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Die LGMD umfasst eine Gruppe von fast 30 ver-
schiedenen Muskeldystrophien, die zum groRen Teil
erst in den vergangenen Jahren beschrieben wurden.
Zusammengenommen ist ihre Haufigkeit ahnlich

wie die bekanntere Muskeldystrophie Duchenne. Der
Begriff LGMD ist eine Abkiirzung aus dem Englischen
(Limb Girdle Muscular Dystrophy) und bedeutet,
dass rumpfnahe Muskeln mehr betroffen sind als
rumpfferne. LGMD ist aber auch ein Sammelbegriff
geworden, unter dem klinisch ganz unterschiedliche
Krankheiten zusammengefasst werden. Herzbeteili-
gung, Beteiligung der Atemmuskulatur, Schluck-
storungen konnen, miissen aber nicht zum Spektrum
der Symptome gehoren.

Betroffene Patienten haben im deutschsprachigen
Raum kaum Zugang zu zeitgemaRen Informationen.
Die Hausarzte aber auch die Neurologen auBerhalb
spezialisierter Ambulanzen kennen oftmals die LGMD
nicht. Hier mochte die DGM als groRte deutsche
Patientenorganisation fiir Muskelkrankheiten Abhilfe
schaffen. Mit der LGMDR1 stellen wir Ihnen nach-
folgend die haufigste Form der LGMD vor. In den
vergangenen Jahren ist eine neue Nomenklatur erar-
beitet worden und die LGMD2A wird nun als LGMDR1
klassifiziert.

Die LGMDR1 zeigt typischerweise erste Symptome
zwischen dem 8. und 15. Lebensjahr, wobei andere
Verlaufe moglich sind. Die Hiiftmuskulatur ist anfangs
betroffen, aber auch Oberarm-Muskeln (M. biceps)
zeigen friih eine Schwache. Verkiirzungen der Achilles-
sehne sind ebenfalls typisch und kdnnen sogar das
erste Symptom sein. Die Atemmuskulatur und das
Herz sind meist nicht involviert.Die LGMDR1 wird durch
Mutationen im CAPN3-Gen verursacht, das Calpain 3
kodiert. Calpain 3 ist ein rdatselhaftes Eiweil3. Es wird im
Skelettmuskel gebildet und baut sich rasch nach seiner
Produktion wieder ab - offensichtlich in weniger als 10
Minuten. Diese Tatsache hat es der Wissenschaft sehr
schwer gemacht, die Funktion von Calpain 3 im Muskel
zu verstehen. Ganz genau ist die Funktion also bis
heute nicht bekannt, aber die folgende Abbildung illus-
triert, dass Calpaine eine besondere Form von Eiweil3-
spaltenden Molekiilen, sogenannten Proteasen, sind.
Calpaine lassen vom gespaltenen Eiweil} die Unterein-
heiten intakt.Defekte unterschiedlicher Gene verursacht
sein konnen und dass umgekehrt Mutationen in einem
Gen zu verschiedenen Erkrankungen fiihren. Aller-
dings ist es bisher nicht moglich, bei allen Patienten
die genetische Ursache einer erblichen Muskelerkran-
kung zu klaren.

Verschiedene Typen von Proteasen
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Abb. 1. Vereinfachte Darstellung der Protease - Funktionen
©Prof. Dr. med. Simone Spuler; Dr. Stefanie Miithel
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Abb.2. Aufbau des Calpain 3 Proteins und Auflistung verschiedener Muta-
tionen in CAPN3. Die rot unterlegte Mutation ist besonders hdufig.
©Prof. Dr. med. Simone Spuler

Die LGMDR1 wird autosomal rezessiv vererbt, d.h.
Kranke haben ein mutiertes Gen von der Mutter und
eines vom Vater geerbt. Wenn die gleiche Mutation
von beiden Elternteilen vererbt wird, haben Erkrankte
eine homozygote Mutation. Wenn Mutter und Vater
unterschiedliche Mutationen vererben, spricht man
von compound heterozygoter Mutation. Die meisten
Kranken tragen compound heterozygote Mutationen.
Menschen, die ein gesundes und ein krankes CAPN3
Gen haben, sind gesunde Ubertréger bzw. Ubertriger-
innen. Viele hundert verschiedene Mutationen in
CAPN3 sind beschrieben worden, aber einige Muta-
tionen kommen deutlich haufiger vor als andere.

So haben z.B. 15% aller LGMDR1 Patienten die
CAPN3c.550delA — Mutation, d.h. an Position 550 fehlt
in der Gen-Sequenz ein Adenin (A). Es gibt Hinweise,
dass es auch eine autosomal dominante Form der
LGMDR1 gibt. Die Frage ist nicht endgiiltig geklart,
aber fiir eine verantwortungsvolle genetischen Bera-
tung ist es wichtig, den Erbgang richtig einzuordnen.

Unter den Gliedergirtelmuskeldystrophien ist die
LGMDRL1 die hdufigste. In einigen Landern haben bis
zu 80% der LGMD-Kranken CAPN3 Mutationen.

Wegen ihrer relativen Haufigkeit wird mit besonderer
Anstrengung an Therapiemaglichkeiten der LGMDR1
geforscht. Zwar gibt es derzeit noch keine Therapie,

aber neue Entwicklungen wie die ,,Gen-Schere”
CRISPR/Cas9 lassen hoffen, dass eine Genreparatur
einmal moglich sein wird. Sehr wichtig bleiben eine
gute physiotherapeutische Behandlung sowie eine
Versorgung mit geeigneten Hilfsmitteln.

Abb. 3. Weltweite Hdufigkeit der LGMD2A unter den Gliedergiirtelmuskel-
dystrophien. ,Weiss“ bedeutet, dass keine Zahlen vorliegen.
©Prof. Dr. med. Simone Spuler



Die Deutsche Gesellschaft
fiir Muskelkranke e.V. (DGM)

Mit iiber 10.000 Mitgliedern ist die DGM die grof3te
und dlteste Selbsthilfeorganisation fiir Menschen
mit neuromuskuldren Erkrankungen in Deutsch-
land. Seit der Vereinsgriindung im Jahr 1965 sind
ihre wichtigsten Anliegen, Forschung zu fordern,
Betroffene und ihre Angehorigen im Alltag zu
unterstiitzen sowie ihre Interessen gesundheits-
politisch zu vertreten. Dariiber hinaus mdchte die
DGM die Selbstbestimmung und Teilhabe von
Menschen mit Muskelerkrankung verwirklichen
und ihre Gesundheitskompetenz fordern.

Mehr als 100.000 Menschen sind in Deutschland
von einer der rund 800 bekannten neuromuskuldren
Erkrankungen betroffen. Die Mehrzahl der Krank-
heiten ist genetisch bedingt und bislang leider
unheilbar. Umso wichtiger ist es, dass Menschen,
die eine solche Diagnose — hdufig nach langen
Irrwegen und Abkldrungen — erhalten, schnell
Ansprechpartner fiir ihre Fragen und Sorgen
finden.

Was wir tun

¢ Selbsthilfeforderung
Die DGM ist durch ehrenamtlich gefiihrte Landesver-
bande deutschlandweit vertreten. AuBerdem unter-
stlitzen krankheitsspezifisch arbeitende iiberregionale
Diagnosegruppen gezielt die Selbsthilfe bei einzelnen
Muskelerkrankungen. Bundesweit engagieren sich
rund 370 ehrenamtliche Kontaktpersonen in diesem
Netzwerk. Sie teilen ihre Erfahrungen und Informa-
tionen mit Betroffenen, leiten regionale Selbsthilfe-
gruppen und organisieren zahlreiche Selbsthilfe-
veranstaltungen. Zur Unterstiitzung der Hilfe zur
Selbsthilfe betreibt die DGM zudem ein Online-Forum.

Umfassende Beratung und Probewohnen

Das hauptamtliche Sozial- und Hilfsmittelbera-
tungsteam der Bundesgeschaftsstelle berdt zu
den unterschiedlichen Anliegen, die muskelkranke
Menschen und ihre Angehdorigen haben. Dies
kénnen Fragen zur Bewaltigung der Erkrankung,
zur Durchsetzung sozialrechtlicher Anspriiche,

zu Moglichkeiten der Rehabilitation, zu Hilfsmit-
teln oder zur Unterstiitzung im Alltag sein. In den
DGM-eigenen barrierefreien Probewohnungen in
Freiburg konnen zudem bauliche und technische
Speziallosungen ausprobiert werden.

Infomaterial und Fortbildungen

Muskelkranke, ihre Angehdrigen und Fachpersonen
erhalten von der DGM eine breite Auswahl an
Informationsmaterial zu den unterschiedlichen
Erkrankungen sowie Behandlungs- und Unterstiit-
zungsmoglichkeiten. Zusatzlich stehen aktuelle
Informationen auf der Website www.dgm.org bereit.
Uber ihre Social-Media-Kanile und ihren Newsletter
macht die DGM auf Neuigkeiten aufmerksam und
gibt Einblicke in das Leben mit einer Muskelerkran-
kung. Zur Qualifizierung von Fachkraften aus Physio-
und Ergotherapie sowie Logopddie bietet die DGM
regelmaRig Fortbildungen an.

Forschung

Um Fortschritte in der Behandlung anstoRen und
mogliche Therapien entwickeln zu kénnen, spielt
die Forschungsforderung eine bedeutende Rolle.
Die DGM fordert deshalb ausgesuchte Forschungs-
projekte, verleiht Preise an engagierte Wissen-
schaftler und arbeitet aktiv in nationalen und
internationalen neuromuskuldaren Netzwerken mit.
Uber den Medizinisch-Wissenschaftlichen Beirat
der DGM wird alle zwei Jahre ein Neuromuskularer
Kongress ausgerichtet.




e Neuromuskuldre Zentren
In den auf Initiative der DGM gegriindeten Neuro-
muskularen Zentren (NMZ) finden fachgerechte
Diagnosestellungen und Behandlungen neuro-
muskuldrer Erkrankungen statt. AuBerdem werden
hier Forschungsarbeiten umgesetzt. In mehreren
NMZ sind DGM-Patientenlotsen als Ansprechper-
sonen aktiv. Die Qualitat der NMZ wird regelmaRig
von der DGM tiberpriift und durch ein Glitesiegel
ausgezeichnet.

e Politische Vertretung
Die DGM setzt sich regional und bundesweit fiir
Gleichstellung, Teilhabe und Inklusion muskel-
kranker Menschen ein und stellt sicher, dass ihre
gesundheits- und sozialpolitischen Interessen in
allen relevanten Gremien vertreten werden. Mit der
regelmalligen Teilnahme an Sitzungen des Gemein-
samen Bundesausschusses sind Mitglieder der DGM
auch an den Diskussionen uber Einsatz und Zulas-
sung von Hilfsmitteln oder Wirkstoffen beteiligt.

Schwache Muskeln brauchen starke Helfer

Die DGM ist ausdriicklich als besonders forderungs-
wiirdig anerkannt, wird aber nicht durch 6ffentliche
Gelder unterstiitzt. Die Finanzierung des vielfdltigen
Angebots gelingt vornehmlich liber Spenden und
Mitgliedsbeitrage sowie tiber Erbschaften und
Vermachtnisse. Fur einzelne Veranstaltungen und
Projekte stehen zudem Zuschussmittel beispielsweise
von Krankenkassen zur Verfligung.

Um ihre Ziele verwirklichen zu konnen, ist die DGM
deshalb auf lhre finanzielle Unterstiitzung und ehren-
amtliche Mitarbeit angewiesen.

Werden auch Sie Mitglied bei der DGM.

Helfen Sie mit Ihrer Spende und lhrem Engagement.

Vielen Dank!

SPENDENKONTO

Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e.V.
SozialBank AG

IBAN: DE84 3702 0500 0007 7722 00




10

Autorin
Prof. Dr. med. Simone Spuler, Berlin

Stand: August 2025
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beitet. Autorin und DGM tibernehmen keine Gewahr
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IBAN: DE84 3702 0500 0007 7722 00

O Ich spende einmalig der DGM einen Betrag von

O Ich erkldre meinen Beitritt als Mitglied zur DGM als:

QO Betroffene(r) / OAngehérige(r) / OForderer
(Mindestbeitrag: 50 Euro pro Jahr)

O 16-25 Jahrige(r) mit “Junge-Leute-Bonus”
(reduzierter Mitgliedsbeitrag: 25 Euro)

O Korperschaft: Unternehmen oder Verein
(Mindestbeitrag: 200 Euro pro Jahr)

Euro.

Name, Vorname Geburtsdatum
StraRe, Hausnummer

PLZ, Wohnort / Firmensitz

Telefon E-Mail

Kurzdiagnose (fiir Beratungszwecke)

O Ich beantrage zusatzlich eine Partnermitgliedschaft:
(30 Euro jahrlich)

Name, Vorname Geburtsdatum

E-Mail

O Ich beantrage/genehmige zu meiner Mitgliedschaft die
Kindermitgliedschaft (bis 16. Geburtstag kostenfrei) fiir:

Name Kind 1 Geburtsdatum

ggf. Kurzdiagnose Unterschrift Kind, ab 7. Lebensjahr

Name Kind 2 Geburtsdatum

ggf. Kurzdiagnose Unterschrift Kind, ab 7. Lebensjahr

O Ich habe weitere Kinder

O Zum Mitgliedsbeitrag mochte ich gerne einen jahrlichen
Zusatzbeitrag von Euro leisten.

Ich bezahle per O Lastschrift” / OUberweisung

*Sie helfen uns, Verwaltungskosten zu sparen, wenn Sie den Lastschrifteinzug wahlen.

IBAN

Datum, Unterschrift Antragsteller/in und ggf. Partner/in

SEPA-Lastschriftmandat: Ich ermachtige die DGM, Zahlungen von meinem Konto mittels Lastschrift einzuziehen. Zugleich weise ich mein Kreditinstitut an, die von der DGM auf mein Konto gezogenen Lastschriften einzulgsen. HINWEIS: Ich kann inner-

halb von acht Wochen, beginnend mit dem Belastungsdatum, die Erstattung des belasteten Betrages verlangen. Es gelten die mit meinem Kreditinstitut vereinbarten Bedingungen. HINWEIS ZUM DATENSCHUTZ: Ihre Daten werden gespeichert. Sie
werden ausschlieBlich fiir satzungsgemaBe Zwecke verwendet und nicht an Dritte weitergegeben. Der Nutzung Ihrer Daten konnen Sie jederzeit per E-Mail widersprechen. Mehr zum Datenschutz finden Sie unter www.dgm.org/datenschutzerklaerung.

Ja, ich will die DGM
unterstiitzen!
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BAR M E R Die Erstellung dieses Flyers wurde
unterstiitzt von der BARMER im Sinne der
Selbsthilfeforderung nach §20 SGB V.
Fiir die Inhalte dieser Broschiire ist ausschlieBlich die DGM verantwortlich.




