwerpunkt liegt auf der
in vitro Charakterisierung und tierex-
perimentellen in vivo-Untersuchung
des therapeutischen Potenzials adulter
Stammzellen sowie der Charakterisie-
rung von induzierbaren pluripotenten
Stammezellen als in vitro-Modell der ALS
(Kooperation: Prof. Dr. F. Wegner, MHH,
PD Dr. A. Hermann, Rostock).

¢ |n einer Kooperation mit Frau Prof. Dr. R.
Weber, Institut fir Humangenetik, wer-
den next generation sequencing (NGS)
Technologien zur Identifizierung krank-
heitsassoziierter genetischer Verédnde-
rungen eingesetzt, die zum besseren
Verstandnis der molekularen Mecha-
nismen dieser Erkrankungen beitragen
kénnen.

e Weitere aktuelle Forschungsprojekte ha-
ben die Charakterisierung der Rolle des
Macrophage inhibiting factors (MIF) bei
ALS, die Entwicklung neuer auf regu-
latorischen T-Zellen basierenden The-
rapieansatze und die Moglichkeit der
pharmakologischen Modulation des mi-
kroglialen Phanotyps zum Ziel (Koope-
ration A. Israelson, Beer Sheva, Israel; E.
Jackel, Toronto, Kanada).

e Im Bereich der klinischen Forschung
werden verschiedene Fragestellungen
zu den Themen ALS Ko-Morbiditaten,
Risikofaktoren und Lebensqualitat be-
arbeitet. Als Partner im Deutschen
Netzwerk fir Motoneuronerkrankungen
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(http://www.mnd-als.de/html/home) st
das ALS-Zentrum Hannover an grund-
lagenwissenschaftlichen (u.a. tierexpe-
rimentellen und neuropathologischen
Untersuchungen) und klinischen For-
schungsprojekten(neuropsychologischen
Studien, elektrophysiologischen und
Bildgebungsprojekten, Biomarker-Ana-
lysen, Untersuchung der Hilfsmittelver-
sorgung) sowie an klinischen Therapie-
studien beteiligt, ein besonderer Fokus
liegt auf elektrophysiologischen Frage-
stellungen (Zentren-Ulbergreifende Evalu-
ation neuer Diagnosekriterien und EMG-
Methoden (Motor Unit Number Index;
MUNIX; elektrophysiologische Charak-
terisierung von Mausmodellen).

Weiterhin besteht die Beteiligung am
SMArCARE-Register zur Erfassung von
Menschenmit spinaler Muskelatrophie
(SMA) (www.smartcare.de) und es lau-
fen zahlreiche mono- und multizentri-
sche Studien zu Therapieerwartungen
und -Zufriedenheit, Liquor-Parametern
und Verlaufsmarkern der SMA.

Forschungsprojekte

MND-Net (Deutsches Netzwerk fiir Moto-
neuronerkrankungen)

Bildgebungs- und Ultraschallstudien
(fMRT; morphologische Untersuchun-
gen) an ALS-Patienten und -Patientinnen
in Kooperation mit Prof. S. Vielhaber und
Prof. S. Schreiber, Universitat Magdeburg
Tierexperimentelle und zellbiologische
Untersuchungen zur Rolle von Wachs-
tumsfaktoren bei der ALS

Histologische und biochemische Unter-
suchungen an ALS-post mortem Gewe-
be und transgenen ALS-Mausmodellen,
derzeit v.a. zur Neuron-Glia-Interaktion
und zur Rolle des Makrophagen migra-
tionsinhibierender Faktor (MIF) (Foérde-
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rung: German-Israeli Foundation; GIF)

e |n vitro- und in vivo Evaluation des thera-
peutischen Potenzials zellularer Behand-
lungsansétze bei ALS

* Funktionelle Analysen von patienten-
spezifischen induzierbaren pluripotenten
Stammzellen als humanes in vitro Modell
der Amyotrophen Lateralsklerose (ALS)

e Studien zu ALS-assoziierten genetischen
Veranderungen mit Hilfe von next gene-
ration sequencing (NGS) Technologien

e Studien zu Therapieerwartungen und
Therapiezufriedenheit sowie patient-
reported outcomes bei Menschen mit
spinaler Muskelatrophie (SMA) unter
Therapie mit Nusinersen; Beteiligung am
SMArtCARE-Patientenregister

e Teilnahme an von der ALS-Ambulanz der
Charité — Universitatsmedizin Berlin initi-
ierten und von der gemeinnitzigen Ca-
nessa-Stiftung geférderten multizentri-
schen Forschungsprojekten zur Eignung
von Neurofilament Light Chain (NL-F)
als Serum-Biomarker der ALS sowie zur
Identifizierung genetischer Veranderun-
gen bei ALS (ID-ALS-Studie)
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Neuromuskulédres Zentrum Homburg/Saar -
Wilhelm-Erb Muskelzentrum

Sprecher NMZ und Klinik:

Prof. Dr. Ulrich Dillmann
Universitétsklinikum des Saarlandes

und Medizinische Fakultat der Universitét
des Saarlandes

Kirrberger StraBe, 66421 Homburg/Saar
ulrich.dillmann@uks.eu

Stellvertretende/r Sprecher/in NMZ
und Klinik:

Fr. Dr. Marina Flotats-Bastardas
Neuropédiatrie, Klinik flir Padiatrie und
Neonatologie

Fachgebiet und Standort
Fachgebiet Neurologie

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

In der allgemeinen neuromuskulére Sprech-
stunde wird in enger Verzahnung ambulant
und stationédr das gesamte Spektrum der
Muskelerkrankungen abgeklart und dau-
erhaft therapeutisch betreut. Angeboten
werden alle diagnostischen Routinever-
fahren sowie zahlreiche diagnostische
Spezialverfahren.Hierzugehdrenalleelek-
trophysiologische Techniken einschlieBlich
Untersuchungstechniken zur Kraftentwick-
lung und Ganganalyse mit Erfassung der
Bewegungsmuster und der Oberflachen-
EMG-Aktivitaten. Bildgebend stehen NMR
und Ultraschall der Muskulatur und hoch-
auflosende Sonographie der peripheren
Nerven zur Verfigung.

Ein besonderer Schwerpunkt liegt in der
langfristigen Betreuung von Patientinnen
und Patienten mit Amyotropher Lateral-
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sklerose und verwandter Erkrankungen.
Ihre Betreuung mit CIDP wird von Frau
Dr. F. Merzou gemeinsam mit Prof. Dr.
U. Dillmann durchgefiihrt. Die Termin-
vereinbarung erfolgt Gber die Neurologi-
sche Poliklinik unter der Telefonnummer
06841 1624138.

Die ALS-Sprechstunde und die allgemeine
Muskelsprechstunde werden von Prof. Dr.
U. Dillmann und Herrn D. Janitschke be-
treut.

In der Muskelsprechstunde wurden 2023
weit Uber 1500 Konsultationen durchge-
fuhrt.

Spezialambulanzen

e ALS-Ambulanz
e Polyneuropathie-Ambulanz

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Mit der Neuropathologie unter der Leitung
von Herrn Prof. Dr. W. Schulz-Schaeffer und
Herrn OA Dr. A. Wrede werden alle 14 Tage
interdisziplindre neuromuskulare Fallkon-
ferenzen unter Beteiligung des Kollegiums
der Neuropédiatrie und der Humangenetik
durchgefiihrt.

Es besteht eine sehr enge Kooperation
mit der hiesigen Neuropédiatrie, vertre-
ten durch die Oberérztinnen Frau Dr. M.
Flotats-Bastardos und Frau K. Bdécking
Gemeinsam werden Patientinnen und Pa-
tienten mit Duchenne-Muskeldystrophie
und spinaler Muskelatrophie umfassend
interdisziplinar betreut.
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Die humangenetische Beratung erfolgt
durch Herrn Prof. Dr. W. Henn, dem Lei-
ter der Beratungsstelle am Klinikum zu-
sammen mit Fr. Dr. Oehl-Jaschkowitz und
Herrn Dr. Martin von der Praxis fir Human-
genetik in Homburg.

Der traditionell sehr enge Kontakt zu der
Landesgruppe der DGM im Saarland spie-
gelt sich in regelmaBigen Treffen und Be-
sprechungen wieder.

Forschungsaktivitdten, Férderungen,
Preise, nationale und internationale.
Kooperationen

Kongressbeitrage: 26. Kongress des Me-
dizinisch-Wissenschaftlichen Beirates der
DGM vom 22. bis 24. Juni 2023 in Essen:
Results from a Notionwide Health-Related
Quality of Life Study in Patients with Spinal
Muscular Atrophy; 15. European Paediatric
Neurology Society (EPNS) 20. bis 24. Juni
2023 in Prag: Transient increase in Neurofi-
lament light serum concentration following
gene replacement therapy in patients with
Spinal Muscular Atrophy
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Sprecher NMZ und Klinik:
Universitétsklinikum Leipzig

Klinik und Poliklinik fiir Neurologie
PD Dr. med Petra Baum

Liebigstr. 20, 4103 Leipzig
petra.baum@medizin.uni-leipzig.de

Stellvertretender Sprecher NMZ und Klinik:
Dr. Dr. Moritz Metelmann
Universitétsklinikum Leipzig

Klinik und Poliklinik fiir Neurologie

PD Dr. med Petra Baum

Liebigstr. 20, 4103 Leipzig
moritz.metelmann@medizin.uni-leipzig.de

Fachgebiet und Standort:
Fachgebiet Neurologie,
Fachgebiet Neuropédiatrie
Leipzig

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Es werden Patienten aus dem gesamten
Spektrum neuromuskuldrer Erkrankungen
betreut, wobei Schwerpunkte fir Patien-
ten mit Amyotropher Lateralsklerose, My-
asthenia gravis, chronisch inflammatori-
scher demyelinisierender Polyneuropathie
(CIDP) und angeborenen sowie erworbe-
nen Muskelerkrankungen bestehen. In der
neuromuskularen Sprechstunde werden
spezielle Fragestellungen zur Atiologie,
Differentialdiagnose, Therapie, zu Verlaufs-
kontrollen sowie zu sozialen Problemen
neuromuskularer Erkrankungen erortert.
Bei Bedarf wird die stationare Abklarung in
die Wege geleitet. Die interdisziplindre Zu-
sammenarbeit mit den anderen Einrichtun-
gen des Leipziger Zentrums sichert dabei
die Patientenbetreuung sowohl im ambu-
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lanten als auch im stationdren Bereich in
hoher Qualitdt ab. Fur die Diagnostik und
das therapeutische Monitoring steht ein
breites Spektrum neurophysiologischer,
bildgebender und laborchemischer Un-
tersuchungsverfahren zur Verfligung. In
schweren Féllen kdnnen Betroffene auf
der neurologisch geflihrten Intensivstation
behandelt werden (zum Beispiel Beatmung
bei dekompensierter Atem-muskelinsuf-
fizienz, oder Plasmapherese/ Immunad-
sorptionsbehandlung bei Menschen mit
Guillain-Barré-Syndrom oder myasthener
Krise).

Eine enge Zusammenarbeit ist zwischen
der Abteilung fiir Neuropadiatrie und der
Neurophysiologie an der Neurologischen
Klinik gegeben. Fir die palliativmedizi-
nische Versorgung stehen das Team der
Palliativstation und der stationdre Pallia-
tivdienst beratend zur Verfigung und es
werden klinikweite Themen im interdiszi-
plindren Palliativboard besprochen.

Im Institut fir Neuropathologie werden alle
Gewebsproben von Menschen mit neuro-
muskuldren Erkrankungen untersucht und
einer differenzierten Diagnostik unterzo-
gen. Es steht das gesamte Spektrum der
histochemischen- und immunhistochemi-
schen Bandbreite zur Verfigung, welches
stetig weiterentwickelt wird. Fir den Be-
reich der Muskel- und Nervendiagnostik
wurde zudem der Akkreditierungsprozess
nach DIN ISO 17020 DAKkS erfolgreich
abgeschlossen. Zudem kdnnen weiterfiih-
rende ultrastrukturelle Untersuchungen
wie hochauflésende Elektronenmikrosko-
pie und Zupffaserpréparate ausgewertet
werden und moderne molekularpathologi-
sche Methoden stehen zur Verfligung.



Jahresberichte der Neuromuskularen Zentren

Ein Schwerpunkt liegt in der Diagnostik
von peripheren Neuropathien. Dies um-
fasst sowohl erworbene (zum Beospiel
entzliindliche) als auch hereditare Neu-
ropathien. Darlber hinaus wird das volle
diagnostische Spektrum von neurogenen
und myopathischen Muskelerkrankungen
abgedeckt, wie zum Beispiel von Struk-
turmyopathien, Myopathien im Rahmen
von Fett- und Glukosestoffwechseldefek-
ten, Enzymdefektmyopathien (MADD), Mit-
ochondriopathien sowie von entziindlichen
Myopathien (Polymyositis, Dermatomyosi-
tis, Einschlusskorperchen Myositis).

Die Schwerpunkte der Tétigkeit des Insti-
tuts fir Humangenetik des Universitatskli-
nikums Leipzig und des MedVZ —Fachbe-
reich Humangenetik liegen in der human-
genetischen Diagnostik und Beratung von
Patientinnen und Patienten mit genetisch
bedingten Krankheitsbildern sowie deren
Familienangehdrigen.

Das Institut fir Humangenetik bietet routi-
nemasig ein sehr breites Spektrum mole-
kulargenetischer Diagnostik nicht nur neu-
romuskulérer Krankheitsbilder an. Hierzu
gehdrt insbesondere die Analyse des kom-
pletten Erbguts mittels Exom-Sequenzie-
rung, welche eine groBtmdgliche diagnos-
tische Ausbeute gewahrleistet.

In der Genetischen Sprechstunde stehen
fur die Ratsuchenden in der Regel die gene-
tische Diagnosesicherung, die individuelle
Prognose und eventuelle therapeutische
Konsequenzen sowie das Wiederholungs-
risiko in der Familie im Vordergrund.

Spezialambulanzen

e Neuromuskulare Sprechstunden fir
Kinder und Erwachsene

e SPZ

e MZEB

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

RegelméBige Fortbildungsveranstaltungen
finden im Rahmen interdisziplinarer Fall-
konferenzen statt, die gemeinsam mit Frau
Prof. Dr. Ruth Stassart, Oberérztin an der
hiesigen Neuropathologie, sowie Herrn
Prof. Dr. med. Rami Jamra, Oberarzt aus
der hiesigen Humangenetik, durchgefiihrt
werden. Erneut wurde das klinisch-neu-
rophysiologische Seminar mit Nervenul-
traschall am Zentrum im Oktober 2023
veranstaltet, welches wieder groBen Zu-
spruch erfuhr.

Netzwerkbeteiligungen

Das Zentrum ist am ALS-Netzwerk MND-
Net (koordiniert durch die Universitats-
klinik in UIm) und am Ambulanzpartner-
Versorgungsnetzwerk (Kooperation mit
Herrn Prof. Dr. Meyer, Ambulanz fir ALS
und andere Motoneuronerkrankungen der
Charité Berlin) beteiligt. AuBerdem ist das
Zentrum im wissenschaftliches Kompe-
tenznetz Peripherer Nerv (KKPNS) aktiv.

Teilnahme an und Leitung von
klinischen Studien

Industriegesponserte Studien bei CIDP und
Myasthenia gravis
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Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustandigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen (zum Beispiel auch
Teilnahme an Gesprachsgruppen, u.4a.)

Sonstige Aktivitaten
(gesundheitspolitisch etc.)

e Die Aktivitdten der Selbsthilfegruppen
der Deutschen Gesellschaft fur Mus-
kelkranke (DGM) sowie der Deutschen
Myasthenie Gesellschaft (DMG) wurden
wieder unterstitzt. Das Team des Neu-
romuskularen Zentrums steht in regel-
maBigem Austausch mit Patienten und
Patientinnen der DGM auf regionaler
und Uberregionaler Ebene. Zum Beispiel:
Vortrag "CMT-Krankheits-bewaéltigung
unter psychologischen Gesichtspunk-
ten" im Rahmen eines Fachsymposiums
CMT/HMSN in Hohenroda (Dr. Dr. Me-
telmann)

Teilnahme am Tag der Patientenlotsen.

Forschungsaktivitaten, Forderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

Uber Herrn Dr. Dr. Metelmann werden Pro-
jekte zur palliativen Versorgung von Men-
schen mit einer ALS (Kooperation mit Frau
Prof. Dr. Mehnert-Theuerkauf und Herrn
Dr. Esser, Abteilung fiir Medizinische Psy-
chologie und Medizinische Soziologie, Uni-
versitédt Leipzig) bearbeitet, welche durch
einem Foérderantrag beim Bundesministeri-
um fiir Bildung und Forschung untersttzt
wird.

Die Erfassung von Heilmitteln und alterna-
tiven Therapien bei neuromuskularen Er-
krankungen in Kooperation mit der Klinik
Hoher MeiBner sowie dem Friedrich-Baur-
Institut Minchen und mit Unterstitzung
durch die DGM ist ausgewertet und publi-
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ziert. Des weiteren hat die georgische Neu-
rologin Frau Sekhniashvili, MD, unterstiitzt
durch Forschungsmittel des DAAD und un-
ter der Betreuung von Frau PD. Dr. Baum
in Leipzig ein wissenschaftliches Thema zu
“Nerven- und Muskelfunktionsstérungen
durch serielle elektrische Stimulation bei Cri-
tical lliness Neuromyopathie—Bedeutung
fur Diagnostik und Prognoseabschétzung”
abgeschlossen. Erweiterte Ergebnisse wur-
den publiziert.

Weitere klinische Forschungsprojekte
laufen zu den Themen Autoimmun-
neuropathien, ALS und diabetischer
Neuropathie.

Unter der Herausgeberschaft von Frau PD
Dr. Baum und Herrn Dr. Dr. Metelmann wur-
de ein Schwerpunktheft zur Amyotrophen
Lateralsklerose in der Fachzeitschrift “Kli-
nische Neurophysiologie” erarbeitet, wel-
ches Anfang 2023 erschienen ist.

In Zusammenarbeit mit der Core Unit
DNA der medizinischen Fakultat werden
die epigenetischen Signaturen in Nerven-
biopsien analysiert um das diagnostische
Methodenspektrum zu erweitern. Zudem
bestehen diverse wissenschaftliche und
klinische Verbundinitiativen und Koopera-
tionen innerhalb und auBerhalb des UKL.
Als Teil des DFG-geforderten Sonderfor-
schungsbereiches (SFB1052-C10) wird die
Adipositas als Risikofaktor fur die Ent-
wicklung peripherer Polyneuropathien er-
forscht. In diesem Zusammenhang konn-
ten wir in einer 2023 publizierten Arbeit
eine neue Signalachse zwischen Adipo-
zyten und myelinisierenden Gliazellen im
peripheren Nervensystem nachweisen,
die fir die erfolgreiche Nervenreparatur
nach akuter Verletzung von Bedeutung ist
(Sundaram et al., Cell Metabolism 2023).
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Zudem begann im Januar 2023 ein BMBF-
gefordertes  Verbundprojekt zusammen
mit der Universitatsklinik Munster (Prof.
Dr. Gerd Meyer zu Horste), dem Universi-
tétsklinikum Essen (Prof. Dr. Mark Stettner)
und dem Heidelberger Biochemiezentrum
(BZH, Prof. Dr. Britta Briigger). Hier sollen
Erkenntnisse Uber die Bedeutung des Li-
pidstoffwechsels in Gliazellen und dessen
Wechselwirkung mit dem Immunsystem
fur die Pathogenese erworbener Neuro-
pathien gewonnen werden, mit dem Ziel
sowohl neue diagnostische als therapeuti-
sche Optionen fur periphere Neuropathien
zu entwickeln.
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Fachgebiet und Standort

Fachgebiet Neurologie,
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Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Das Muskelzentrum am Klinikum der Otto-
von-Guericke-Universitdt Magdeburg, Klinik
fur Neurologie, ist eine zertifizierte Einrich-
tung der DGM e. V. Angeschlossen ist das
Mitteldeutsches Kompetenznetz Seltene
Erkrankungen (MKSE) am Universitatskli-
nikum Magdeburg.

Die Kilinik fir Neurologie wird seit dem
1. September 2020 von Herrn Professor Dr.
med. Aiden Haghikia geleitet. Der klinische
und wissenschaftliche Schwerpunkt von
Prof. Haghikia und seinem Team liegt auch
in der Erforschung neuroimmunologischer
und neurodegenerativer Erkrankungen.
Dazu gehdren beispielsweise auch die
Myasthenie und die atiologisch heteroge-
ne Gruppe der Immunneuropathien. Dazu
kommen die besonderen Behandlungs-
schwerpunkte des Muskelzentrums im Be-
reich der Muskeldystrophien und Motoneu-
ronerkrankungen sowie der Amyotrophen
Lateralsklerose (ALS).
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Seit kurzem hat Herr Professor Dr. med.
Daniel Behme die Universitatsklinik ftr
Neuroradiologie und damit den Lehrstuhl
Ubernommen. Das Team aus mehreren ra-
diologischen Fachérzten mochte auch den
Schwerpunkt der Muskel- und Nervenbild-
gebung mit Hilfe der Kernspintomographie
weiter ausbauen.

Die Kinderklinik des Universitatsklinikums
wird derzeit kommissarisch gefiihrt und
die Neuropédiatrie von der langjahrigen
Oberérztin Frau Dr. Beyer vertreten. Der
Klinik angeschlossen ist auch die neuro-
padiatrische Sprechstunde.

Gemeinsam mit dem DZNE am Standort
Magdeburg (Deutsches Zentrum fir Neuro-
degenerative Erkrankungen) werden auch
Patienten mit Motoneuronerkrankungen
und anderen seltenen neurodegenerativen
neuromuskuléren Erkrankungen betreut.
Im Rahmen von Intersite-Projekten besteht
dazu auch eine klinisch-wissenschafltiche
Kooperation mit den Neurologischen Zen-
tren an der MHH (Frau Professorin Petri)
und Rostock (Herr Prof. Prudlo, Herr Prof.
Hermann).

Angeschlossen ist auch das Mitteldeut-
sches Kompetenznetz Seltene Erkran-
kungen (MKSE) am Universitatsklinikum
Magdeburg. Als sogenanntes A-Zentrum
ist es die Ubergeordnete organisatorische
Struktur des MKSE. Es tbernimmt koordi-
nierende Aufgaben fiir die dem MKSE ange-
schlossenen Fachzentren (B-Zentren) und
verfligt Uber krankheitslibergreifende Ver-
sorgungsangebote fiir mehrere Seltene Er-
krankungen. Mit der medizinischen Exom-
Sequenzierung, der gleichzeitigen Untersu-
chung aller Gene eines Betroffenen, steht
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am MKSE ein modernes Werkzeug zur Ver-
figung, mit dem der Nachweis einer selte-
nen genetischen Erkrankung schneller und
effizienter moglich ist. In Deutschland leben
etwa vier Millionen Menschen, die von einer
der ca. 8.000 verschiedenen Seltenen Er-
krankungen betroffen sind. Als selten gilt in
der Europdischen Union eine Erkrankung,
wenn nicht mehr als 5 von 10.000 Men-
schen davon betroffen sind. Etwa 80 % der
Seltenen Erkrankungen sind genetisch be-
dingt, so dass im Regelfall die Beschwer-
den schon im Kindesalter beginnen. Dies
trifft jedoch nicht auf alle Seltenen Erkran-
kungen zu. Die Vielzahl von mdglichen
Ursachen und teilweise sehr unspezifische
Symptome fiihren dazu, dass die Diagnose
haufig erst nach Jahren gestellt und in-
zwischen verfligbare, wirksame Therapien
nicht oder verspatet angewandt werden.
Das trifft insbesondere auch auf Erkran-
kungen aus dem neuromuskulédren Spek-
trum zu.

Ein langjéhriger Schwerpunkt des Muskel-
zentrums sind versorgungsmedizinische
Aspekte bei Patienten mit neuromuskula-
rer Mehrfachbehinderung. Mehrere Fach-
leutefiir Neurologie sind mit der Patienten-
betreuung beauftragt.

Dazu kommt ein Team aus der klinischen
Psychologie, Sozialarbeit, Physiotherapie
und dem Case Management. Diese Mitar-
beitenden stehen den Muskelkranken und
ihren Angehdérigen bei allen medizinischen
Fragen und auch bei der Krankheitsver-
arbeitung und den vielféltigen Problemen
im Alltag zur Seite. Das therapeutische
Angebot umfasst auch die Hilfsmittel- und
Erndhrungsberatung. Das medizinische
Versorgungszentrum (MVZ, Frau Dr. med.

U. Bock und Mitarbeiter) unterstitzt die
Spezialambulanzen bei ihrer Arbeit. Sozial-
medizinische Untersuchungen beschaf-
tigen sich insbesondere mit den Aus-
wirkungen korperlicher Beeintréachtigun-
gen auf das emotionale Wohlbefinden und
auch die Schmerzverarbeitung. Dazu wur-
den krankheitsspezifische Erhebungsins-
trumenten entwickelt (Frau PD Dr. med. S.
Vogt und wissenschaftliche Mitarbeitern-
de in Zusammenarbeit mit der Klinik fir
Psychosomatik, Prof. Dr. . P. Junne). Im
Atemtherapiezentrum der Medizinischen
Klinik werden die Muskelkranken mit Ventil-
ationsstérungen parallel mitbetreut und
apparativ versorgt (Herr Prof. Dr. med. J.
Schreiber und Mitarbeitende).

Schonende Untersuchungstechniken (Mus-
kel-/Nerven-MRT, Ultraschalldiagnostik)
stehen ebenfalls zur Verfigung (Frau
Professor Dr. med. S. Schreiber und Mit-
arbeiter). Durch die Weiterentwicklung
hochfrequenter Ultraschallsonden kdnnen
inzwischen auch Mikrostrukturen wie die
Nervenfaszikel dargestellt werden. Wesent-
liche Vorteile gegentiber der Visualisie-
rung der Nerven- und Muskelpathologie
mittels der Magnetresonanztomographie
(MRT) liegen zudem in der relativ breiten
Verfugbarkeit der Ultraschalltechniken, de-
ren einfache praktische Durchflihrbarkeit
(,,Bedside-Methode®) und das Fehlen von
Kontraindikationen. Man erhofft sich von
der Nervensonographie auch neue Einbli-
cke in die Dynamik von nervalen Regene-
rationsprozessen und deren Uberwachung
unter Therapie. Der kombinierte Einsatz
von Sonographie und Elektrophysiologie
kénnte die Friihdiagnostik von Motoneu-
ronerkrankungen und Neuropathien weiter
verbessern helfen.
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Die Kinderklinik hat in Zusammenarbeit mit
der klinischen Radiologie einen diagnos-
tischen Téatigkeitsschwerpunkt im Bereich
des Muskelultraschalls etabliert. Muskel-
zentrum und Spezialambulanz profitieren
vondensehrgutenraumlichenBedingungen
und der modernen Funktionsdiagnostik.
Wie in den Vorjahren stand die umfassende
medizinische Betreuung von Menschen
mit neuromuskularen Erkrankungen ganz
im Vordergrund unserer arztlichen Tatig-
keit. Die Mitgliederzahl und der Patien-
tenanteil sind stetig gewachsen. In der
Muskelsprechstunde der Kinderklinik und
auf den Stationen wurden wie in den Vor-
jahren einige hundert Betroffenen und auch
Kinder interdisziplindr betreut. Es besteht
ein enger Kontakt zu Physio- und Ergo-
therapie sowie zu den Rehabilitationsein-
richtungen. Die Sozialberatungsstelle des
Uniklinikums steht Betroffenen und ihren
Angehdrigen zur Verfiigung. Sie Gbernimmt
vielfaltige Funktionen, zum Beispiel wenn es
um Fragen der Hilfsmittelversorgung, der
h&uslichen Pflege, des Schwerbehinderten-
rechts oder auch den Kontakt mit anderen,
von der gleichen Krankheit Betroffenen
geht. Durch die kurzen Wege in der Ein-
richtung wird eine optimale und umfassen-
de Patientenbetreuung gewabhrleistet. Die
enge Kooperation mit der neurologischen
Rehabilitationsklinik (NRZ Magdeburg, Di-
rektor Prof. Sailer) rundet das Betreuungs-
angebot ab.

Herr Professor Dr. med. Christian Mawrin
hat als Neuropathologe an der Medizini-
schen Fakultdt der Otto-von-Guericke-
Universitat Magdeburg seine Forschungs-
tatigkeit im neuromuskuléren Sektor weiter
ausgebaut. Herr Prof. Dr. med. M. Zenker
leitet das Institut flir Humangenetik. Die be-
sondere wissenschaftliche Expertise des
Instituts erstreckt sich auch auf neuromus-
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kulare Erkrankungen und die damit ver-
bundene molekulargenetische Spezialdia-
gnostik bei Muskel- und peripheren Nerven-
krankheiten.

Seit Grindung des Muskelzentrums Mag-
deburg wurden Muskelsprechstunden
mit Krankheitsschwerpunkten wie ALS,
primare Myopathien, Post-Polio-Syndrom,
und Myasthenie etabliert. Diese klinische
Schwerpunktbildung bei der Diagnostik
und Beratung von Muskelkranken hat sich
sehr bewéhrt und wird in enger Zusam-
menarbeit mit dem MVZ realisiert. Insbe-
sondere wurde die Spezialsprechstunde
fur Motoneuronerkrankungen (MND) sehr
gut von den Patientinnen und Patienten
angenommen. In regelmaBigen gemein-
samen Konferenzen mit den &arztlichen
und wissenschaftlichen Mitarbeitende der
Klinik fir Kinderheilkunde, dem Institut
fir Humangenetik, dem Institut fir Neu-
ropathologie sowie den einzelnen neuro-
biologischen und molekularbiologischen
Abteilungen des Klinikums werden die
Untersuchungsergebnisse der betroffenen
diskutiert und therapeutische Konsequen-
zen erdrtert. Fortbildungsveranstaltungen
mit Referierenden aus dem gesamten
Bundesgebiet ermdglichen einen inten-
siven wissenschaftlichen Gedankenaus-
tausch und sind impulsgebernd fiir ein
breiteres diagnostisches und therapeuti-
sches Angebot.

Die enge Zusammenarbeit zwischen dem
Neurochemischen Labor in Magdeburg
(Prof. Dr. S. Vielhaber, Frau Dr. G. Debska-
Vielhaber) und der Epileptologie/Neuro-
chemie Bonn (Prof. Dr. W.S. Kunz) sowie
den benachbarten groBen Neurologischen
Universitatskliniken in Halle (Professor Dr.
M. Otto und Mitarbeiter; Professor em. Dr.
S. Zierz) und Hannover (Prof. Dr. S. Petri)
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wurde systematisch vertieft und hat sich
zu einem Forschungsschwerpunkt der
Klinik entwickelt. Mehrere gemeinsame
Publikationen zeugen von der wissen-
schaftlichen Vitalitét dieser Kooperationen.

Das gemeinsame diagnostische Angebot
umfasst u.a. enzymatische und polarogra-
phische Untersuchungen zur Mitochondri-
enfunktion. Neben den Untersuchungen
an Skelettmuskelfasern kénnen auch mito-
chondriale Schadigungen an Fibroblas-
ten (Hautzellen, Blutzellen) nachgewiesen
werden. Defekte des mitochondrialen Ge-
noms werden in Zusammenarbeit mit dem
Institut fir Neuropathologie des Universi-
tatsklinikums Magdeburg (Professor Dr. C.
Mawrin, Prof. Dr. E. Kirches) untersucht,
welches sich seit Jahren neben der klassi-
schen Myohistologie mit der molekularge-
netischen Diagnostik von Deletionen und
Insertionen in der mtDNA von Menschen
mit Verdacht auf Mitochondriopathien be-
schaftigt. Daneben wurde die PCR-Diag-
nostik einiger ausgesuchter Punktmuta-
tionen der mtDNA etabliert, vor allem der
haufigsten MERRF- und MELAS-assozi-
ierten Mutationen sowie die Abschéatzung
der mtDNA-Menge in Relation zur Kern-
DNAmitspeziellenSouthern-Blot-Verfahren
und die Bestimmung des Heteroplasmie-
grades. Sequenzierungen von Abschnitten
des mitochondrialen Genoms werden vor-
genommen, zum Beispiel zur Ermittlung eini-
ger LHON- oder ATPase-Punktmutationen.
In einem Forschungsprojekt werden zur-
zeit mégliche Zusammenhénge zwischen
Mutationen und Apoptose an Zellkulturen
analysiert.

Ein Schwerpunkt des Instituts fir Human-
genetik (Prof. Dr. Zenker, Dr. S. Jakubiczka)
ist die molekulargenetische Diagnostik
neuromuskularer Erkrankungen. Dabei wird

das Angebot stetig erweitert. Nachdem
das fir die proximal myotone Myopathie
(PROMM/DM2/Ricker-Syndrom) verant-
wortliche Gen identifiziert wurde, konnten
im Institut fir Humangenetik zahlreiche
betroffene Familien mit dieser Erkrankung
identifiziert werden. Da das expandierte
CCTG-Repeat-Motiv bei PROMM/DM2
sehr heterogen und daher nur schwer
nachweisbar ist, wurden hier Anstren-
gungen unternommen, die diagnostische
Prozedur zu verbessern. Zu dem diagnos-
tischen Angebot des Instituts fiir Human-
genetik gehdren weiterhin die Analyse
der hereditdren motorisch sensorischen
Neuropathien (HMSN), der Myotonen Dys-
trophie Curschmann-Steinert (DM1), der
Duchenne'schenundBecker'schenMuskel-
dystrophie, der Fazioskapulohumeralen
Muskeldystrophie (FSHD) und der Spino-
bulbdren Muskelatrophie. Familiare Ver-
laufsformen mit Mutationen im SOD1- und
C90rf72-Gen kénnen ebenfalls untersucht
werden. Fur alle nicht im Institut untersuch-
ten genetischen Erkrankungen steht das
molekulargenetische Labor den Kliniken
zur DNA-Extraktion zur Beratung Uber
diagnostische Méglichkeiten und zur Kon-
taktaufnahme mit anderen Gruppen zur
Verfliigung. Eine humangenetische Bera-
tungsstelle (Frau Dr. Muschke) rundet das
Angebot ab.

In Zusammenarbeit mit der Universitats-
klinik fur Plastische, Wiederherstellungs-
und Handchirurgie erfolgt die restaurative
periphere Nervenchirurgie (Prof. Dr. M.
Infanger). Im Muskelfunktionslabor der Kli-
nik fir Orthopédie (Professor Dr. Lohmann,
Professor Dr. Awiszus) erfolgen detaillierte
Bewegungsanalysen und Untersuchungen
des lokomotorischen Apparats: Quanti-
fizierung von Willkuraktivierbarkeit von
Skelettmuskulatur, Quantifizierung pro-
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priozeptiver Leistungen, Untersuchungen
zur Wirkung transkraniell magnetischer
Stimulation auf die Willkirmotorik. Ein
weiterer Arbeitsschwerpunkt liegt in der
Quantifizierung und therapeutischen Be-
einflussbarkeit des motorischen Defizits
bei Menschen mit Muskelglykogenosen
(zum Beispiel M. Pompe). Betroffenen
von einer Muskelglykogenose vom Typ
Pompe erhalten regelmaBig eine Enzymer-
satztherapie in Form von Infusionen in der
Neurologischen Fachambulanz. Das Kraft-
monitoring ist essentieller Bestandteil der
Therapie.

Klinische Aktivitdten und Angebote,
Spezialambulanzen:
Spezialambulanzen:

e ALS

Myasthenie

Myopathien

Polyneuropathien

Neuropadiatrie

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Auch in diesem Jahr wurden die Zuwei-
ser (niedergelassene Fachérztinnen und
Facharzte und Therapierende) sowie Mit-
arbeitende des Muskelzentrums wieder
fortgebildet und interdisziplinar geschult.
Das letzte Update zu neuromuskuldren
Erkrankungen (Diagnose und Therapie) er-
folgte am 7. Oktober 2023 in Magdeburg.
Dabei standen auch aktuelle krankheits-
modifizierende Therapieoptionen bei der
ALS und Differenzialdiagnosen im Fokus.
Mit den Kinderarztinnen und -&rzten der
Klinik erfolgt dazu ein reger Austausch und
die aktuellen Therapiekonzepte werden
kontinuierlich aufeinander abgestimmt.
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Patienten-zentrierte Fortbildungsveranstal-
tungen widmeten sich der Ernahrungsthe-
rapie, kausalen und symptomorientierten
Behandlungsstrategien. Ein wichtiges An-
liegen der regelmaBigen Gruppentreffen
sind ferner die Hilfsmittelversorgung und
die praktische Beantragung von gezielten
RehabilitationsmaBnahmen bei den Leis-
tungstréagern (Koordination Herr. Prof. Dr.
med. S. Vielhaber und Mitarbeiter sowie
Hilfsmittelzentrum).

Netzwerkbeteiligungen

Gemeinsam mit dem DZNE am Standort
Magdeburg (Deutsches Zentrum flir Neu-
rodegenerative Erkrankungen) werden
auch Patienten und Patientinnen mit Moto-
neuronerkrankungen und anderen selte-
nen neurodegenerativen neuromuskuléren
Erkrankungen betreut. Im Rahmen von
Intersite Projekten besteht dazu auch eine
klinischwissenschafltiche Kooperation mit
den Neurologischen Zentren an der MHH
(Frau Professorin Petri) und Rostock (Herr
Prof. Prudlo, Herr Prof. Hermann).

Teilnahme an und Leitung
von klinischen Studien

Spezialtherapien wie die regelméaBige En-
zyms-ubstitution bei Menschen mit Gly-
kogenosen vom Typ Pompe runden das
therapeutische Angebot ab. Dazu wurden
Registerdaten erhoben.

Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustdndigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen (zum Beispiel auch

Teilnahme an Gesprachsgruppen, u.a.)
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Sonstige Aktivitaten
(gesundheitspolitisch etc.)

ALS-Gesprachskreise und Hilfsmittelver-
sorgung.

Forschungsaktivitaten, Férderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

Die ALS galt bislang als primér schmerz-
lose Erkrankung. Erste Studien konnten
jedoch belegen, dass 56 % bis 85 % der
von ALS Betroffenen im Krankheitsverlauf
an Schmerzen leiden (Frau PD Dr. med.
S. Vogt und wissenschaftliche Mitarbei-
tende). Durch den Aufbau einer Spezial-
sprechstunde konnten wir zeigen, dass
am haufigsten genannten Kérperregionen,
in denen Schmerzen auftraten, im Bereich
des Nackens (40%) und der Schultern
(80 %), der Lendenwirbelsaule und des Ge-
séBes (40 %) sowie der Beine, insbeson-
dere der Unterschenkel (40%) lagen.
Ziel der geplanten Anschlussprojekte ist
die Untersuchung der schmerzassozi-
ierten Pathologie bei unterschiedlichen
klinischen und genetischen Subtypen
der ALS mithilfe dezidierten Schmerz-
skalen bei der klinisch-kérperlichen Un-
tersuchung, der Verwendung standardi-
sierter schmerzbezogener Fragebdgen
und der Erstellung eines umfassenden
Sensibilitdtsprofils basierend auf der
quantitativen sensorischen Testung in
Kombination mit weiteren funktionellen
(Elektrophysiologie) und bildgebenden Un-
tersuchungsverfahren (hochauflésender
Nervenultraschall) sowie Labordiagnostik
(Serum- und Liquoranalyse). Weitere Un-
tersuchungen der Arbeitsgruppe um Frau
PD Dr. Vogt widmen sich der Coping-Stra-
tegien bei neurogenen Schmerzsyndro-
men. Schluckdiagnostische Untersuchun-
gen erfolgen in Zusammenarbeit mit der

Fachklinik am Klinikum Stendal (PD Dr.
Cornelius Werner).

Ein interdisziplindrer wissenschaftlicher
Forschungsschwerpunkt unseres Zen-
trums stellt seit einigen Jahren die Un-
tersuchung von degenerativen Muskeler-
krankungen dar.

Die Arbeitsgruppe des Muskelzentrums
konnte zeigen, dass axonale Degeneration
und Atrophie peripherer Nerven der oberen
Extremitaten bei allen Phanotypen der ALS
(auBer bei primérer Lateralsklerose, PLS)
zu einer Abnahme der Nervenquerschnitts-
flache fUhren, was die Nervenatrophie bzw.
den Axonverlust in vivo widerspiegelt.
Solche Nachweise waren vorher nur im
Rahmen von Gewebebiopsien mdglich. In
weiteren Arbeiten konnte der Nachweis er-
bracht werden, dass die zuvor festgestell-
ten Veranderungen Uber den Krankheits-
verlauf hin progredient sind. SchlieBlich
gelang es der Arbeitsgruppe Patientinnen
und Patienten mit der klinischen Diagnose
einer ALS mittels Nervensonografie in
zwei verschiedene Subgruppen aufzutei-
len, ndmlich solche mit wahrscheinlicher
peripher-nervaler axonaler Degeneration
und solche mit wahrscheinlicher peripher-
nervaler Inflammation. Patienten und Pa-
tientinnen mit peripher-nervaler axonaler
Degeneration wiesen erwartungsgeman
kleinere Nervenquerschnittsflachen und
eine kirzere Krankheitsdauer auf, solche
hingegen mit wahrscheinlicher peripher-
nervaler Inflammation hatten einen l&angeren
Krankheitsverlauf und groBere hypoecho-
geneNervenquerschnittsflichensowieh&u-
fig den Superoxiddismutase 1-Gendefekt.
Aus diesen Erkenntnissen lassen sich ver-
mutlich zukinftig auch therapeutisch rele-
vante Schllsse ableiten.
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In weiteren Arbeiten wurde die Korrelation
von sonografischen Veranderungen peri-
pherer Nerven mit anderen Biomarkern bei
ALS, wie zum Beispiel Neurofilament Light
Chain (NfL) sowie der Schéadigung der
Nervenbahnen des Zentralnervensystems
(DTl-Imaging) untersucht. Zukunftig plant
die Arbeitsgruppe des Muskelzentrums
in ihre Forschung die Fusionsbildgebung
von hochauflésendem MRT (7 Tesla) und
Nervensonografie noch intensiver einzube-
ziehen.

Nahtlos knlipft die MR-Tomographie an die
neuromuskularen Untersuchungstechniken
an. In der Praxis sehr bewahrt hat sich die
Hochfeldtechnologie (3-7 Tesla). Dadurch
werden auch MRT-gesteuerte Muskelbi-
opsien und MR-spektroskopische Unter-
suchungen des Gehirns ermdglicht. Die
Hochfeldtechnologie erlaubt auch direkte
Einblicke in den Muskelstoffwechsel sowie
in Funktion und Integritat peripherer Ner-
ven. Durch die enge Kooperation mit dem
Deutschen Zentrum fiir Neurodegenerative
Erkrankungen (DZNE e. V.) in der Helmholtz-
Gesellschaft (Standort Magdeburg) wur-
den die grundlagenwissenschaftlichen
Forschungen noch intensiviert. Die breite
apparative Ausstattung des Zentrums er-
mdglicht auch exakte Genanalysen und ver-
bessert so die Therapieliberwachung (Herr
Prof. Dr. med. M. Zenker und Mitarbeitende).
Die groBe neuropsychologische Expertise
des Zentrums ermdglicht ferner die ge-
naue Charakterisierung der Hirnleistung
bei neurodegenerativen Erkrankungen wie
ALS und anderen Motoneuronerkrankun-
gen, bei denen es zu kognitiven EinbuBen
kommen kann (zum Beispiel FTD-ALS).
Dazu stehen neben der personellen Aus-
stattung umfangreichte testpsycholo-
gische Instrumente und Methoden zur
Verfligung. Spezialtherapien wie die regel-

106

maBige Enzymsubstitution bei Menschen
mit Glykogenosen vom Typ Pompe runden
das therapeutische Angebot ab.

Durch die zunehmende Verfligbarkeit ent-
sprechender Ultraschallsysteme in den
Krankenhdusern und in der ambulanten
Medizin ist die Forschung auf diesem Ge-
biet héchst praxisrelevant. Darlber hinaus
stellt die Sonografie ein véllig schmerzfrei-
es, nicht invasives und den Betroffenen
kaum belastendes Untersuchungsverfah-
ren praktisch ohne Nebenwirkungen dar.
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aus dem Muskelzentrum Magdeburg
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Fachgebiet und Standort

Fachgebiet Neuropadiatrie
Universitatsklinikum Magdeburg A.6.R.
Leipziger Str. 44, 39120 Magdeburg
ubeyer@med.ovgu.de
www.kpae.ovgu.de

Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Die Abteilung betreut mehrere Patientinnen
und Patienten mit SMA und hat Erfahrun-
gen in der Behandlung mit Nusinersen und
Risdiplam. Wir arbeiten hierfiir eng mit der
Klinik fur Neurologie im Hause zusammen,
auch um eine gute Transition zu ermdgli-
chen. Wir behandeln ferner Kinder und Ju-
gendliche mit Myasthenie und mit seltenen
genetischen Muskelerkrankungen, wie der
myotonen Muskeldystrophie. Ein weiterer
wichtiger Kooperationspartner ist das Mit-
teldeutsche Kompetenznetz fir Seltene
Erkrankungen. Die Mehrzahl der seltenen
Erkrankungen ist genetisch bedingt, so
dass im Regelfall die Beschwerden schon
im Kindesalter beginnen. Die Vielzahl von
moglichen Ursachen und teilweise sehr
unspezifischen Symptomen flihren dazu,
dass die Diagnose haufig im Zusammen-
hang mit der Neuropédiatrie gestellt wird
und durch die interdisziplindre Zusam-
menarbeit auch wirksame individuelle
Therapien etabliert werden kdnnen. In der
Muskelsprechstunde werden die Kinder
und Jugendlichen von Arztinneen und Arz-
ten und Physiotherapeuten betreut. Hier
erfolgen auch regelmaBige fachéarztliche
Verlaufskontrollen. Zudem werden kardio-
logische, bronchologische, orthopédische
und radiologische Untersuchungen und
gegebenenfalls erforderliche stationére
Aufenthalte, wie beispielsweise zur Poly-
somnographie organisiert. Insbesondere
fur Patienten mit M. Duchenne ist ein Be-
treuungskonzept hinsichtlich der Kontrolle
der kardiorespiratorischen Situation und
ggf. supportiven Therapie etabliert und
wird im klinikeigenen Kinderschlaflabor
umgesetzt. Die enge Zusammenarbeit mit
dem Sozialpadiatrischen Zentrum ermdg-
licht ein besonderes, integratives Bera-
tungs- und Versorgungsangebot, gestitzt
auf die langjéhrige Erfahrung in dieser Ein-
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richtung. Alle modernen Untersuchungs-
moglichkeiten stehen zur Verfligung und
werden wissenschaftlich begleitet. Das
Team der Neuropédiatrie arbeitet eng mit
den betroffenen Familien und Angehdrigen
zusammen und ist Ansprechpartner bei
allen aufkommenden Fragen

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Auch in diesem Jahr wurden die Zuwei-
ser (niedergelassene Facharztpraxen und
Therapeuten) sowie Mitarbeitende des
Muskelzentrums wieder fortgebildet und
interdisziplindr geschult. Ein Update zu
neuromuskularen Erkrankungen (Diagnose
und Therapie) erfolgte vor wenigen Wo-
chen in Magdeburg. Dabei standen auch
aktuelle krankheitsmodifizierende The-
rapieoptionen bei der SMA und andere
Motoneuronerkrankungen sowie Muskel-
glykogenosen und der neuromuskuléren
Endplatte (Myasthenie) im Fokus. Mit der
Neurologie und benachbarten Fachgrup-
pen der Klinik erfolgt dazu ein reger Aus-
tausch und die aktuellen Therapiekonzepte
werden kontinuierlich aufeinander abge-
stimmt und optimiert. Hervorzuheben sind
auch die Fallkonferenzen mit dem Institut
fur Humangenetik und die aktive Teilnahme
an DGM-Konferenzen.

Netzwerkbeteiligungen

Im Mitteldeutschen Kompetenznetz fiir
Seltene Erkrankungen am Standort Mag-
deburg werden auch Meschen mit Moto-
neuronerkrankungen (SMA) und anderen
seltenen neurodegenerativen neuromus-
kuldren Erkrankungen betreut. Ein Register
bzgl. der Behandlung von SMA-Betroffene
in Kooperation mit der Klinik in Freiburg ist
geplant. Im Rahmen von Intersite-Projekten
besteht dazu auch eine klinisch-wissen-
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schaftliche Kooperation mit den Neurolo-
gischen Zentren und Kinderkliniken an
verschiedenen Universitdtsstandorten und
oOrtlichen Versorgern.

Teilnahme an und Leitung
von klinischen Studien

Spezialtherapien wie die regelméaBige En-
zymsubstitution bei Menschen mit Muskel-
glykogenosen und krankheitsmodifizie-
rende Therapien bei SMA runden das
therapeutische Angebot ab. Dazu werden
Registerdaten in Kooperation mit der Neu-
rologie erhoben.

Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustandigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen (zum Beispiel auch
Teilnahme an Gesprachsgruppen, u.a.)

Sonstige Aktivitdten
(gesundheitspolitisch etc.)

Gespréachskreise und Hilfsmittelversorgung

Forschungsaktivitdten, Férderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

Ein interdisziplinarer wissenschaftlicher
Forschungsschwerpunkt unseres Zentrums
stellt seit einigen Jahren die Untersuchung
von Schlafstérungen bei Muskelerkrankun-
gen dar (SMA, diverse Myopathien).

Publikationen
s. Neurologie
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Neuromuskulares Zentrum Mittel- und Nordhessen

Sprecherin

Prof. Dr. med. Anne Schénzer

Institut fir Neuropathologie
Justus-Liebig-Universitdt GieBen/ UKGM
Standort GieBBen

Stellvertreter

Prof.Dr. med. Andreas Hahn

Abteilung fiir Neuropéadiatrie, Sozialpéddia-
trie und Epileptologie
Justus-Liebig-Universitét GieBen/ UKGM
Standort GieBen

Das Neuromuskulédre Zentrum ist ein Zu-
sammenschluss verschiedener Kliniken
und Institute der Universitatskliniken Gie-
Ben und Marburg, Abteilung fliir Rheuma-
tologie, Klinische Immunologie, Osteologie
und Physikalische Medizin am Campus
Kerckhoff-Klinik der Justus-Liebig-Univer-
sitdt GieBen sowie des Klinikums Kassel
und assoziierter Kliniken in Mittel- und
Nordhessen. Das Neuromuskulére Zentrum
hat zum Ziel, die Versorgung von Patienten
mit neuromuskularen Erkrankungen opti-
mal zu gewéhrleisten. Es werden ambulante
Spezialsprechstunden und eine stationare
Aufnahme zur Diagnose angeboten sowie
eine Beratung flir Betreuungsmaoglichkei-
ten.

Ein enger interdisziplindrer Austausch zwi-
schen den Mitarbeitenden der Kliniken und
Institute sowie regelméaBige Fortbildungen
gewadhren eine sehr gute Patientenversor-

gung.

Kooperierende Kliniken und Institute

Universitatsklinikum GieBen

¢ Neurologische Klinik, Klinische Neuro-
physiologie
® Abteilung fur Padiatrische Neurologie,
Muskelerkrankungen und Epileptologie
Institut fir Humangenetik
Institut fir Neuropathologie
Kinderkardiologie/Kinderherzzentrum
Abteilung fur Rheumatologie, Klinische
Immunologie, Osteologie und Physikali-
sche Medizin, Campus Kerckhoff-Klinik,
Bad Nauheim

Universitatsklinikum Marburg

* Neurologische Klinik, Neuroimmuno-
logische Ambulanz

Zentrum fir Humangenetik

Klinik fir Kardiologie

Klinik fur Pulmologie mit Schlaflabor
Institut fur Neuropathologie

Klinikum Kassel

e Neuropédiatrie mit Sozialpadiatrischem
Zentrum

e MZEB- Medizinisches Zentrum fur
Erwachsene mit Behinderung

Assoziierte Kliniken

Neurologische Klinik des Klinikum Fulda
Vitos Klinik WeilmUnster

BDH Klinik Braunfels

Asklepios Neurologische Klinik

Bad Salzhausen

e Kilinik ftir Neurologie und Klinische
Neurophysiologie DRK Kliniken
Nordhessen, Kassel
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Wissenschaftliche Arbeiten und laufende
Studien

Giessen

Die Klinik fiir Kinderneurologie, Sozial-
padiatrie und Epileptologie der Justus
Liebig Universitat GieBen betreut Men-
schen mit allen Formen neuromuskulérer
Erkrankungen. Es werden alle géngigen
diagnostischen MaBnahmen wie Neuro-
und Myosonographie, Elektroneurograrpa-
hie und -myographie sowie MRT und Mus-
kelbiopsie in kindgerechter Form durchge-
fuhrt. Einen Forschungsschwerpunkt stellt
die Erforschung genetischer Ursachen
neuromuskulérer Erkrankungen dar. Ein
weiterer Schwerpunkt der klinischen und
wissenschaftlichen Arbeit ist die Behand-
lung von Menschen mit infantiler, juveniler
und adulter Verlaufsform eines M. Pompe.
Hier ist die Abteilung an mehreren nationa-
len und internationalen Forschungsprojek-
ten beteiligt.

Die Abteilung Kinderneurologie betreut
derzeit ca. 100 Kinder mit Spinaler Mus-
kelatrophie und verfligt Uber groBe Erfah-
rung in der Anwendung von Nusinersen/
Spinraza. Die Medikamentengabe wird
sowohl per normaler Lumbalpunktion als
auch bei schwerer Skoliose CT-gesteuert
oder nach Implantation eines lumbalen
Ports durchgefihrt. Es besteht hierfir eine
enge Kollaboration mit den hiesigen Abtei-
lungen fur Neuroradiologie, Neurochirurgie
und Anéasthesiologie. Darliber hinaus be-
teiligt sich die Abteilung auch an der sog.
SMArtCARE-Initiave, mit dem Ziel zuséatz-
liche Daten hinsichtlich Langzeitverlauf zu
gewinnen. Auch auf diesem Gebiet ist die
Abteilung an mehreren multizentrischen
Studien involviert. Zudem wurden bereits
funfzehn Betroffene mit einer Genersatzthe-
rapie (Zolgensma) behandelt. Die Abteilung
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Kinderneurologie hat zudem Erfahrung bei
der Behandlung von SMA-Erkrankter mit
Risdiplam/Evrysdi, einem oralen Splicing
Modifier, fungiert als ein Beratungs- und
Therapiezentrum im Rahmen des zum
1. Oktober 2021 eingefiihrten Neugebore-
nenscreenings auf SMA sowie der Gener-
satztherapie mit Zolgensma.

Die Kinderklinik ist an folgenden Klini-
schen Studien beteiligt: Langzeiteffekte
von Ataluren bei DMD, Pompe Registry
Heiminfusionstherapie bei Kindern mit M.
Pompe, Langzeitprognose und klinisches
Bild von Betroffenen mit infantilem Morbus
Pompe é&lter als sieben Jahre, Genotyp
und Phéanotyp der juvenilen Verlaufsform
des M. Pompe in Deutschland. Zudem
werden im mit der Abteilung assoziierten
Prifzentrum Studien zum Einsatz von En-
zympraparaten der zweiten Generation
(zum Beispiel Avalglukosidase bei Kindern
mit infantiler und juveniler Verlaufsform des
Morbus Pompe durchgefihrt.

In einem Kooperationsprojekt mit Prof.
Przybylski aus dem Steinbeiss-Center fir
Moluekulare Spektroskopie in Russels-
heim erfolgen Studien zur SMN-Protein-
bestimmung bei SMA und Studien zu den
Grundlagen der Immunitét bei M. Pompe.

Zentrum fiir seltene Erkrankungen
GieBen (ZSEGi)

In der Abteilung Kinderneurologie in Gies-
sen werden tber 2000 Menschen mit einer
Seltenen Erkrankung behandelt. Im Rah-
men dieses Zentrums werden auch solche
mit sehr seltenen neuromuskularen Erkran-
kungen sowie Patienten mit lysosomalen
Speicherkrankheiten und neuromuskuld-
ren Problemen (zum Beispiel M. Fabry und
M. Pompe) mitbetreut.
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In der Sektion Klinische Neurophysiologie
der Klinik fiir Neurologie der Justus Liebig
Universitdt GieBen werden alle Formen
neuromuskulérer Erkrankungen behandelt.
Es besteht eine Ermé&chtigungsambulanz
fir Neurogenetik und Muskelerkrankun-
gen sowie eine Infusionsambulanz. Zudem
besteht die Zertifizierung als ,integrier-
tes Myastheniezentrum” der Deutschen
Gesellschaft fir Myasthenie. Klinische
Schwerpunkte sind neuromuskulédre Uber-
tragungsstérungen, hereditdre Muskeler-
krankungen, immunvermittelte Polyneu-
ropathien, Schmerzerkrankungen, CRPS
sowie periphere Nervenldsionen. Zudem
ist die Ambulanz Teil des interdiszipli-
néaren GieBener Amyloidosezentrums. Die
Arbeitsgruppe "Schmerz und Peripheres
Nervensystem" wird von Frau Prof. Dr.
Heidrun Kramer-Best geleitet. Neben
den Spezialsprechstunden werden wis-
senschaftlich derzeit folgende Themen
bearbeitet: Interaktion des sympathischen
Nervensystems mit anderen sensorischen
Systemen, Pathophysiologie der SFN und
des CRPS und dem diagnostischen Stel-
lenwert von Muskel- und Nervensonografie
bei verschiedenen Erkrankungen. Des Wei-
teren werden Studien zur bulb&ren Funk-
tion bei SMA durchgefiihrt,

Das Institut fiir Neuropathologie der
Justus-Liebig-Universitiat GieBen unter-
sucht Proben aus einem regionalen und
Uberregionalen Einzugsgebiet. Ein Schwer-
punkt des Instituts (Frau Prof. Dr. Anne
Schéanzer) ist die Diagnostik neuromus-
kuldrer Erkrankungen an Muskelbiopsien,
Nervenbiopsien, Hautbiopsien, Darmbi-
opsien und Fibroblasten. RoutinemaBig
werden enzymhistochemische und im-
munhistochemische Farbungen sowie
ultrastrukturelle Analysen durchgefuhrt.
Wissenschaftliche Schwerpunkte auf dem

Gebiet der neuromuskuléren Erkrankungen
sind lysosomale Speichererkrankungen
wie zum Beispiel Morbus Pompe, entziind-
liche Muskelerkrankungen sowie die Betei-
ligung von intraepidermalen Nervenfasern
bei Schmerzsyndromen unterschiedlicher
Atiologien im Kindes- und Erwachsenen-
alter. Ein weiterer Forschungsschwerpunkt
sind kardioskelettale Erkrankungen im Kin-
desalter. Aus dem Kinderherzzentrum wer-
den Herzmuskelproben aus explantierten
Herzen von Kindern mit Kardiomyopathien
hinsichtlich neuromuskulérer Erkrankun-
gen detailliert aufgearbeitet und analysiert.
Frau Prof. Dr. Anne Schénzer ist Mitglied
im Gutachterboard des Referenzzentrums
fir Neuromuskulare Erkrankungen der
Deutschen Gesellschaft fur Neuropatho-
logie und Neuroanatomie (DGNN) (Leitung
Prof. Dr. Joachim Weis).

In enger Kooperation verschiedener Diszi-
plinen werden Kinder mit Herzerkrankun-
gen an dem Kinderherzzentrum GieBen
betreut. Insbesondere zur verbesserten
Diagnose von hereditaren Muskelerkran-
kungen als Ursache einer angeborenen
Herzerkrankung werden die Kinder inter-
disziplindgr mit Arzten und Arztinnen aus
der Kinderkardiologie, Neuropadiatrie und
Neuropathologie besprochen, um das wei-
tere diagnostische und therapeutische Vor-
gehen zu optimieren.

Das Institut fir Humangenetik der Justus
Liebig Universitat GieBen (kommissari-
sche Leitung: Prof. Dr. D. Nolte) gliedert
sich im Bereich der Versorgung von Patien-
ten und Patientinnen mit neuromuskularen
Erkrankungen in die Schwerpunkte geneti-
sche Beratung (in Kooperation mit Kolle-
ginnen und Kollegen der Neurologie) und
molekulare Diagnostik (Prof. Dr. D. Nolte).
Beratungen bei Meschen mit neuromusku-
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laren Erkrankungen werden zur Aufklarung
Uber die genetischen Grundlagen, die Ver-
erbungsmechanismen und die Wiederho-
lungswahrscheinlichkeiten innerhalb einer
Familie durchgefuhrt. Die Forschungs-
schwerpunkte des Instituts fir Humange-
netik, UKGM Standort GieBen, liegen auf
neurologischen Erkrankungen des Kindes-
und Erwachsenenalters, wie zum Beispiel
den spinocerebellaren Ataxien und andere
Bewegungsstérungen. Eine Aufklarung der
zugrundeliegenden  Pathomechanismen,
wie auch die Identifizierung von neuen
Genloci fir die genannten Erkrankungen
sind Ziele der Arbeitsgruppen.

Die Diagnostik der spinocerebelldren Ata-
xien wurde ausgebaut, wobei neben den
haufigeren Trinukleotid-Expansionserkran-
kungen der Schwerpunkt auf seltene,
durch Punktmutationen oder Deletionen
verursachte SCA-Typen gelegt wurde.
Zu diesen zdhlen die Ataxie des Erwach-
senenalters (MT-ATP6), SCA13, SCA14,
SCA15/SCA16 (Deletion), SCA19, SCA23,
SCA28, SCA38, SCA44 und SCA48. Wei-
terhin kann ein groBes Ataxie-Panel, das
111 Gene und somit auch seltene Diffe-
rentialdiagnosen zu einer SCA umfasst,
durchgefihrt werden.

Bei Ataxie-Betroffene, die erhdhte Cho-
lestanol-Spiegel aufweisen, kann eine
gezielte Diagnostik auf cerebrotendindse
Xanthomatose (CTX) erfolgen. Das Dia-
gnostik-Spektrum umfasst weiterhin phar-
makogenetische Untersuchungen wie die
Medikamenten-induzierte Rhabdomyolyse
bei Vorliegen einer spezifischen Variante
(NM_006446.4:¢.521T>C) im Organo-
Anionen-Transporter OATP1B1 und die
Untersuchung auf CYP2C9-Varianten vor
der Gabe von MAYZENT® bei Menschen
mit MS.
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Die Professur fir Innere Medizin mit
Schwerpunkt Rheumatologie der Justus
Liebig Universitdt GieBen und die Ab-
teilung fir Rheumatologie, Klinische Im-
munologie, Osteologie und Physikalische
Medizin am Campus Kerckhoff-Klinik Bad
Nauheim betreuen als Uberregionales
Zentrum fUr rheumatische Erkrankungen
Menschen mit entzindlichen Muskeler-
krankungen, insbesondere aus der Gruppe
der Kollagenosen. Zahlreiche Betroffenen
werden am Zentrum vorgestellt, weil sie
nicht das klassische Bild einer Polymyo-
sitis oder Dermatomyositis aufweisen.
Das Zentrum hat auch einen Schwerpunkt
hinsichtlich der Muskelbeteiligung und
der Myocarditis im Rahmen des seltenen
Krankheitsbilds  systemische Sklerose
(SSc), das einen klinischen Forschungs-
schwerpunkt darstellt mit multizentrischen
Projekten im Rahmen des Deutschen
Netzwerkes systemische Sklerodermie
(DNSS) und des europaischen Netzwer-
kes EUSTAR. Das Zentrum ist hinsichtlich
der inflammatorischen Myopathien und
Kollagenosen auch aktives Mitglied im
European Reference Network Connective
Tissue and Musculoskeletal Diseases
(ERN ReCONNET).

Die Justus Liebig Universitat GieBen ist
mit dem Institut fir Neuropathologie, Ab-
teilung fir Kinderneurologie. Abteilung fur
Neurologie und Lehrstuhl fir Innere Medi-
zin mit Schwerpunkt Rheumatologie Mit-
glied in dem Forschungsverbund Myositis
Netz e.V. (www.myositis-netz.de).

Die Justus Liebig Universitat GieBen ist
mit dem Lehrstuhl fir Innere Medizin mit
Schwerpunkt Rheumatologie und dem In-
stitut fir Neuropathologie Mitglied in dem
DFGRh Rheumazentrum-Hessen.
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Kassel

Die Neuropadiatrie mit Sozialpadiat-
rischen Zentrum des Klinikums Kassel
bietet eine Spezialsprechstunde fur alle
mit neuromuskuldren Erkrankungen an.
Wir flhren eine umfangreiche Diagnostik
incl. Myosonografie, Neurophysiologie,
MRT und Muskelbiopsie (Feinnadelbiop-
sie in Sedierung) fur Kinder durch. Ein
Schwerpunkt liegt in der Diagnostik und
Behandlung genetisch bedingter Muske-
lerkrankungen. Zur optimalen Versorgung
gehdrt eine Kooperationssprechstunde mit
derOrthopadischenKlinikder Uni Géttingen
sowie der Orthopé&dischen Klinik Marien-
stift in Arnstadt bei uns im Haus.

Wir betreuen viele Menschen mit spinaler
Muskelatrophie und haben Erfahrung auf
dem Gebiet der Nusinersen/Spinraza-
Therapie. Hierbei kooperieren wir eng mit
den Orthopaden, Radiologen und Anas-
thesisten bei schwerer Skoliose. Zudem
haben wir uns als Zentrum fir Gentherapie
etabliert, hier haben wir bereits mehrere
Patienten mit Zolgensma bei SMA behan-
delt. Unsere Klinik ist in das deutschland-
weite Smartcare-Projekt eingebunden. Ein
weiterer Schwerpunkt liegt in der Behand-
lung von Jungen mit Duchenne Muskel-
dystrophie, hier beteiligen wir uns an der
Langzeit-Beobachtungsstudie flr Patien-
ten mit Translarna-Therapie. Dartber hin-
aus bieten wir Enzymersatztherapien, u.a.
bei M. Pompe an.

Ein weiterer Schwerpunkt liegt in der
Transition von Kindern/Jugendlichen mit
Behinderung ins Erwachsenenleben. Ab
April 2021 startet unsere neue MZEB-
Sprechstunde (Medizinisches Zentrum flr
Erwachsene mit Behinderung) gemeinsam
mit der Erwachsenen-Neurologie und
Psychiaterie, insbesondere auch fur Patien-

ten und Patientinnen mit neuromuskuléren
Erkrankungen. Begleitet wird die Sprech-
stunde durch Fachleute der Physiotherapie,
Orthopéadietechnik und Sozialarbeit.

Marburg

Klinik fiir Neurologie der Universitats-
klinik Marburg (Direktor Prof. Dr. med. Lars
Timmermann). Kommissarische Leiterin
fir Angewandte Neuroimmunologie Mar-
burg (ANIMA) ist Frau Oberarztin Dr. Maria
Seipelt.

Wir betreuen mehrere Patientinnen und
Patienten mit SMA und haben Erfahrung
mit der Behandlung mit Nursinersen und
Risdiplam; wir arbeiten hierfir eng mit der
Neuropédiatrie im Hause zusammen, um
eine gute Transition zu erméglichen. Wir
behandeln etwa 80-100 Menschen mit al-
len Formen der Myasthenie, etwa flinfzehn
mit FSHD, zahlreiche Patienten mit selte-
neren genetischen Muskelerkrankungen,
Patienten mit Myositiden, insbesondere
Autoimmunmyositiden, und Menschen mit
ALS. Bei den ALS-Patienten arbeiten wir
eng mit den Unikliniken Ulm, Géttingen und
der Charité Berlin zusammen. In unserer
Tagesklinik mit vierzehn Platzen verab-
reichen wir Infusionen mit Kortikoiden,
Immunglobulinen und monoklonalen Anti-
kérpern einschlieBlich Eculizumab; Efgarti-
gimod ist geplant. Auf unserer Intensivsta-
tion haben wir einen Plasmaphereseplatz,
auf dem wir beispielsweise Patientinnen
und Patienten mit einer myasthenen Krise
behandeln kénnen.

113



Neuromuskulares Zentrum Mittel- und Nordhessen

Klinik fiir Kinder - und Jugendmedizin

(Direktorin Prof. Dr. med. Stefanie Weber),
Dr. med Peter Seipelt: Neuropédiatrie

Das Institut fir Neuropathologie des Uni-
versitatsklinikums Marburg (Direktor: Prof.
Dr. A. Pagenstecher) verfigt Uber das ge-
samte Spektrum der diagnostischen Me-
thoden zur Untersuchung von Skelett-
muskelgewebe, peripherem Nerven sowie
Haut-undDarm-Biopsaten.Die Skelettmus-
keldiagnostik umfasst Routine- und Immun-
histochemie, Enzymhistochemie, Western
Blotting, bei Bedarf Gensequenzierung so-
wie die Elektronenmikroskopie. In gleicher
Weise kdénnen Schadigungen oder Miss-
bildungen des peripheren Nervensystems
an Nerven-, Darm- und Hautbiopsaten mit
diesen Methoden erschopfend analysiert
werden. Uber die an das Institut angeglie-
derte Core Facility (MPEM) bestehen zahl-
reiche wissenschaftliche Kooperationen
mit anderen Gruppen aus der angewand-
ten und Grundlagenwissenschaft, die es
ermdglicht, die Atiologie humaner neuro-
muskulérer Erkrankungen u.a. am Tiermo-
dell besser zu verstehen.

Die Klinik fiir Kardiologie der Universi-
tatsklinik Marburg betreut in langjéhriger
Kooperation mit der Klinik fir Neurologie
neuromuskuldr Betroffene. Schwerpunkt-
expertise besteht hinsichtlich der Diagno-
stik von Kardiomyopathien und Herzin-
suffizienz ebenso wie auf dem Gebiet der
Rhythmologie und kardiologisch relevanten
Nebenwirkungen der kausalen und sym-
ptomatischen Therapie neuromuskularer
Erkrankungen. Ansprechpartner sind Herr
Prof. Lisebrink und Herr OA Dr. Divchev.

Das Institut fir Humangenetik der Univer-
sitatsklinik Marburg (Direktor: Prof. Dr. J.
Schumacher) bietet die humangenetische
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Beratung von Menschen mit monogen-
erblichen neuromuskuldren Erkrankungen in
vollem Umfang an. Dabei besteht eine enge
Zusammenarbeit und ein reger klinischer
Austausch mit dem Neuromuskuléren Zen-
trum in Marburg.

Neue diagnostische Méglichkeiten

Die Kinderneurologie Giessen und Kassel
fungiert als ein Beratungs- und Therapie-
zentrum im Rahmen des zum 1. Oktober
2021 eingefiihrten Neugeborenenscree-
nings auf SMA

Neue therapeutische Mdéglichkeiten

Die Abteilung Kinderneurologie Gies-
sen verfugt Uber groBe Erfahrung in der
Anwendung von Nusinersen/Spinraza.
Die Medikamentengabe wird sowohl per
normaler Lumbalpunktion als auch bei
schwerer Skoliose CT-gesteuert oder nach
Implantation eines lumbalen Ports durch-
geflihrt. Es besteht hierfir eine enge Kol-
laboration mit den hiesigen Abteilungen flr
Neuroradiologie, Neurochirurgie und Anés-
thesiologie. Dartber hinaus beteiligt sich
die Abteilung auch an der sog. SMArtCare-
Initiave, mit dem Ziel zusatzliche Daten
hinsichtlich Langzeitverlauf zu gewinnen.
Zudem wurden bereits Uber 20 Patientin-
nen und Patienten mit einer Genersatzthe-
rapie (Zolgensma) behandelt. Die Abteilung
Kinderneurologie hat zudem Erfahrung bei
der Behandlung von SMA-Patienten mit
Risdiplam/Evrysdi, einem oralen Splicing
Modifier. Zusatzlich Enzym Ersatz Therapie
(ERT) bei lysosomalen Speichererkrankun-
gen wie zum Beispiel Morbus Pompe und
Morbus Fabry.
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In der Klinik fiir Neurologie der Univer-
sitatsklinik Marburg — Angewandte Neu-
roimmunologie Marburg (ANIMA)

Wir betreuen mehrere Patientinnen und
Patienten mit SMA und haben Erfahrung
mit der Behandlung mit Nursinersen und
Risdiplam; In unserer Tagesklinik mit 14
Platzen verabreichen wir Infusionen mit
Kortikoiden, Immunglobulinen und mo-
noklonalen Antikdrpern einschlieBlich
Eculizumab; Efgartigimod ist geplant. Auf
unserer Intensivstation haben wir einen
Plasmaphereseplatz, auf dem wir bei-
spielsweise Menschen mit einer myasthe-
nen Krise behandeln kdnnen.

Die der Abteilung Neurologie Giessen
werden samtliche fir neuromuskulére Er-
krankungen zugelassenen Therapien wie
gene-silencing Therapien bei SMA, Amy-
loidose und SOD1-positiver ALS, neue
Therapien bei Myasthenia gravis und
immunvermittelten Neuropathien sowie
Enzym-ersatztherapien angeboten.

Kinderneurologie Kassel betreut Kinder
mit spinaler Muskelatrophie und hat Erfah-
rung auf dem Gebiet der Nusinersen/Spin-
raza-Therapie. Zudem wurde das Zentrum
fur Gentherapie etabliert und es werden
Kinder mit Zolgensma bei SMA behandelt.
Unsere Klinik ist in das deutschlandweite
Smartcare-Projekt eingebunden. Ein wei-
terer Schwerpunkt liegt in der Behandlung
von Jungen mit Duchenne Muskeldystro-
phie (Translarna-Therapie) sowie Enzymer-
satztherapien, u.a. bei M. Pompe.

Fortbildungsveranstaltungen

Die Neuromuskuldre Diskussionsrunde
in Giessen findet monatlich statt. Die dies-
jahrige Fortbildungsveranstaltung des

Referenzzentrums fiir Neuromuskulare
Erkrankungen wurde dieses Jahr von dem
Institut fir Neuropathologie Giessen, Prof.
Dr. med Anne Schanzer ausgerichtet
dgnn.de/de

Selbsthilfegruppen und
Betreuungsstrukturen

Die Spezialambulanzen der Kliniken bie-
ten verschiedene Sprechstunden fur Er-
wachsene und Kinder und Jugendliche
mit Neuromuskulére Erkrankungen an. Die
Kontaktdaten sind im Anhang und Uber die
Internetseiten der Kliniken zu erfahren.

Kontakt zu Selbsthilfegruppen:
Landesvorstand Hessen:

Edda Meier
edda.meier@dgm.org

Muskelstammtisch in Kassel:
Jargen Reimann
T 05601 9283953
juergen.reissmann@dgm.org
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Bezeichnung Klink der Sprecher:
Universitéatsklinikum Mdnster
Klinik fiir Neurologie mit Institut
fur Translationale Neurologie
Albert-Schweitzer-Campus 1,
48149 Muinster

T 0251 8346811, F 0251 8348199

Sprecher des Neuromuskuldren Zentrums:
Univ.-Prof. Dr. med. Gerd Meyer zu Hérste

Stellvertretender Sprecher:
Prof. Dr. med. Matthias Boentert

Struktur des Neuromuskuldren
Zentrums

Der klinische Kooperationsverbund des
Neuromuskularen Zentrums (NMZ) Mins-
ter (Westfalen)/Osnabriick behandelt neu-
romuskular erkrankte Personen aus einem
regionalen und Uberregionalen Einzugsge-
biet mit etwa vier Millionen Einwohnern.
Seit der Griindung des NMZ im Jahr 1995
besteht eine enge Verzahnung und Zusam-
menarbeit zwischen den einzelnen Part-
nerinstitutionen sowie zwischen den betei-
ligten Kliniken und Instituten innerhalb des
UKM. Verschiedene Kliniken und Institute
sind am NMZ Minster (Westfalen)/Osna-
briick beteiligt (sieche unten).

Im Herbst 2023 wurden Herr Prof. Dr. G.
Meyer zu Hoérste und Herr Prof. Dr. M.
Boentert, Oberarzte der Klinik fir Neurolo-
gie mit Institut fUr Translationale Neurolo-
gie des UKM (Direktor Prof. Dr. H. Wiend|)
zum Sprecher bzw. zum stellvertretenden
Sprecher des NMZ wiedergewahlt.
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In der Klinik flr Neurologie mit Institut fir
Translationale Neurologie des UKM wer-
den ambulant und station&r Patientinnen
und Patienten mit dem ganzen Spektrum
der neuromuskuldren Erkrankungen be-
treut. Die zur Verfigung stehenden Un-
tersuchungsmethoden umfassen die ge-
samte neurologische Elektrophysiologie,
Ultraschall und Kernspintomographie, fi-
berendoskopische und rontgenologische
Schluckdiagnostik, Labor- und moleku-
largenetische Diagnostik, Lungenfunkti-
onsdiagnostik, Atemmuskelkraftmessung
sowie die Nerven- und Muskelbiopsie.
Echokardiographie und EKG stehen in der
Klinik fir Kardiologie zur Verfigung. Ein
Uberregionaler klinischer Schwerpunkt auf
schlafbezogenen Atmungsstérungen und
nicht-invasiver Beatmung (NIV) bei Men-
schen mit neuromuskuléren Erkrankun-
gen besteht weiterhin am UKM-Marien-
hospital Steinfurt, wo mittels kardiorespi-
ratorischer Polygraphie und nachtlicher
transkutaner Kapnometrie (CO,-Messung)
Indikationsstellung und Verlaufskontrolle
einer NIV erfolgen.

Das neuropéadiatrische Team in der Klinik
fur Allgemeine Padiatrie des UKM (Direktor:
Univ.-Prof. Dr. H. Omran) ist spezialisiert
auf die Diagnose und Behandlung neuro-
muskuldrer Erkrankungen im Kindesalter.
Dies erfordert einen interdisziplinaren An-
satz und eine enge Zusammenarbeit mit
den Kollegium der padiatrischen Pulmono-
logie (Lungenheilkunde) und Kardiologie,
der Klinik fir Kinderorthopéadie, Klinik fir
Neurologie und anderen. Zuséatzlich zur
Muskeldystrophie Duchenne, kongenita-
len, erworbenen und entziindlichen Myo-
pathien werden hereditdre Neuropathien,
Motoneuronerkrankungen und Erkrankun-
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gen der neuromuskuldaren Synapse ent-
sprechend neuesten wissenschaftlichen
Standards diagnostiziert und behandelt.
Die folgenden Untersuchungsmaéglich-
keiten stehen zur Verfigung: Laborunter-
suchungen, insbesondere molekularge-
netische Diagnostik, Neurophysiologie,
Ultraschall und Kernspintomographie,
Echokardiographie und EKG, Nerven-,
Muskelbiopsie, Lungenfunktionsprifung,
Laryngo-, Tracheo-, Bronchoskopie und
Stoffwechseldiagnostik. Im Mittelpunkt ste-
hen hierbei das Kind und seine Familie mit
deren individuellen Bedurfnissen im Kon-
text der neuromuskuldren Erkrankung. Das
Team der Neuropadiatrie arbeitet eng mit
den betroffenen Familien zusammen und ist
ansprechbar bei allen aufkommenden Fra-
gen. Ggf. erfolgt die Transition der Patienten
und Patientinnen in die Erwachsenenneu-
rologie.

An der Kilinik fir Neurologie und neurologi-
sche Frihrehabilitation des Klinikums Os-
nabrick (Chefarzte: Prof. Dr. R. Dziewas,
Prof. Dr. T. Warnecke, PD Dr. C. Kelling-
haus) ist eine neuromuskulére Sprechstun-
de etabliert. Diese wird in Form einer Er-
machtigungsambulanz zur Diagnostik und
Behandlung von neuromuskuléren Erkran-
kungen von Herrn Dr. med. F. Neumann
im KV-Zulassungsbezirk Osnabrick auf
Zuweisung von Fachérzten fir Neurologie,
Nervenarzten und Neuropé&diatern gefuhrt.
An das Klinikum Osnabriick raumlich an-
gegliedert ist die Sozialberatung der DGM
mit Beratungsmoglichkeiten von Betroffe-
nen und/oder Angehdrigen vor Ort, telefo-
nisch oder Uber virtuelle Konferenzen.

In der Neurologischen Kilinik der Asklepi-
os Weserberglandklinik in Hoxter (Chef-

arzt: Dr. med. J. Brocke) liegt seit langem
ein Schwerpunkt auf der neurologischen
Rehabilitation von Erwachsenen und Kin-
dern mit neuromuskulédren Erkrankungen.
Hierbei kommen im Rahmen eines indi-
viduell abgestimmten Behandlungs-
plans die folgenden Therapieverfahren zur
Anwendung: Physiotherapie, Ergotherapie,
Logopadie, gerategestitzte Bewegungs-
therapie, physikalische und balneothera-
peutische MaBnahmen. Ferner erfolgt be-
darfsgerecht eine Hilfsmittelberatung und
-erprobung unter Einbeziehung von Ergo-
therapie, Orthopadietechnik und orthopa-
discher Schuhmacherei. Es besteht die
Moglichkeit einer flankierenden neurologi-
schen, orthopéadischen und internistischen
Zusatzdiagnostik. In sozialmedizinischer
Hinsicht werden, ebenfalls entsprechend
dem individuellen Bedarf, Beratung und
Hilfen zur gesellschaftlichen und berufli-
chen Teilhabe angeboten.

Seit 2022 kooperiert das NMZ mit der
neurologischen Facharztpraxis PD Dr. M.
Ritter/Dr. S. Bockenholt/Dr. A. Rahmann
in Munster als Praxis mit besonderer Ex-
pertise fir neuromuskulére Erkrankungen

Kooperationen innerhalb des UKM

In der Klinik fiir Kardiologie | des UKM (Di-
rektor: Prof. Dr. H. Reinecke) stehen umfas-
sende Moglichkeiten zur kardiologischen
Mitbetreuung von Menschen mit neuro-
muskularen Erkrankungen zur Verfligung.
Diese schlieBen als Standortbesonderheit
das Herz-MRT-Zentrum des UKM unter
Leitung von Herrn Prof. Dr. med. Ali Yilmaz
ein. Die kardiale MRT-Bildgebung ermég-
licht die Friherfassung und Verlaufsun-
tersuchung struktureller und funktioneller
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Herzveranderungen im Rahmen von zum
Beispiel Muskeldystrophien oder Mit-
ochondriopathien. Im Neurogenetischen
Labor des Zentrallabors der UKM (Leitung
Dr. B. Schlter) werden in Zusammenarbeit
mit Arztinnen und Arzten des neuromus-
kularen Zentrums, namentlich Frau Dr. Dr.
S. Wiethoff, Frau Dr. E. Akova-Oztiirk und
Herrn Prof. Dr. G. Meyer zu Horste, gene-
tische Diagnostik hereditarer neuromusku-
larer Erkrankungen durchgefihrt.

Es besteht eine intensive Zusammenar-
beit mit dem Institut fir Neuropathologie
(Direktor: Univ.-Prof. Dr. W. Paulus). In
regelmaBigen neurohistologischen Kon-
ferenzen, bei denen alle aktuellen Muskel-
biopsien am Diskussionsmikroskop de-
monstriert und gemeinschaftlich diskutiert
werden, kommen verschiedene Mitglieder
des NMZ zusammen.

Eine Kooperation besteht auBerdem mit
der Kilinik fiir Kinderorthopéadie, FuBchirur-
gie und Deformitatenrekonstruktion in der
operativen Versorgung neuromuskulér be-
dingter FuBdeformitéten (Prof. Dr. R. Rodl).
Die Menschen mit FuBdeformitdten aus
der neuromuskularen Sprechstunde wer-
den hier interdisziplinar betreut.

Beteiligte Kliniken und Institute

Universitatsklinikum Miinster

Albert-Schweitzer-Campus 1,
Geb. A1, 48149 Miinster

Klinik fir Neurologie mit Institut
fur Translationale Neurologie
Direktor: Univ.-Prof. Dr. H. Wiend|

Neuromuskuldre und neurogenetische
Sprechstunde fiir Erwachsene:
Dr. E. Akova-Oztiirk, Dr. Dr. S. Wiethoff,
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Prof. Dr. M. Boentert,
Univ.-Prof. Dr. G. Meyer zu Hérste
T 02518351843, F 0251 83 44474

Sprechstunde fiir entziindliche
neuromuskulére Erkrankungen:
Univ.-Prof. Dr. G. Meyer zu Hérste,
Dr. Dr. C. Keller; T 0251 83 53085
oder 0179 4149959

Sprechstunde fiir
Motoneuronerkrankungen:

Prof. Dr. M. Boentert,

T 0251 83-48016, F 0251 83 44455

Zentrallabor

Labor fir Molekulardiagnostik:

Dr. B. Schliiter, Dr. A. Schirmacher
T 0251 83 45344, F 0251 83 44472

Klinik und Poliklinik fur Kinderheilkunde
(Direktor: Univ.-Prof. Dr. H. Omran)
Pédiatrische Muskelsprechstunde:

Dr. B. Fiedler, Dr. O. Schwartz

T 0251 8340018, F 0251 83 47765

Klinik fir Kardiologie |

(Direktor: Prof. Dr. H. Reinecke)
Kardiologische Sprechstunde

fir Muskelkranke:

T 0251 83 46068, F 0251 83 43204
Herz-MRT-Zentrum

Univ.- Prof.-Dr. med. Ali Yilmaz:

T 0251 83 44948, F 0251 83 48143

Klinik und Poliklinik fir Neurochirurgie
(Direktor: Univ.-Prof. Dr. W. Stummer)
T 02518347472, F 0251 83 47479

Klinik und Poliklinik fir Allgemeine
Orthopadie

Direktor: Univ.-Prof. Dr. G. Gosheger
Neuroorthopédische Sprechstunde:
T 0251 83 47901, oder -48010

F 0251 83 47989
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Abteilung fur Kinderorthopadie,
Deformitatenrekonstruktion und
FuBchirurgie

Direktor: Prof. Dr. R. Rédl

T 0251 83 47909, F 0251 83 47989

Institut fir Neuropathologie
Direktor: Univ.-Prof. Dr. W. Paulus
Domagkstr. 19, 48149 Miinster

T 0251 83-56966, F 0251 83 56971

Institut fir Humangenetik

komm. Leiter: Dr. med. A. Bohring
Vesaliusweg 12-14, 48149 Mnster
Sprechzeiten nach Vereinbarung

T 0251 83 55432, F 0251 83 55431

UKM-Marienhospital Steinfurt
Schlaflabordiagnostik und nicht-invasive
Heimbeatmung, Klinik fur Innere Medizin,
Bereich Neurologie:

Dr. B. Dréger, Prof. Dr. M. Boentert

T 02552 79 1226, F 02552 79 1333

Klinikum Osnabriick

Neurologische Klinik des Klinikum
Osnabrtick

Cheférzte: Prof. Dr. R. Dziewas

Prof. Dr. T. Warnecke,

PD Dr. C. Kellinghaus

Am Finkenhtgel 1, 49076 Osnabriick
Postfach 38 06,

T 0541405 6501, F 0541 405 6599
neurologie@klinikum-osnabrueck.de

EMG-Labor

Dr. F. Neumann, Dr. A. Brodowski
T 0541 405 0 oder -6571

F 0541 405 4997

Neuromuskuldre Sprechstunde
Dr. Frank Neumann
T 0541 405 6501

DGM-Sozialberatung am Klinikum
Osnabrtick:

Christa Scholz, Elke Rickling @

T 0541 405 6588
christa.scholz@dgm.org

Weserbergland-Klinik Hoxter
Grine Mihle 90, 37669 Héxter,
T 05271980, F 0527198 2115
info.hoexter@asklepios.com

Abteilung fur Neurologie
CA Dr. J. Brocke
T 0527198 2331, F 05271 98 2390

Clemenshospital Miinster

Kinder- und Jugendmedizin

Leitende Arzte PD Dr. O. Debus

Dr. M. Hilskamp

Ddesbergweg 124, 48153 Mdnster

T 0251976 2601, F 0251 976 2612
kinderklinik.clemenshospital@alexianer.de

Neurologische Facharztpraxis
(neuromuskuléare Schwerpunktpraxis) PD
Dr. M. Ritter, Dr. S. Béckenholt,

Dr. A. Rahmann

Prinzipalmarkt 11, 48143 Mdnster

T 0251 512 55, F 0251 899 28 61
praxis@boeckenholt-ritter.de

Betreuungsstrukturen

In der neuromuskuldren Spezialambu-
lanz der Klinik fir Neurologie des UKM
werden erwachsene neuromuskular er-
krankte Menschen in enger Abstimmung
zwischen Poliklinik, stationdrem und teil-
stationarem Bereich und den Abteilungen
fur Krankengymnastik und Ergotherapie
sowie in Zusammenarbeit mit den an-
deren beteiligten Instituten und Kliniken
des NMZ diagnostiziert, behandelt und
in vielen Fallen langfristig betreut. Flr
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eine erweiterte neurologische Diagnostik
und Therapie werden Patientinnen und
Patienten teilstationar aufgenommen.
Schwerstkranke neuromuskuldre Perso-
nen kénnen zur Beatmungseinstellung
elektiv auf die Intensivstation der Klinik fir
Neurologie oder des UKM-Marienhospital
Steinfurt behandelt werden, wenn dies
erforderlich ist. Dartiber hinaus erfolgt die
Transition von Jugendlichen aus der Kin-
derheilkunde des Clemenshospitals wie
auch der Neuropéadiatrie des UKM in die
neuromuskulare Sprechstunde der Kilinik
fur Neurologie des UKM.

Neuromuskuldre Ambulanz der Klinik
fiir Neurologie

Die Sprechstunde ist offen fir Erwachsene
aus dem gesamten Spektrum der neuro-
muskuldren Erkrankungen mit Uberwei-
sung. Einen besonderen Schwerpunkt stellt
die Diagnose hereditérer neuromuskula-
rer Erkrankungen da. Die behandelnden
Arztinnen und Arzte verfligen Uber die
fachgebundene genetische Weiterbildung.
Zahlreiche molekulargenetische Untersu-
chungen — sowohl Einzelgendiagnostik als
auch genetische Panel-Diagnostik kénnen
im Labor fur Neurogenetische Diagnostik
in Zusammenarbeit mit dem Zentrallabor
des UKM durchgefiihrt werden.

Ein weiterer Schwerpunkt ist die medizi-
nische und sozialmedizinische Betreuung
von Menschen mit hereditédren Neuropathi-
en, amyotropher Lateralsklerose, spinaler
Muskelatrophie, myotonen Dystrophien,
Morbus Pompe und Transthyretin-assozi-
ierter Amyloidose. Die Klinik nimmt regel-
maBig an entsprechenden Therapiestu-
dien teil. FUr Patientinnen und Patienten
mit hereditdren Neuropathien (HMSN) und
Morbus Pompe besteht weiterhin ein tber-
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regionaler Schwerpunkt. Zusatzlich ist die
Behandlung von Menschen mit entziind-
lichen neuromuskularen Erkrankungen
(Immunneuropathien, Myositiden, Myas-
thenia gravis) ein besonderer Fokus. Die
Klinik ist als integriertes Myasthenie-
Zentrum der Deutschen Myasthenie-
Gesellschaft zertifiziert. Herr Dr. Meyer
zu Horste bietet eine Spezialsprechstun-
de flr Immunneuropathien an. Zudem ist
er Ko-Grlinder und Sprecher eines Natio-
nalen Netzwerkes fir Immunneuropathien
(KKPNS e.V.).

In der langfristigen Versorgung von Pati-
enten mit neuromuskuléren Erkrankungen
kooperiert die Ambulanz mit der ortho-
padischen und kardiologischen Univer-
sitatsklinik, der Physiotherapie-Abteilung
und den orthopéadischen Werkstatten des
UKM. Ferner ist eine enge Zusammenar-
beit mit ambulanten und stationéren Reha-
bilitationseinrichtungen sowie niedergelas-
senen Facharztpraxen gewéhrleistet.

Selbsthilfeaktivitdten

Es besteht enger Kontakt mit den Landes-
verbanden Niedersachsen und Nordrhein-
Westfalen der DGM e. V.

Fortbildungsveranstaltungen

InZusammenarbeitmitderFortbildungsaka-
demie der Arztekammer Westfalen-Lippe
und der Arbeitsgemeinschaft Neuromedizin
an der WWU Munster werden regelmaBig
interdisziplindre Fortbildungsveranstaltun-
gen und Workshops zu neu-romuskuléren
und neurogenetischen Themen angeboten.
Weiterhin finden zudem regelméBige neu-
romuskulére Falldemonstrationen sowie
interdisziplinare neuropathologisch und
neu-roradiologische Fall- und Befundde-
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monstrationen statt; die sogenannte neuro-
muskulére Konferenz. DanebennehmenRe-
ferierende des Neuromuskulédren Zentrums
regelmaBig an zahlreichen Fortbildungs-
veranstaltungen im Rahmen nationaler
Kongresse teil.

Forschungsaktivitdaten

Unter der Leitung von Herrn Prof. Dr.
Boentert ist die Spezialambulanz fir
Amyotrophe Lateralsklerose und andere
Motoneuronerkrankungenistan denfolgen-
den nationalen Forschungsprojekten be-
teiligt: MND-Net, TEAR-ALS- und EARLY-
ALS-Studie der TU Minchen, Neurofila-
ment-Studie der Charité Berlin, Studie zu
Defiziten in der psychosozialen und pallia-
tivmedizinischen Versorgung von ALS-Er-
krankten in Deutschland (federflihrend:
Klinik fir Neurologie, Universitatsklinikum
Dresden).

Das NMZ hat eine aktiver Partnerschaft im
CMT-Net, einem Register fir Patienten mit
hereditaren Neuropathien, und nimmt an
der PXT-Studie bei der CMT1A teil. Im Be-
reich Morbus Pompe wurde die PROPEL-
Studie (Enzymersatztherapie) erfolgreich
beendet. Herr Prof. Dr. G. Meyer zu Horste
und Herr Dr. J. Grosch bieten eine Spezi-
alsprechstunde fur entziindliche Muskel-/
Nerverkrankungen mit den Schwerpunk-
ten Myasthenia gravis (MG), Immunneuro-
pathien und Myositis an. Prof. Dr. G. Meyer
zu Hérste ist Mitglied des Arztlichen Bei-
rats der DGM. Aktuell werden oder wurden
klinische Studien zu MG und Myositiden
durchgefiihrt bzw. sind geplant (M281 bei
MG (Momenta), Ravulizumab bei MG (Ale-
xion), Rozanolixizumab bei MG (UCB) und
subkutane Immunglobuline bei Dermato-
myositis (CSL Behring). Die Neurop&diatrie
des UKM (als Teil der Klinik fur Kinderheil-

kunde) ist, ebenso wie die Klinik fiir Neuro-
logie, in nationale Netzwerke und Projekte
zum Therapiemonitoring bei Patientinnen
und Patienten mit spinaler Muskelatrophie
involviert.
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Allgemeine Beschreibung des NMZ:
Struktur und beteiligte Institutionen

Die Spezialambulanz fir Neuromuskulare
Erkrankungen sowie das EMG-Labor wer-
den von PD Dr. Gilbert Wunderlich geleitet.

Patienten aus dem gesamten Spektrum
neuromuskularer Erkrankungenwerdentag-
lich in der Poliklinik untersucht und behan-
delt, zusatzlich wird eine Spezialsprech-
stunde flr neuromuskulére Erkrankungen
bzw. Myasthenia gravis ein- bzw. zweimal
wdchentlich angeboten.

Betreut werden Patienten u.a. mit inflam-
matorischen Neuropathien (zum Beispiel
Guillain-Barré-Syndrom (GBS), chronischer
inflammatorischer demyelinisierender Poly-

neuropathie (CIDP), mutifokaler motori-
scher Neuropathie (MMN), vaskulitischer
Beteiligung des peripheren Nervensys-
tems, hereditaren Neuropathien (HMSN);
angeborenen und erworbenen Muskelerkran-
kungen wie Myopathien, Muskeldystrophien,
Myotonien und lonenkanalerkrankungen,
Mitochondriopathien und Myositiden so-
wie Amyloidosen.

Auch die Diagnostik und Betreuung von
Menschen, die an einer Motoneuroner-
krankung erkrankt sind, findet in dieser
Spezialambulanz statt. Dies umfasst For-
men der spinalen Muskelatrophie (SMA),
amyotrophe Lateralsklerose (ALS) sowie
verschiedene Unterformen dieser Erkran-
kung, wie zum Beispiel die progrediente
Bulbarparalyse und die primdre Laterals-
klerose (PLS).

Einen weiteren Schwerpunkt stellen neue-
re Therapieoptionen (neben Enzymer-
satztherapie zum Beispiel Antisense-
Oligonukleotide bzw. RNA-Interferenz)
zur Behandlung neuromuskulérer Erkran-
kungen wie zum Beispiel SMA und heredi-
tére Transthyretin-Amyloidose (ATTRv) dar.
Die intrathekale Applikation von Nusiner-
sen (Spinraza) bei SMA-Patientinnen und
-Patienten wird wéhrend eines kurzen sta-
tiondren Aufenthaltes in der Klinik durch-
gefuhrt.

Menschen mit Myasthenia gravis werden
in einer daflir vorgesehenen Spezialambu-
lanz behandelt (Leitung Prof. Dr. Michael
Schroeter). Die Klinik ist als integriertes
Myasthenie-Zentrum durch die Dt. Myas-
thenie-Gesellschaft zertifiziert.
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In unserem EMG-Labor werden alle gangi-
gen elektrophysiologischen Untersuchun-
gen angeboten.

Die Spezialambulanz fir Neuromuskulare
Erkrankungen ist ein wesentlicher Bestand-
teil des Zentrums flr Seltene Erkrankungen
Koéln (CESEK) bzw. des Typ B-Zentrums
,Seltene und erbliche neuromuskuléare
Erkrankungen im Kindes- und Erwachse-
nenalter” (Sprecher: PD Dr. G. Wunderlich)
sowie des Amyloidosezentrums Koln.

Spezialambulanzen

e Neuromuskuléare Erkrankungen
e Myasthenie

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Die Mitglieder des Muskelzentrums Nord-
rhein haben 2023 dreimal Arbeitssitzungen
(Videokonferenz und Prasenz im Wechsel)
abgehalten, in denen multidisziplinare Fal-
le vorgestellt und unter klinischen, neu-
rophysiologischen, neuropathologischen
und genetischen Gesichtspunkten disku-
tiert wurden.

Netzwerkbeteiligungen
Teilnahme am SMArtCARE-Register.

Teilnahme an und Leitung
von klinischen Studien

Maximum Bite Force in Patients with
Spinal Muscular Atrophy during the First
Year of Nusinersen Therapy (DRKS-ID:
DRKS00015842).
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Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustidndigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen (zum Beispiel auch
Teilnahme an Gesprachsgruppen, u. a.)

Sonstige Aktivitdten
(gesundheitspolitisch etc.)

Langjéhriger enger Kontakt mit der Deutschen
Gesellschaft fir Muskelkranke (DGM) e. V.

Forschungsaktivitdten, Férderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

Klinische Studien beschéftigen sich mit
der Kaukraftmessung bei SMA-Patientin-
nen und -Patienten in Zusammenarbeit
mit der hiesigen Kieferklinik (Fr. Dr. Teresa
Kruse) sowie MRT-Befunden bei SMA-
PAteintinnen und -Patienten.

Publikationen
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Wunderlich, G., Fink, G.R., Lehmann, H.C. (2023).
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vasculitic neuropathy determined by the motor unit
number estimation method MScanFit. Muscle Ner-
ve. 67(6):474 480.doi:10.1002/mus.27813. Epub
2023 Mar 22.

2. Wunderlich, G. (2023). Fazialisparese. Neurologie
up2date. 06(01): 10-13. doi: 10.1055/a-2001-9626.

3. Kruse, T., Shamai, S., Leflerova, D., Wirth, B.,
Heller, R., Schloss, N., Lehmann, H.C., Brakemeier,
S., Hagenacker, T., Braumann, B., Wunderlich, G.
(2023). Objective measurement of oral function in
adults with spinal muscular atrophy. Orphanet J
Rare Dis. May 3;18(1):103. doi: 10.1186/s13023-
023-02688-4.
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Schlachtenberger G, Welskop C, Camo A, Heldwein
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of Myasthenia gravis patients: a single center lon-
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15;5(1):24.
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A, Klein I, Wiistenberg H, Kohle F, Walter HL, Schroeter M,
Lehmann HC. CIDP: Analysis of Immunomarkers
During COVID-19 mRNA-Vaccination and IVIg-Im-
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roimmune Pharmacol. 2023 Mar 16:1-7.

9. Meisel A, Baggi F Behin A, Evoli A, Kos-
tera-Pruszczyk A, Mantegazza R, Juntas Morales R,
Punga AR, Sacconi S, Schroeter M, Verschuuren J,
Crathorne L, Holmes K, Leite MI. Reply to the Letter
to the Editor in response to "Role of autoantibody
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Allgemeine Beschreibung des NMZ

Im Rahmen des Sozialpadiatrischen Zen-
trums am Zentrum fiir Kinderheilkunde und
Jugendmedizin finden taglich von Montag
bis Freitag neuromuskulare Sprechstunden
statt. Diese sind grundsétzlich als interdis-
ziplindre Sprechstunden konzipiert. Neben
Mitbeurteilung durch Kinderkardiologen
und Pulmologen finden an ausgesuch-
ten Terminen auch Parallelvorstellungen
und Besprechungen mit neuromuskular
spezialisierten Orthop&den, Endokrinolo-
gen sowie Gastroenterologen statt. Der
klinisch-diagnostische und wissenschaftli-
che Schwerpunkt umfasst alle genetischen
und erworbenen neuromuskularen Erkran-
kungen des Kindes- und Jugendalters, wobei
besondere Spezialisierung fiir kongeni-
tale Myopathien, Muskeldystrophien und
kongenitale myasthene Syndrome My-
asthenie gravis und Myositiden zu nennen
sind.Ein weiterer Schwerpunkt der Kin-
derklinik liegt in der Einleitung und Uber-
wachung nichtinvasiver Beatmung bei
muskelerkrankten Menschen.

In unserem neurophysiologischen Labor

werden alle gangigen elektrophysiologi-
schen Untersuchungen angeboten.

127



Neuromuskulares Zentrum Nordrhein

Klinische Aktivitidten und Angebote, ggf.
Schwerpunkte bzw. Spezialambulanzen,
Kooperationen

Die Transitionssprechstunde fir Heran-
wachsende mit neuromuskuléren Erkran-
kungen mit der neurologischen Klinik am
UK Essen ist fest etabliert. Seit Oktober
2021 ist die Abteilung fir Neuropadiatrie
Beratungszentrum fiir das Neugeborenen-
screening-SMA

Fortbildungen/klinisch-wissenschaft-
liche Tagungen, Treffen im NMZ

Prasidentschaft von Prof. Ulrike Schara-
Schmidt und Prof. Tim Hagenacker beim
Kongress des Medizinisch-Wissenschaft-
lichen Beirats der Deutschen Gesellschaft
fur Muskelkranke, 22. bis 24. Marz 2023

Netzwerkbeteiligungen

Die Abteilung fur Neuropadiatrie ist Mit-
glied des Europédischen Referenznetz-
werkes flr neuromuskulare Erkrankungen
(ERN EURO-NMD) und ist integriert in den
Ubergeordneten Forschungsschwerpunkt
Translationale Neuro- und Verhaltenswis-
senschaften der medizinischen Fakultat. Im
SPZ ist ein integriertes Myastheniezentrum
fur Kinder und Jugendliche der Deutschen
Myastheniegesellschaft eingebunden, das
einzige seiner Art in Deutschland.

Teilnahme an und Leitung
von klinischen Studien

Das Zentrum nimmt an zahlreichen inter-
nationalen Studien zur DMD, SMA und
LGMDs teil.
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Kooperationen mit der DGM bzw. dem
zustandigen Landesverband bzw. den
Diagnosegruppen (zum Beispiel auch
Teilnahme an Gesprachsgruppen, u.a.)

Sonstige Aktivitaten
(gesundheitspolitisch etc.)

Es besteht eine enge Kooperationen mit
Patientenorganisationen zur DMD, SMA,
MTM1 und der DGM. RegelmaBige Refe-
rententatigkeit u. a. beim Patientenfachtag,
25. Marz 2023 in der Universitat Essen,
DMD-Online-Fortbildung flr niedergelas-
sene Kinderérztinnen und Kinderéarzte.

Forschungsaktivitaten, Férderungen,
Preise, nationale und internationale
Kooperationen

Forschungsaktivitaten in Auszigen: Ein
wichtiges Forschungsprojekt ist ,,NME-
GPS" (Gen und Protein-Signaturen als
GPS fur Menschen mit Neuromuskuléren
Erkrankungen) ist ein multizentrisches, in-
terdisziplindres und Drittmittel-gefordertes
(Leitmarktwettbewerb — LifeScience.NRW/
EFRE.NRW & Européische Union) Forschungs-
projekt. Dieses zielt darauf ab, zukinftig
das diagnostische Prozedere bei Men-
schen mit neuromuskuldren Erkran-
kungen zu verbessern. (PD Dr Roos, Dr.
GangfuB und Prof. Schara-Schmidt). Des
Weiteren: Pathophysiologische Grundlagen
der Inflammation im dystrophen Muskel
bei Sarkoglycanopathien (LGMD3-6), mo-
lekulare Aspekte zu Entztindungskaskaden
bei juveniler Dermatomyositis, Langzeitver-
ldufe bei CMS, therapeutische Optionen
bei juveniler Myasthenie gravis.
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