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ANMERKUNG

= Die Auswertung der Daten der Studie ist noch nicht
abgeschlossen

= Alle hier prisentierten Ergebnisse sind vorliufig, Anderungen
und Uberarbeitungen sind méglich!
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Vorgeschichte aAnfang, Durchfiihrung der Studie

= 2021: Vorstellung des Projekts (vorerst nur Atmung) bei den
Patiententagen durch Dr. Rachel Zeng

" weitere Planung: Involvierung verschiedener Abteilungen,
Erweiterung (Untersuchung des Schluckens), Rekrutierung
Proband*innen

" 2022 & 2023: Durchfiihrung Studie mit 32 Proband*innen
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Atmung Hintergrund

Diaphragma in max. Diaphragma in max. Diaphragmain
Inspirationsstellung Exspirationsstellung Atemruhelage

Stellung von Brustkorb und Zwerchfell bei Einatmung (links) und Ausatmung (Mitte)

Bild modifiziert nach: © AMBOSS GmbH, Berlin und Kéln, Germany
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Atmung Hintergrund

= Zusammenspiel verschiedener Muskeln !
= Normal: Einatmung aktiv, Ausatmung passiv

" Einatmung: z.B. Zwerchfell (Bauchatmung),

Zwischenrippenmuskeln (Brustatmung) |
= Aktive Ausatmung: z.B. Bauchmuskeln (Husten)

T

* neuromuskulare Erkrankungen: Atemstorungen moglich

1 Kendall et al. (1993): Muscles, testing and function: with Posture and pain. Fourth edition; Lippincott Williams & Wilkins, Philadelphia
Bild modifiziert nach: 2.8 Brustkorbmuskulatur: Mm. intercostales bzw. subcostales und scaleni sowie M. transversus thoracis. In: Schiinke M, Schulte E, Schumacher U, Voll M, 5
Wesker K, Hrsg. Prometheus LernAtlas - Allgemeine Anatomie und Bewegungssystem. 6., vollstandig Uberarbeitete Auflage. Stuttgart: Thieme; 2022
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Atmung Atemstorungen bei neuromuskularen Erkrankungen

= Chronische respiratorische Insuffizienz ist z.B. moglich 14
= andauernde, Atmung betreffende unzureichende Leistung

= CO, im Blut T~ 1
= Symptome z.B.: Atemnot, schnelle Atmung, Schlafstérungen #

= Moglich: Hustenkapazitatd, 4
= Husten: Reflex, soll Atemwege schitzen 14
" Lungenentzindung ist moglich

14 Lorenz J, Bals R, Nowak D, Eberhardt R, Herth F, Hrsg. Checkliste XXL Pneumologie. 4., vollstandig Uberarbeitete Auflage. Stuttgart: Thieme; 2016.
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Atmung FsHD

= Atmungsbeteiligung haufiger & schwerer als bisher gedacht #
= Lungenfunktionstest: >40% auffallig 4

" erhdhtes Risiko fur Atemstorungen
= kurze D4Z4-Fragmente * ®--

DOI 10.1007/500415-017-8525-9

ORIGINAL COMMUNICATION

= friiher Erkrankungsbeginn 4

. 4 Respiratory involvement in ambulant and non-ambulant patients
(] K r a n k h e |t S S C h We re /]\ with facioscapulohumeral muscular dystrophy

Sandra Moreira' - Libby Wood” - Debbie Smith?® - Chiara Marini-Bettolo® -
Michela Guglieri” - Grace McMacken” - Geraldine Bailey” - Anna Mayhew” «
Robert Muni-Lofra® - Gail Eglon® - Maggie Williams® - Volker Straub? -
Hanns Lochmiiller” - Teresinha Evangelista®

Received: 19 April 2017 /Revised: 17 May 2017/ Accepted: 18 May 2017/ Published online: 26 May 2017
© The Author(s) 2017. This article is an open access publication

Bild (mod. nach) & 4: Moreira et al. (2017): Respiratory involvement in ambulant and non-ambulant patients with facioscapulohumeral muscular dystrophy. J Neurol
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Atmung FsHD

= Welche Muskeln sind betroffen? = verschiedene Hinweise

= Zwerchfell 3
= |nterkostalmuskulatur 14
= Bauchmuskeln 3

UNIVERSITATSMEDIZIN
GOTTINGEN

UMG

= moglich: Kraftl, bei forcierter Ausatmung 3; Abhusten von Sekreten

scheint aber unbeeintrachtigt 2

3 Henke et al. (2019): Respiratory muscle weakness in facioscapulohumeral muscular dystrophy. Muscle Nerve
2 Stubgen und Schultz (2009): Lung and respiratory muscle function in facioscapulohumeral muscular dystrophy. Muscle & Nerve
14 Scully et al. (2014): Restrictive lung involvement in facioscapulohumeral muscular dystrophy. Muscle & Nerve
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Atmung FsHD

UNIVERSITATSMEDIZIN
GOTTINGEN

= Viele klagen Uber ,nachtliche Schlafstorungen & nicht-

erholsamen Schlaf” >

" schlafbezogene Atemstdérungen moglich

UMG

= Betroffene: haufiger Atmung insgesamt schwerer eingeschrankt 4

4 Moreira et al. (2017): Respiratory involvement in ambulant and non-ambulant patients with facioscapulohumeral muscular dystrophy. J Neurol

5 Runte et al. (2019): Sleep-related breathing disorders in facioscapulohumeral dystrophy. Sleep Breath
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Atmung FSHD: Herausforderungen

? Welche Atemmuskeln sind von der Erkrankung betroffen?
? Wie wirkt sich das auf die Atemmechanik aus?

? Verlassliche diagnostische Mittel?

10
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Atmung Diagnostik in unserer Studie

= Lungenfunktionsuntersuchung
= Blutgasanalyse
= Zwerchfellultraschall

= Fragebogen
= Echtzeit-MRT

11

Bild: https://www.lung.org/lung-health-diseases/lung-procedures-and-tests/lung-function-tests
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Atmung FsHD

" FVC (forcierte Vitalkapazitat) = nach Einatmung maximal

ausgeatmetes Luftvolumen 10 > o
* reduziert z.B. durch Muskelschaden 1! is“ -
= Studien zur FSHD = verschiedene Ergebnisse 3 % T
= normal ? E’ o I
= verringert 3 (siehe Bild rechts) : ST rewo Controls

" beiuns: 13 / 32 Personen im Sitzen Wert <80% vom Sollwert

10 Graham et al. (2019): Standardization of Spirometry 2019 Update. An Official American Thoracic Society and European Respiratory Society Technical Statement. Am J Respir Crit Care Med

11 Comroe JH (1951): Interpretation of commonly used pulmonary function tests. The American Journal of Medicine

2 Stubgen und Schultz (2009): Lung and respiratory muscle function in facioscapulohumeral muscular dystrophy. Muscle & Nerve 12
3 & Bild Henke et al. (2019): Respiratory muscle weakness in facioscapulohumeral muscular dystrophy. Muscle Nerve
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Echtzeit-MRT Einige Informationen

= Entwickelt u.a. durch Prof. Jens Frahm  >agittalebene
und Prof. Martin Uecker am Max- Frontalebene
Planck-Institut in Gottingen Transvers

lebe

= Hohe zeitliche Aufldsung = Video

= Aufnahme in verschiedenen Ebenen
moglich

13

Bild: https://de.wikipedia.org/wiki/Sagittalebene
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Atmung MRT-Auswertung (vorlaufig)

1.5- o Kontrolle

¢ FSHD
1.0 ‘ |
(o]
(o]
L

Beweglichkeit der vorderen

/werchfellanteile bei der

it 14

ns
|_\ _‘ [} = Hinweise auf erhohte
0.5

relative Differenz B’

4 &
0.04— , | | = Abwarten der Auswertung
& & ey S weiterer Untersuchungen
S @ <& X2
% > Q&
Ebene

rechte Seite, tiefe Atmung y
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Schlucken Hintergrund: Schluckakt

O\ 124

Palatum
molle
molle

Os hyoideum

M. thyrohyoideus

< Cartilago
\\\\& cricoidea b

UNIVERSITATSMEDIZIN
GOTTINGEN

=

e

-

M. thyrohyoideus

(1= oitca |
\/\/\“\ TR e \\\\\\\%

UMG

Passavant-
Ringwulst
(kontrahierter
oberer Schlund-
schniirer)

Cartilago
epiglottica

Cartilago
thyroidea

Cartilago
cricoidea

ATMUNG SCHLUCKEN: bewusste Einleitung Schluckakt
- Verschluss Atemwege = Transport
Nahrung durch Schlund & Speiserdhre

Bild: K. 5.31 Rachen: Topografie und Innervation. In: Schinke M, Schulte E, Schumacher U, Voll M, Wesker K, Hrsg. Prometheus LernAtlas - Kopf, Hals und Neuroanatomie. 6.

Auflage. Stuttgart: Thieme; 2022.

15
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Schlucken Hintergrund

= verschiedene Muskeln beteiligt

* Muskeln der Zunge

* Muskeln des weichen Gaumens
" suprahyoidale & infrahyoidale Muskulatur
= Muskeln des Kehlkopfes & Rachens 1

1 Kendall et al. (1993): Muscles, testing and function: with Posture and pain. Fourth edition; Lippincott Williams & Wilkins, Philadelphia

UNIVERSITATSMEDIZIN -
GOTTINGEN =

Bild modifiziert nach: K. 3.7 Halsmuskeln: supra- und infrahyoidale Muskeln. In: Schiinke M, Schulte E, Schumacher U, Voll M, Wesker K, Hrsg. Prometheus LernAtlas - Kopf, Hals

und Neuroanatomie. 6. Auflage. Stuttgart: Thieme; 2022.

UMG

Supra- und infrahyoidale Muskulatur

16
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Schlucken Hintergrund: Schluckstorungen

= Dysphagie = subjektives Gefiihl der Schluckstérung 13
= Symptome z.B. 13
= Druck / Enge / Schmerzen beim Schlucken

= Regurgitationen: Speise tritt aus Speiserohre zurlick = Austritt aus
Nase / Mund, Aspiration, Husten, mehrere Schluckversuche

= neurologische Erkrankungen: Schlucken haufig beeintrachtigt ©

6 Olthoff et al. (2016): Evaluation of dysphagia by novel real-time MRI. Neurology 17
13 Dysphagie. In: Hahn J, Hrsg. Checkliste Innere Medizin. 9., vollstandig Uberarbeitete Auflage. Stuttgart: Thieme; 2023.
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Schlucken rsHD

" primar nicht ftr Schluckbeschwerden bekannt
= Berichte von moglichen Problemen mit dem Schlucken ’
= auftretende Schluckstorungen sind eher nicht schwer 8

= Vieles noch unklar, z.B.
= Zunge betroffen?
= Kompensation von Problemen bei Schlucken & Kommunikation? 8

7 Stubgen J-P (2008): Facioscapulohumeral Muscular Dystrophy: A Radiologic and Manometric Study of the Pharynx and Esophagus. Dysphagia 18
8 Mul et al. (2019): Effects of weakness of orofacial muscles on swallowing and communication in FSHD. Neurology
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Schlucken FsHb: Herausforderungen

? Gibt es Probleme mit dem Schlucken? Wie ausgepragt?
? Welche Schluckmuskeln sind von der Erkrankung betroffen?

? Verlassliche diagnostische Mittel?

19
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Schlucken Diagnostik in unserer Studie

" Fragebogen

" Druckmessung

= Wasserschlucktest

" FEES (fiberendoskopische Evaluation des Schluckaktes)
= Echtzeit-MRT

20
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Schlucken MRT-Auswertu ng (vorlaufig)
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21
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Schlucken Vorlaufiges Fazit

" Viele haben keine (von uns messbaren) Probleme mit dem
Schlucken

" einige Betroffene haben Probleme, teilweise auch schwer
= Bei Problemen mit dem Schlucken

" untersuchen lassen (FEES ist eine gut geeignete Methode!)
" Friuhe Erkennung ist wichtig!

= Moglichkeiten: Beratung, Behandlung - z.B. Logopadie
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Abteilung Phoniatrie der
Klinik fiir Hals-Nasen-
Ohren-Heilkunde UMG
Prof. Dr. Arno Olthoff

Dr. Shabnam Shahpasand

Klinik fur Kardiologie und
Pneumologie UMG
Dr. Ulrike Olgemoller

Leon Lettermann

UNIVERSITATSMEDIZIN
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Bio-NMR-Gruppe von Prof. Jens
Frahm vom Max-Planck-Institut
fur multidisziplindre
Naturwissenschaften

Prof. Dr. Jens Frahm

Dr. Sabine Hofer

Deutsche Gesellschaft fiir
Muskelkranke (DGM)

Studienteilnehmer*innen

Und lhnen fiirs Zuhoren!

UMG

23
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