Anwendung der Multispektralen Optoakustischen Tomographie (MSOT) bei der FSHD

Die Fazioskapulohumerale Muskeldystrophie (FSHD) ist eine der haufigsten genetisch verursachten
Muskelerkrankungen. Ursache der Erkrankung sind bestimmte genetische Veranderungen, sodass zur
Diagnosestellung eine humangenetische Untersuchung erforderlich ist. Trotz der namensgebenden
charakteristischen Verteilung der Muskelschwache bei der FSHD kdnnen die Erkrankungsverlaufe sich
bei Betroffenen stark unterscheiden, was die Diagnosestellung verzdégern kann. Derzeit existiert keine
Therapie, welche die Ursachen der Erkrankung direkt behandelt. Es wird deswegen auf unterstitzende
Therapieverfahren wie Physiotherapie, stationdre Rehabilitation und Hilfsmittelversorgung, aber auch
auf die Behandlung von Komplikationen im Verlauf der Erkrankung zurtckgegriffen. Vor dem
Hintergrund der voranschreitenden Entwicklung gentherapeutischer Behandlungsmaoglichkeiten sowie
einem verbesserten Verstédndnis der genetischen Hintergrinde der Erkrankung gibt es jedoch
zunehmende therapeutische Ansatze, welche in Studien untersucht werden. Um die Wirksamkeit neuer
Medikamente zu Uberprifen ist es noétig, objektive Parameter zu entwickeln, mit welchen man den
Verlauf der Erkrankung beurteilen kann. Eine mdgliche Methode fiir solche Untersuchungen stellen
Bildgebungsverfahren, wie Ultraschall oder MRT dar, diese sind jedoch durch verschiedene Faktoren in
Nutzung oder Beurteilung limitiert.

In einer Studie in der Klinik fir Neurologie an der Universitdtsmedizin Géttingen wird die Anwendung
einer neuen Bildgebungsmethode bei der FSHD untersucht. Bei der Multispektralen Optoakustischen
Tomographie (MSOT) kdnnen nicht-invasiv Informationen Uber die Zusammensetzung von Gewebe
gewonnen werden. Dabei werden mittels einer Sonde Lichtpulse in das Gewebe gesendet, diese
werden von den Gewebsbestandteilen aufgenommen. Die Gewebsbestandteile dehnen sich durch die
aufgenommene Energie aus und senden hierdurch Ultraschall-Wellen zurtick, welche durch die gleiche
Sonde wiederaufgenommen werden. Das hierzu genutzte MSOT-Gerat (Acuity Echo, iThera Medical
GmbH, Miinchen) kann so unter anderem Hamoglobin (roter Blutfarbstoff), Kollagen (Bestandteil von
Bindegewebe) und Lipid (Fett) im Muskelgewebe erkennen. In anderen neuromuskuldren
Erkrankungen, wie beispielsweise der Muskeldystrophie Typ Duchenne! oder der Spinalen
Muskelatrophie? sowie dem Morbus Pompe?3, konnten Unterschiede zwischen den Muskeln von
Betroffenen im Vergleich zu Gesunden Kontrollproband*innen mittels MSOT identifiziert werden.

Ziel der Studie ist die Untersuchung der Anwendung von MSOT bei Betroffenen mit FSHD. Hierzu
wurden Patient*innen mit einer gesicherten Diagnose einer FSHD in die Studie eingeschlossen und
mittels MSOT an der Muskulatur untersucht. Zum Vergleich der Ergebnisse wurden gesunde
Proband*innen mit gleichem Alter und Geschlecht in die Studie eingeschlossen. Neben der
Untersuchung mit dem MSOT erfolgte die Erhebung von verschiedenen Erkrankungsdaten (bspw.
Dauer der Erkrankung, Diagnostikbefunde) sowie klinischen Werten wie bspw. der Muskelkraft,
Mobilitét, Griffkraft und Lungenfunktion. Diese Werte werden dann mit den Ergebnissen des MSOT
verglichen. Untersucht werden soll so, ob sich das Muskelgewebe im MSOT bei Betroffenen mit FSHD
im Vergleich zu gesunden Muskeln unterscheidet. Ebenso soll gepriift werden, ob die Veranderungen
im MSOT mit der Schwere der Erkrankung bzw. der Muskelfunktion in Zusammenhang stehen, also ob
man von den Ergebnissen des MSOT mdglicherweise Rickschlisse auf die Symptomatik der
Betroffenen schlieRen kann. Ubergeordnetes Ziel ist dabei die Untersuchung, ob MSOT einen
moglichen Mehrwert in der Diagnostik und Verlaufsbeobachtung bei FSHD haben kann.

Die Rekrutierung der Patient*innen und Proband*innen ist derzeit zunachst abgeschlossen, die Daten
befinden sich derzeit in Auswertung.
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