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FSHD: Was ist das?

Die Fazioskapulohumoralen Muskeldystrophien 

umfasssen e inen Typ  1 (FSDH1) (9 5%) und  e inen Typ  2 (FSHD2) (5%)

„Ges ic ht - Sc hulte r- Ob e rarm- Muske lsc hwund “

Die  Häufigkeit liegt  b e i 1 von 14.0 0 0  Geb urten we ltwe it . (ggf. b is  1 : 80 0 0 )

Die  FSHD is t  e ine  Muskeldystrophie , d .h. e s  e rfolgt  langsam d ie  Umwandlung von Muskel in Fett - und 
Bindegewebe .



FSHD: Warum bin ich krank?

Gene sind kleine Bau-Pläne in unserem Körper. Sie bestimmen, wie unser Körper funktioniert.

Chromosomen sind Strukturen in unseren Zellen. Sie enthalten die Gene. 

Auf dem 4. Chromosom gibt es eine besondere Region. Der Name ist: D4Z4-Region.

Die D4Z4-Region besteht aus mehreren Einheiten. Jede Einheit hat ein DUX4-Gen. 
Bei gesunden Menschen sind es zwischen 11 bis 150 Einheiten.

Bei FSHD fehlt ein Teil der Erbinformation auf dem 4. Chromosom.

D.h. bei FSHD funktioniert ein Gen falsch. Das kranke Gen heißt: DUX4.

Normalerweise ist das DUX4-Gen inaktiv. Das heißt: Es arbeitet nicht. 

Bei FSHD wird das Gen aber aktiv: Dann macht es Probleme in den Muskel-Zellen.

.



FSHD: Warum bin ich krank?

Bei FSHD sind weniger Einheiten des D4Z4 vorhanden. Darum wird das DUX4-Gen aktiv. 
Menschen mit FSHD haben ein verkürztes D4Z4-Repeat-Array (Diagnose!).

Das bedeutet: Ein bestimmter Bereich auf dem Erb-Material ist zu kurz. Bei FSHD sind es nur noch 1 bis 10 Einheiten.

Dadurch verändert sich das Erb-Material: es wird weniger methyliert.

Das heißt: Es gibt weniger chemische Marker. Außerdem wird das Chromatin (Verpackung des Erbmaterials) lockerer.

Das heißt: Das Erb-Material ist weniger fest verpackt.

Deshalb wird das DUX4-Gen aktiviert. Dieses Gen-Reaktivierung ist giftig und verursacht die Krankheit FSHD.

Das macht die Muskeln krank.



FSHD: Warum bin ich krank?

Figure courtesy of Peter Jones, PhD.



FSHD: Wie diagnostiziere ich eine FSHD?

Methylierungsanalyse (FSHD1 + 2) 

Southern Blot + Haplotypisierung (FSHD1) 
bzw.
Optical Genome Mapping

Sequenzierung FSHD2 Gene

FSHD Genetik: 

oder

Erdmann, Scharf und Gehling et al., Brain 2023, 146, 1388–1402

und wenn unauffällig

Facies myopathica Scapula alata Achsel-Brust-Falte

positives 
Beevor-Zeichen

„Popeye“ ArmPolyhill-Zeichen

Mit Dank von Dr. Hannes Erdmann



FSHD: Was ist das?

Die Kontraktion des D4Z4 - Rep eat - Arrays  auf 
Chromosom 4q 35  alle in re ic ht  nic ht  aus , um FSHD zu 
ve rursac hen. Angrenzend  an d ie  D4Z4- Region, zum 
d is talen End e  d es  Chromosoms hin, b e find e t  s ic h 
e ine  Polyad enylie rungss te lle , d ie  Te il d e s  DUX4- Gens  
is t  und  für d ie  s tab ile  Exp re ss ion d es  Gens  in d e r 
d is tals ten D4Z4- Einhe it  e rford e rlic h is t . Chromosom 
4 kommt in zwe i Alle len vor, d ie  aufgrund  von DNA-
Variat ionen d is tal d e s  D4Z4- Rep eat - Arrays  als  Typ  
4q A und  4q B b eze ic hne t  we rd en. Nur d ie  4q A-
Variante  in Komb inat ion mit  d e r ve rkürzten D4Z4-
Rep eat - Region wird  mit  FSHD in Verb ind ung 
geb rac ht . Pe rsonen mit  e inem ve rkürzten D4Z4- Array 
auf e inem 4q B- Alle l s ind  aufgrund  d es  Fehlens  d e r 
DUX4- Polyad enylie rungss te lle  nic ht  b e t roffen.



Für die Patienten kommt es darauf an, ihre Krankheit zu kontrollieren

Über 60% der Patienten geben an, dass eine Verlangsamung oder ein Stopp des Verlusts der 
Muskelfunktion das aussagekräftigste Ergebnis wäre

• FSHD Voice of the Patient (Juni 
2020) hob hervor, dass das 
aussagekräftigste Ergebnis für 
Patienten darin besteht, den 
Verlust der Muskelfunktion zu
verlangsamen oder zu stoppen.

• Menschen, die mit FSHD leben, 
machen sich am meisten Sorgen 
über:

• die Ungewissheit, wie die 
Krankheit fortschreiten wird

• Verlust der Unabhängigkeit
• Verlust der Mobilität/Gehfähigkeit
• zu einer Belastung für ihre Familie

werden

Abgesehen von einer Heilung, welches Ergebnis ist für 
Sie bei einer zukünftigen Behandlung am wichtigsten? 

Wählen Sie Ihre erste Wahl aus.

3%

2%

32%

62%

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70%

Other

Improving hearing/sight loss

Preserving respiratory and lung function

Lessening pain or fatigue

Regaining strength and/or muscle function

Slowing or stopping the loss of muscle function

FSHD Society. Voice of the Patient Report: Externally Led Patient-Focused Drug Development Meeting. Published November 2020. Last accessed August 2025.
https://www.fshdsociety.org/wp-content/uploads/2020/11/Voice-of-the-Patient-Report-FINAL.pdf

https://www.fshdsociety.org/wp-content/uploads/2020/11/Voice-of-the-Patient-Report-FINAL.pdf
https://www.fshdsociety.org/wp-content/uploads/2020/11/Voice-of-the-Patient-Report-FINAL.pdf


Therapienoptionen der FSHD I

https://www.fshdsociety.org/research-and-clinical-care/research-and-clinical-trials/drug-development-pipeline/
Letzter Zugriff August 2025

https://www.fshdsociety.org/research-and-clinical-care/research-and-clinical-trials/drug-development-pipeline/


Therapienoptionen der FSHD II

https://www.fshdsociety.org/research-and-clinical-care/research-and-clinical-trials/drug-development-pipeline/
Letzter Zugriff August 2025

https://www.fshdsociety.org/research-and-clinical-care/research-and-clinical-trials/drug-development-pipeline/


Therapienoptionen der FSHD III

https://www.fshdsociety.org/research-and-clinical-care/research-and-clinical-trials/drug-development-pipeline/
Letzter Zugriff August 2025

https://www.fshdsociety.org/research-and-clinical-care/research-and-clinical-trials/drug-development-pipeline/


Therapienoptionen der FSHD IV

https://www.fshdsociety.org/research-and-clinical-care/research-and-clinical-trials/drug-development-pipeline/
Letzter Zugriff August 2025

https://www.fshdsociety.org/research-and-clinical-care/research-and-clinical-trials/drug-development-pipeline/


Laufende klinische Studien zur FSHD



ARODUX4-1001  Phase1/2 Studie 



ARODUX4-1001  Phase1/2 Studie 

Studienteilnehmerzahl (Teil 1 und 2): 52 mit FSHD

Teil 1 der Studie wird aktuell in Neuseeland, Australia, und Thailand durchgeführt

Teil 2 weltweit und in Deutschland

Dies ist eine placebokontrollierte Studie. Einige Patienten erhalten ein Placebo 
und nicht das Medikament.

Es handelt sich um eine Doppelblindstudie. Weder die Patienten noch das 
Studienteam wissen, wer das Medikament und wer das Placebo erhält.



ARODUX4-1001  Phase1/2 Studie 

ARO-DUX4 reduziert die Expression von DUX4. Es ist ein RNA-Therapeutikum.

Wie wird das Medikament verabreicht?

ARO-DUX4 und das Placebo werden als intravenöse (IV) Infusion verabreicht. Jede Infusion kann 1 bis 4 
Stunden dauern.

In Teil 1 der Studie erhalten die Teilnehmer eine Einzeldosis ARO-DUX4 oder Placebo.
In Teil 2 der Studie erhalten die Teilnehmer zwei oder vier Dosen ARO-DUX4 oder Placebo.

Wie lange dauert die klinische Studie?

In Teil 1 werden die Teilnehmer 90 Tage lang auf Nebenwirkungen überwacht.
In Teil 2 werden die Teilnehmer 360 Tage lang auf Nebenwirkungen überwacht.
.



ARODUX4-1001  Phase1/2 Studie 

Einschlusskriterien

- zwischen 18 und 70 Jahre alt sein

- genetisch bestätigte FSHD1

- klinischen Schweregrad zwischen 3 und 8 (Skala von 0 bis 10) aufweisen

- geeigneten Muskel der unteren Extremität für eine Biopsie   

(bestimmt durch ein Muskel-MRT)

- 12-Kanal-Elektrokardiogramm (EKG) ohne Auffälligkeiten



ARODUX4-1001  Phase1/2 Studie 

Welche Aufgaben werden von mir erwartet?

- Blut- und Urinproben
-2 Muskelbiopsien (Nadelbiopsie)
- Ganzkörper-MRT-Untersuchungen

- Tests zur Beurteilung Ihrer Muskelkraft und -funktion durchführen
- Fragebögen zu Symptomen im Zusammenhang mit FSHD und Ihrem Befinden beantworten

Wie viele Studienbesuche gibt es? 

20 Studienbesuchen teilzunehmen. Einige davon können virtuell durchgeführt werden.



Roche´s MANOEUVRE Studie

MANOEUVRE ist eine Phase-2-Studie mit dem Medikament RO7204239 (auch GYM329 genannt). 

Ziel der Studie ist:
Testen Sie, ob RO7204239 das Muskelwachstum fördern kann
Bewerten Sie, wie sicher RO7204239 ist und welche Nebenwirkungen die Einnahme haben kann.

Wie wirkt das Medikament?
FSHD führt zum Absterben von Muskelzellen. RO7204239 blockiert ein Muskelprotein namens 
Myostatin. Myostatin steuert das Muskelwachstum. Daher kann die Blockierung von Myostatin das 
Muskelwachstum fördern. RO7204239 gehört zu einer Klasse von Medikamenten, die als 
Antikörpertherapien bezeichnet werden.

Dies ist eine placebo-kontrollierte Studie. 50% der Patienten erhalten ein Placebo und nicht das 
Medikament.



Roche´s MANOEUVRE Studie

Wie wird das Arzneimittel verabreicht?
RO7204239 und das Placebo werden Ihnen mit einer kleinen Nadel in Ihrem Bauch unter 
die Haut gespritzt (subkutane Gabe). Sie erhalten 1 Jahr lang alle 4 Wochen eine Injektion.

Wie lange dauert die klinische Studie? 
Die Patienten absolvieren eine vierwöchige Vorbehandlungsphase, in der Bewegungsdaten 
mithilfe eines tragbaren Geräts erfasst werden. Anschließend nehmen die Patienten das 
Medikament (oder Placebo) ein Jahr lang ein. 



Roche´s MANOEUVRE Studie

Teilnahmeberechtigung

- FSHD1 oder FSHD2
- zwischen 18 und 65 Jahre alt sein
- ohne Hilfe gehen können
- MRT (Magnetresonanztomographie) 

Endpunkt:
Sicherheit und Änderung des Schweregrads mithilfe der Ricci Clinical Severity Scale.

Aktuelle Studienzentren: USA, Italien, England  und Dänemark



Drei Hauptkomponenten:
- Antikörper: humaner Transferrinrezeptor 1 (TfR1)-gerichteter,  

effektorfunktionsloser, humanisierter IgG1-Antikörper
- Nicht spaltbarer Linker: MCC-Maleimid-Linker, verbessert für

Sicherheit und Haltbarkeit
- Oligonukleotid: Stabilisierte siRNA, die auf DUX4-mRNA abzielt;   
- entwickelt und stabilisiert, um lysosomalen Enzymen

standzuhalten, ausgewählt auf Wirksamkeit und Spezifität und 
modifiziert, um Off-Target-Effekte zu verringern

Präklinische Daten haben gezeigt:

Breite Freisetzung in die Muskulatur

Wirksamkeit im präklinischen FlexDux4-Modell

AOC 1020 delpacibart braxlosiran (del-brax)
Antibody Oligonucleotide Conjugate (AOC)

Non-cleavable
linker

DUX4-targeted siRNA

TfR1 mAB

Del-brax targets DUX4, the Root Cause of FSHD   



FORTITUDE™ 12 Month Topline Readout

• Randomisierte, doppelblinde, 
placebokontrollierte Studie

• FSHD-Teilnehmer im Alter von 18-6 
Jahren5

Primäre und Sekundäre Ziele

2:1
Randomization

Del-brax: 
Placebo

Dose Booster Muscle biopsies to be performed at Baseline and 4 monthsMultidose quarterly with 1 booster after first 6 weeks; Dose listed is siRNA 

• Sicherheit und Verträglichkeit
aufsteigender Dosen von del-brax
bei Teilnehmern mit FSHD

• Pharmakokinetik

4 mg/kg (N = 18) or placebo (N = 9) cohort completed – Q13W dosing 

2 mg/kg* (N = 8) or placebo (N = 4) cohort completed – Q13W dosing 

* del-brax: first dose at 1 mg/kg; all subsequent doses at 2 mg/kg

Studien Design Exploratorive Schlüsselziele
• Pharmakodynamik
• Biomarker
• Von Patienten und 

Ärzten berichtete
Ergebnisse

• Klinische Messungen
• 10MWRT
• ZERREN
• QMT
• RWS

12-month study duration

Die Teilnehmer erhielten eine erste Dosis von 1 mg/kg und dann die Dosis von 2 mg/kg für den Rest der Studie
QMT = quantitative Muskeltests; 10MWRT = 10-Meter-Geh-Lauf-Test; TUG = zeitgesteuertes Auf- und Losfahren; 
RWS = Erreichbarer Arbeitsbereich; OLE = Open Label Erweiterung; Die Wirksamkeit von OLE misst alle 6 Monate

OLE
2 mg/kg Q6W 



Del-brax:  Langzeitsicherheitsdaten

Subjects with ≥ 1 AE
n (%)

Placebo
N=13

2 mg/kg*
N=8

4 mg/kg
N=18

OLE**
N=38

Any AE 12 (92.3%) 8 (100%) 18 (100%) 21 (55.3)

Related to study drug 3 (23.1%) 6 (75%) 11 (61.1%) 9 (23.7%)

Severe AE 0 0 0 2 (5.3%)

Serious AE (SAE) 0 0 0 1 (2.6%)

Severe or SAEs related 
to study drug 0 0 0 0

AE leading to study 
discontinuation 0 0 0 0

AE leading to death 0 0 0 0

Alle Teilnehmer verbleiben in der Studie.

Die meisten Nebenwirkungen waren leicht oder mittelschwer.
Keine schweren oder schwerwiegenden Nebenwirkungen.
Die häufigsten Nebenwirkungen traten bei mehr als 3 
Teilnehmern auf:
Müdigkeit
Erniedrigter Hämoglobinwert
1 nicht verbundenes schweres, nicht schwerwiegendes 
Nebenereignis (Herpes Zoster) 
3 nicht verbundene schwere, schwerwiegende 
Nebenwirkungen (Radiusfraktur, Beckenfraktur und 
Kreuzbeinfraktur) traten bei einem Teilnehmer auf.

*Participants receive a first dose of 1mg/kg and then receive the 2mg/kg dose 
for the remainder of the study
**38 out of 39 participants had begun treatment in OLE as of May 7th, 2025;  
Final participant began treatment in FORTITUDE-OLE™ after the data cut



Exploratory Endpoints: 
Muskelkraft und Funktion, Patient Reported Outcomes



Verbesserte Mobilität unter del-brax
Daten nach 12 Monaten mit Q13W Dosierung

10MWRT Change in seconds

Alle in dieser Präsentation gezeigten Del-Brax-Daten beziehen sich auf den Datenstichtag Mai 2025. Alle Daten stellen die mittlere 
Veränderung (± SEM) vom Ausgangswert bis Monat 12 dar. Die Behandlungsarme mit 2 mg/kg und 4 mg/kg wurden 
zusammengefasst. 10MWRT = 10-Meter-Geh-Lauf-Test. Ein Placebo-Teilnehmer wies einen unzuverlässigen Ausgangswert auf und 
wurde aus allen Wirksamkeitsanalysen ausgeschlossen. Ein Placebo- und zwei Del-Brax-Teilnehmer schlossen die Bewertung nicht ab.

0 1 2 3 4

Del-brax
(N=24)

Placebo
(N=11)

Improving

10m



Verbesserte Mobilität unter del-brax
Daten nach 12 Monaten mit Q13W Dosierung

TUG Change in seconds

Alle dargestellten Daten stellen die mittlere Veränderung (± SEM) vom Ausgangswert bis Monat 12 dar. Die Behandlungsarme mit 2 
mg/kg und 4 mg/kg wurden zusammengefasst. TUG = Timed Up-and-Go; maximale Anstrengung. Ein Placebo-Teilnehmer wies einen 
unzuverlässigen Ausgangswert auf und wurde aus allen Wirksamkeitsanalysen ausgeschlossen. Zwei Placebo- und zwei Del-Brax-
Teilnehmer schlossen die Bewertung nicht ab.

0 2 4 6 8

Del-brax
(N=24)

Placebo
(N=10)

Improving

3m



-6 -4 -2 0 2

Del-brax 
(N=26)

Placebo 
(N=12)  

Verbesserung der Kraft unter del-brax

Alle dargestellten Daten stellen die mittlere Veränderung (± SEM) vom Ausgangswert bis Monat 12 dar. QMT = quantitativer 
Muskeltest, PPN = Prozent des Sollwerts. Ein Placebo-Teilnehmer wies einen unzuverlässigen Ausgangswert auf und wurde 
aus allen Wirksamkeitsanalysen ausgeschlossen. Die Behandlungsarme mit 2 mg/kg und 4 mg/kg wurden zusammengefasst.

Daten nach 12 Monaten mit Q13W Dosierung

QMT 

Elbow flexor/ 
extensor

Shoulder 
abductors/ rotators

Knee flexors/ 
extensors

Ankle 
dorsiflexors

Change in QMT PPN

Improving



Verbesserung der Schultermuskulatur unter del-brax
Daten nach 12 Monaten mit Q13W Dosierung

RWS Change in RSA

Alle dargestellten Daten stellen die mittlere Veränderung (± SEM) vom Ausgangswert bis Monat 12 dar. RWS = Erreichbarer 
Arbeitsbereich; RSA = Relative Oberfläche. Ein Placebo-Teilnehmer wies einen unzuverlässigen Ausgangswert auf und 
wurde aus allen Wirksamkeitsanalysen ausgeschlossen. Die Behandlungsarme mit 2 mg/kg und 4 mg/kg wurden 
zusammengefasst.

Q1 Q3

Q2 Q4

Average of Q1 
and Q3 in both 

arms with weight

-0.04 -0.02 0.00 0.02 0.04

Del-brax
(N=26)

Placebo
(N=12)

Improving



Verbesserung der Mobilität unter del-brax

-4-2024

Alle angezeigten Daten stellen die mittlere Differenz (± SEM) zwischen Del-Brax und Placebo hinsichtlich der Veränderung gegenüber dem 
Ausgangswert in Monat 12 dar. TUG, maximale Anstrengung. Bei einem Placebo-Teilnehmer war die Basismessung unzuverlässig, und er wurde aus 
allen Wirksamkeitsanalysen ausgeschlossen. Ein Del-Brax-Teilnehmer wurde aus den 10MWRT-Ergebnissen ausgeschlossen, da er aufgrund einer 
Oberschenkelverletzung während der Studie auf die Verwendung eines Rollators umstieg. MCID = Minimal Clinically Important Difference (minimaler 
klinisch wichtiger Unterschied) aus der ReSolve-Studie, verankert in der Current Abilities Scale. *Die Teilnehmer erhielten zunächst 1 mg/kg und dann 
für den Rest der Studie 2 mg/kg.

Favors del-braxFavors del-brax

-8-4048

Change in 10MWRT (sec) 
relative to placebo

Change in TUG (sec) 
relative to placebo

Del-brax 2mg/kg* (N = 7)

Del-brax 4mg/kg (N = 17)

MCID = 0.92 sec MCID = 1 sec

Daten nach 12 Monaten mit Q13W Dosierung

Das für die Zulassungsstudien ausgewählte Dosierungsschema beträgt 2 mg/kg Q6W



Verbesserte Kraft und Oberkörper Mobilität
unter del-brax

Alle angezeigten Daten stellen die mittlere Differenz (± SEM) zwischen Del-Brax und Placebo hinsichtlich der Veränderung vom 
Ausgangswert im 12. Monat dar. Ein Placebo-Teilnehmer hatte einen unzuverlässigen Ausgangswert und wurde aus allen 
Wirksamkeitsanalysen ausgeschlossen. *Die Teilnehmer erhielten zunächst eine Dosis von 1 mg/kg und dann für den Rest der Studie 
eine Dosis von 2 mg/kg.

-0.10 -0.05 0.00 0.05 0.10-8 -4 0 4 8

Das für die Zulassungsstudien ausgewählte Dosierungsschema beträgt 2 mg/kg Q6W

Favors del-braxFavors del-brax

Change in QMT (PPN) 
relative to placebo

Change in RWS (RSA) 
relative to placebo

Del-brax 2mg/kg* (N = 8)

Del-brax 4mg/kg (N = 18)

Daten nach 12 Monaten mit Q13W Dosierung



Fatigue Sleep 
Disturbance

Verbesserte Lebensqualität unter del-brax

Daten nach 12 Monaten mit Q13W Dosierung

Physical 
Function

Upper 
Extremity

Alle angezeigten Daten stellen die mittlere Veränderung (± SEM) vom Ausgangswert bis Monat 12 dar. Ein Placebo-Teilnehmer 
hatte einen unzuverlässigen Ausgangswert und wurde aus allen Wirksamkeitsanalysen ausgeschlossen. Die Behandlungsarme 
mit 2 mg/kg und 4 mg/kg wurden zusammengefasst.

-2 0 2-2 -1 0 1 2

-4-2024 -505

Improving Improving

PROMIS NeuroQol

Placebo (N=12)
Del-brax (N=26)



Verbesserte Lebensqualität unter del-brax

Daten nach 12 Monaten mit Q13W Dosierung

Alle angezeigten Daten stellen die mittlere Veränderung (± SEM) vom Ausgangswert bis Monat 12 dar. VAS = Visual 
Assessment Score. Ein Placebo-Teilnehmer hatte einen unzuverlässigen Ausgangswert und wurde aus allen 
Wirksamkeitsanalysen ausgeschlossen. EQ5D Gesamt-VAS ist eine 100-Punkte-Skala; Worst Pain VAS ist eine 10-Punkte-Skala. 
2 mg/kg und 4 mg/kg Behandlungsarme gepoolt

-101

Worst 
Pain 

(VAS)

EQ5D 
Overall 
Health 
(VAS)

Severity

Change

-10 -5 0 5 10

-1.0 -0.5 0.0 0.5 1.0

- 0 . 50 . 00 . 5

Improving Improving

Pain & Overall Health Patient Global Impression

Placebo (N=12)
Del-brax (N=26)



Globale Phase 3 Studie

Zeitraum der Placebo-Kontrollierten Studie: 18 Monate

Del-brax 2 mg/kg | alle 6 Wochen intravenös

Placebo | alle 6 Wochen intravenös

Open Label 
Extension Trial 

1:1
Randomisieung

(200 FSHD-Patienten)

78 Week Study

Studien Design
• Behandlungszeitraum: 18 Monate
• Dosierung: 2 mg/kg oder Placebo, 

intravenös alle 6 Wochen
• Studienpopulation:  Frauen und Männer, 

FSHD1 & FSHD2, Alter 16 bis 70 Jahre

Funktionelle Endpunkte*
• 10 Meter Gehtest
• Time up and Go
• Qantitative

Muskelkarftmessung

Anzahl der Patienten 200  (1:1) 
Studienzentren 45 
(2 in Deutschland)
Regionen Nordamerika, Europa, und Japan

* Die endgültige Hierarchie wird vor der Datenbanksperre basierend auf der Auswertung der neuesten Daten zur natürlichen Entwicklung und 
Wirksamkeit der FORTITUDE-Biomarker-Kohorte ausgewählt. Derzeit ist QMT als primärer Endpunkt festgelegt.



STARFiSH Studie Universität Rochester, USA

Heatwole CR et al. Neurol Genet 2025;11:e200292

Hintergrund: Rekombinantes menschliches Wachstumshormon (rHGH) in Kombination mit Testosteron 
(Kombinationstherapie) kann bedeutende klinische Auswirkungen auf Gehfähigkeit, Kraft, Muskelmasse und 
Krankheitslast haben.

Studienkonzept: Proof-of-Concept-Studie, untersuchte die Sicherheit und Verträglichkeit einer Kombinationstherapie 
bei 20 gehfähigen FSHD Männern: über 24 Wochen täglich rHGH (Genotropin Pen 5.0 μg/KG sc.) in Kombination mit 
alle 2 Wochen Testosteron-Enanthate (140 mg) intramuskulären Injektionen.

Ergebnisse: 19 von 20 Männer schlossen die Studie ab, ohne dass bei keinem Teilnehmer eine schwerwiegende 
Nebenwirkung auftrat. Die häufigste Nebenwirkung war eine leichte Reaktion an der Injektionsstelle des rHGH
und/oder der Testosteron-Injektion. 
Nach 24 Wochen
- Fettmasse verringert um 1,30 kg (p = 0,04)
- 6-Minuten-Gehstrecke erhöht um 37,3 m (p = 0,001)
- Gesamtkraft erhöhte sich um 3 % (p = 0,03)
- FSHD-COM verbesserte sich um 2,4 Punkte (p = 0,006) 
- FSHD-HI verringerte sich um 6,1 Punkte (p = 0,04)



STARFiSH Studie Universität Rochester, USA

Heatwole CR et al. Neurol Genet 2025;11:e200292

Ergebnisse: nach 24 Wochen
- Fettmasse -1,30 kg
- 6-Minuten-Gehstrecke + 37,3m 
- Gesamtkraft + 3 % 
- FSHD-COM + 2,4 Punkte 
- FSHD-HI - 6,1 Punkte 



Wo können Sie sich jenseits der Diagnosegruppe FSHD der DGM informieren?

https://www.fshdsociety.org/

https://fshd-europe.info/



FBI  Schoser Team 
www.baur-institute.de

Herzlichen Dank für Ihre Aufmerksamkeit!
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