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Die angeborene 
Kollagen-VI 
Muskeldystrophie

Die angeborene Kollagen-VI Muskeldystrophie – nach 
älterer Nomenklatur je nach Ausprägungsgrad auch als 
Ullrich-Dystrophie bzw. Bethlem-Myopathie bezeich-
net – wird durch Mutationen in den drei Kollagen-VI-
Genen COL6A1, COL6A2 und COL6A3 verursacht. Sehr 
viel seltener entsteht sie auch durch Mutationen in 
COL12A1. Die Erkrankung zählt zu den über 8.000 
seltenen Krankheiten und hat eine geschätzte Häu-
figkeit von etwa 5 pro 1.000.000. In Deutschland 
leben somit vermutlich rund 400 Menschen mit einer 
Kollagen-VI Muskeldystrophie.

Basierend auf dem klinischen Erscheinungsbild handelt 
es sich um eine sogenannte Spektrumsstörung. Das 
bedeutet, dass sich die Symptome kontinuierlich über 
ein breites Spektrum verteilen – von frühem Beginn 
mit schwerer Ausprägung über eine intermediäre Form 
bis hin zu milden Symptomen mit späterem Auftreten 
(Abbildung 1, S. 5). 

Betroffene am schwerwiegenderen Ende des Spek-
trums (Ullrich-Dystrophie) zeigen typischerweise eine 
deutliche Muskelschwäche mit frühzeitigem Verlust 
der Gehfähigkeit, Hüftluxationen bei der Geburt, 
Kyphoskoliose der Wirbelsäule, Keloiden (Wulstnar-
ben), Kontrakturen großer Gelenke (Ellbogen, Knie) 
sowie überdehnbaren Fingergelenken. Diese Symptome 
können bereits bei der Geburt oder innerhalb der 
ersten beiden Lebensjahre auftreten. Die Betroffenen 
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haben in der Regel eine normale Intelligenz. Auch ist 
bisher nicht davon auszugehen, dass der Herzmuskel 
betroffen ist. Eine der Hauptursachen für Sterblichkeit 
und verminderte Lebensqualität ist die Ateminsuffizienz 
aufgrund einer zunehmenden Schwäche des Zwerch-
fells (Diaphragma). Diese führt häufig schon im ersten 
oder zweiten Lebensjahrzehnt zur Notwendigkeit einer 
nächtlichen nicht-invasiven Beatmung (NIV). Die NIV 
unterstützt das Abatmen von Kohlendioxid (CO₂), 
dessen Anreicherung sonst zu einer respiratorischen 
Azidose sowie zu Unwohlsein, Kopfschmerzen und 
Müdigkeit bis hin zu Koma und Tod führen kann.

Betroffene am milderen Ende des Spektrums (Bethlem-
Myopathie) zeigen geringere Symptome, die sich zudem 
deutlich langsamer verschlechtern. Die Gehfähigkeit 
bleibt häufig bis ins späte Erwachsenenalter erhalten. 
Eine nicht-invasive Beatmung wird erst wesentlich 
später im Leben oder ggf. gar nicht notwendig.

Bei der intermediären Form zeigt sich ein deutlich lang- 
samerer Krankheitsverlauf als bei der Ullrich-Dystro-
phie. Die Gehfähigkeit bleibt meist bis zum 5. oder 6. 
Lebensjahrzehnt erhalten. Allerdings kommt es bereits 
früh zu einer Beteiligung der Atemmuskulatur mit 
Bedarf an nicht-invasiver Beatmung ab dem 2. oder 3. 
Lebensjahrzehnt.
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Vererbung
Die Bethlem-Myopathie war 1996 die erste Erkran-
kung, die mit Kollagen-VI in Verbindung gebracht 
wurde. Später wurden Veränderungen am Kollagen-VI 
auch als Ursache der Ullrich-Dystrophie identifiziert. 
Genetisch lassen sich die unterschiedlichen Ausprä-
gungen der Erkrankung allerdings nicht klar vonein-
ander abgrenzen, da sowohl dominant-negative als 
auch rezessive Mutationen im gesamten Krankheits- 
spektrum vorkommen. Die Ausprägung des Krank- 
heitsbildes hängt davon ab, wie stark die jeweilige 
Mutation die Struktur von Kollagen-VI beeinträchtigt. 
Häufig zeigt sich aber selbst innerhalb einer Familie – 
trotz identischer Mutation – eine sehr unterschiedliche 
Ausprägung. Diese sogenannte intrafamiliäre Varia-
bilität weist darauf hin, dass neben den bekannten 
Mutationen weitere genetische Faktoren die Schwere 
der Erkrankung beeinflussen. Verlässliche prognos-
tische Aussagen anhand der Mutation allein sind daher 
bislang kaum möglich.

Funktion
Die extrazelluläre Matrix (ECM) bildet die äußere 
Umgebung der Muskelzelle. Sie erfüllt wichtige Funk-
tionen, indem sie die Stabilität und Regeneration der 
Muskelzellen unterstützt und deren Anheftung an 
die Umgebung ermöglicht. Ein Bestandteil der ECM 
ist Kollagen-VI, das aus drei Untereinheiten (COL6A1, 
COL6A2 und COL6A3) aufgebaut ist. Erkrankungen 
des Kollagen-VI werden daher auch als Störungen der 
sogenannten „Myomatrix“ – der extrazellulären Matrix 
des Muskels – bezeichnet.
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Abb. 1| �Spektrum der angeborenen Kollagen-VI Muskeldystrophie
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Diagnose
Zur Diagnosestellung werden zunächst die typischen 
klinischen Merkmale erfasst. Neben der Muskelschwäche 
sind auch die charakteristischen, nicht primär musku-
lären Symptome wichtig, wie Wulstnarben (Keloide), 
typische Kontrakturen oder ein ebenfalls häufiger vor-
kommender Schiefhals. Der bei vielen anderen Muskel-
krankheiten richtungsweisende Laborwert der Kreatin-
kinase (CK) ist bei den Kollagen-VI Erkrankungen meist 
normal oder nur leicht erhöht. Die definitive Diagnose 
erfolgt heute überwiegend mittels molekulargenetischer 
Untersuchung der Gene COL6A1, COL6A2, COL6A3 und 
COL12A1 in Zusammenarbeit mit humangenetischen 
Instituten. Bei unklaren Befunden kann eine Magnet-
resonanztomographie (MRT) der Muskulatur typisches 
Muster an Veränderungen zeigen. In weiterhin unklaren 
Einzelfällen kann eine Haut- oder Muskelbiopsie erwo-
gen werden.

Krankheitsmanagement
Im Mittelpunkt steht die konservative Behandlung der 
typischen Krankheitsmerkmale, z. B. mittels Physio-
therapie zur Besserung von Kontrakturen. Leichtes 
aerobes Training wird in Absprache mit Ärztinnen/
Ärzten und erfahrenen Fachpersonen der Physiothera-
pie ebenfalls empfohlen. Über langfristige Effekte ist 
jedoch noch wenig bekannt.

Wichtig ist eine regelmäßige orthopädische Mitbe-
urteilung, insbesondere hinsichtlich möglicher opera-
tiver Korrekturen von Kontrakturen oder Skoliosen. 
Zudem sollte frühzeitig auf eine sich entwickelnde 
Zwerchfellschwäche und die damit verbundene 
nächtliche Hypoventilation geachtet werden. Emp-
fohlen werden jährliche Lungenfunktionstests sowie 
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ggf. Untersuchungen im Schlaflabor. Die nächtliche 
nicht-invasive Beatmung sollte rechtzeitig begonnen 
werden. Lungeninfektionen kann durch Impfungen 
und physiotherapeutische Maßnahmen vorgebeugt 
werden. Bei dennoch auftretenden Infektionen ist eine 
frühzeitige und konsequente Behandlung wichtig.

Bei Bedarf erfolgt die Versorgung mit Hilfsmitteln wie 
Schienen und Mobilitätshilfen (Rollator, Rollstuhl). 
Ernährungsempfehlungen hängen vom individuellen 
Ernährungszustand und Wachstum ab; krankheits-
spezifische Empfehlungen hierfür existieren derzeit 
nicht.

Therapieansätze
Derzeit gibt es keine ursächliche Therapie für Kollagen-
VI Erkrankungen. Forschende arbeiten jedoch an 
verschiedenen Behandlungsansätzen, die sich in zwei 
Gruppen einteilen lassen. Die erste Gruppe umfasst 
Therapien, die die Regeneration der Muskelzellen 
verbessern sollen, um die Folgen des fehlgebildeten 
Kollagen-VI auszugleichen. Die zweite Gruppe umfasst 
genetische Therapien, die direkt die krankheitsverur-
sachende Mutation korrigieren oder beeinflussen. 
Dadurch soll der Körper wieder mehr funktionsfähiges 
Kollagen-VI herstellen.

Für den ersten Ansatz liegen bereits vielversprechende 
Ergebnisse aus Tiermodellen und ersten klinischen 
Studien vor. Auch im Bereich der genetischen Thera-
pien zeigen Experimente in menschlichen Zellkulturen 
und in Mausmodellen deutliche Fortschritte. Langfris-
tiges Ziel ist es, diese Behandlungen auf den Menschen 
zu übertragen.
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Kontaktmöglichkeiten
Eine wichtige Anlaufstelle für Eltern und Betroffene 
ist die Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e.V. 
(www.dgm.org). Die Col-VI-MD-Gruppe innerhalb der 
DGM umfasst derzeit etwa 200 Mitglieder, organisiert 
gemeinsame Treffen in Präsenz und online und freut 
sich über Kontaktaufnahmen. Entsprechende Kontakt-
daten finden sich auf der Website der DGM.

Darüber hinaus gibt es nationale und internationale 
Facebook-Gruppen für Patienten mit einer Kollagen-VI 
Erkrankung. Da die Erkrankung selten und daher auch 
vielen Ärztinnen und Ärzten nicht vertraut ist, soll 
dieser Flyer Betroffenen und Angehörigen grund- 
legende Informationen vermitteln und Möglichkeiten 
zur Vernetzung aufzeigen.

Internationales Register
Das internationale Register für angeborene Muskel-
krankheiten (Congenital Muscle Disease International 
Registry, CMDIR) wurde in den USA 2009 eingerichtet, 
um die weltweite Häufigkeit dieser Erkrankungen zu 
erfassen, das Bewusstsein dafür zu schärfen, Pflege-
standards zu verbessern, die Teilnahme an klinischen 
Studien zu erleichtern und langfristig Behandlungen 
zu fördern. Bisher haben sich über 2.600 Patienten 
aus 80 Ländern registriert (www.cmdir.org). Ein wei-
teres Register für die Kollagen-VI Erkrankungen wird 
in England geführt (https://collagen6.org). Auch 
Betroffene aus Deutschland können sich in beiden 
Registern eintragen. 
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aerobes Training   Trainingsform, bei der die Energie 
für die Muskelarbeit überwiegend mit Hilfe von Sauerstoff 
gewonnen wird. Dies geschieht bei geringer Belastung wie 
langsamem Radfahren, Schwimmen oder leichtem Dauerlauf. 
Aerobes Training verbessert vor allem die Ausdauer.

Ateminsuffizienz  Unzureichende Atemmechanik führt zu 
einer Störung des Gasaustauschs in der Lunge. Betroffen sein 
können sowohl Sauerstoff (O₂) als auch Kohlendioxid (CO₂).

Diaphragma   Das Zwerchfell – eine Muskelplatte, die Brust- 
und Bauchraum trennt – ist der wichtigste Atemmuskel.

dominant-negativ   Ein Effekt, bei dem eine krankhafte Gen- 
veränderung die Funktion der gesunden Genkopie beeinträchtigt.

extrazelluläre Matrix (ECM)   Teil des Gewebes, der zwischen 
den Zellen liegt und sie netzartig umgibt.

Hüftluxation   Ausrenkung oder Verrenkung des Hüftgelenks.

Hypoventilation  Krankhaft verminderte Belüftung der Lunge.

intrafamiliäre Variabilität   Unterschiedliche Ausprägung einer 
Erkrankung innerhalb derselben Familie.

Keloide   Übermäßige Wucherung von Narbengewebe.

Kyphoskoliose   Verkrümmung und Verdrehung der Wirbelsäule.

molekulargenetische Untersuchung   Diagnostische 
Verfahren, die Veränderungen im Erbgut nachweisen oder 
ausschließen.

Magnetresonanztomographie   Computergestütztes Schnitt-
bildverfahren mittels magnetischer Felder (ohne Röntgen-
strahlen); besonders gut geeignet zur Darstellung von 
Weichteilgewebe.

Mutation   Veränderung des Erbguts.

nicht-invasive Atemunterstützung (NIV)   Atemunter-
stützung ohne invasiven Zugang, d. h. ohne Intubation oder 
Luftröhrenschnitt.

rezessiv   Merkmale, die nur dann wirksam werden, wenn sie 
von beiden Elternteilen vererbt wurden.

Serum-Kreatinkinase (CK)   Enzym, das in Muskelzellen und im 
Gehirn vorkommt und an der Energiebereitstellung beteiligt ist.

Glossar
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Mit über 10.000 Mitgliedern ist die DGM die größte 
und älteste Selbsthilfeorganisation für Menschen 
mit neuromuskulären Erkrankungen in Deutsch-
land. Seit der Vereinsgründung im Jahr 1965 sind 
ihre wichtigsten Anliegen, Forschung zu fördern, 
Betroffene und ihre Angehörigen im Alltag zu 
unterstützen sowie ihre Interessen gesundheits-
politisch zu vertreten. Darüber hinaus möchte die 
DGM die Selbstbestimmung und Teilhabe von 
Menschen mit Muskelerkrankung verwirklichen 
und ihre Gesundheitskompetenz fördern.

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

Was wir tun

•	 Selbsthilfeförderung
	 Die DGM ist durch ehrenamtlich geführte Landes-

verbände deutschlandweit vertreten. Außerdem 
unterstützen überregionale Diagnosegruppen gezielt 
die Selbsthilfe bei einzelnen Muskelerkrankungen. 
Bundesweit engagieren sich rund 370 ehrenamtliche 
Kontaktpersonen in diesem Netzwerk. Sie teilen ihre 
Erfahrungen und Informationen mit Betroffenen, 
leiten regionale Selbsthilfegruppen und organisieren 
zahlreiche Selbsthilfeveranstaltungen. Zur Unter-
stützung der Hilfe zur Selbsthilfe betreibt die DGM 
zudem ein Online-Forum.

Die Deutsche Gesellschaft  
für Muskelkranke e.V. (DGM) 
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•	 Umfassende Beratung und Probewohnen
	 Das hauptamtliche Sozial- und Hilfsmittelbera-

tungsteam der Bundesgeschäftsstelle berät zu 
den unterschiedlichen Anliegen, die muskelkranke 
Menschen und ihre Angehörigen haben. Dies 
können Fragen zur Bewältigung der Erkrankung, 
zur Durchsetzung sozialrechtlicher Ansprüche, 
zu Möglichkeiten der Rehabilitation, zu Hilfsmit-
teln oder zur Unterstützung im Alltag sein. In den 
DGM-eigenen barrierefreien Probewohnungen in 
Freiburg können zudem bauliche und technische 
Speziallösungen ausprobiert werden. 

•	 Infomaterial und Fortbildungen
	 Muskelkranke, ihre Angehörigen und Fachpersonen 

erhalten von der DGM eine breite Auswahl an 
Informationsmaterial zu den unterschiedlichen 
Erkrankungen sowie Behandlungs- und Unterstüt-
zungsmöglichkeiten. Zusätzlich stehen aktuelle 
Informationen auf der Website www.dgm.org bereit. 
Über ihre Social-Media-Kanäle und ihren Newsletter 
macht die DGM auf Neuigkeiten aufmerksam und 
gibt Einblicke in das Leben mit einer Muskelerkran-
kung. Zur Qualifizierung von Fachkräften aus Physio- 
und Ergotherapie sowie Logopädie bietet die DGM 
regelmäßig Fortbildungen an.

•	 Forschung
	 Um Fortschritte in der Behandlung anstoßen und 

mögliche Therapien entwickeln zu können, spielt 
die Forschungsförderung eine bedeutende Rolle. 
Die DGM fördert deshalb ausgesuchte Forschungs-
projekte, verleiht Preise an engagierte Wissen-
schaftler und arbeitet aktiv in nationalen und 
internationalen neuromuskulären Netzwerken mit. 
Über den Medizinisch-Wissenschaftlichen Beirat 
der DGM wird alle zwei Jahre ein Neuromuskulärer 
Kongress ausgerichtet.
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•	 Neuromuskuläre Zentren
	 In den auf Initiative der DGM gegründeten Neuro-

muskulären Zentren (NMZ) finden fachgerechte 
Diagnosestellungen und Behandlungen neuro-
muskulärer Erkrankungen statt. Außerdem werden 
hier Forschungsarbeiten umgesetzt. In mehreren 
NMZ sind DGM-Patientenlotsen als Ansprechper-
sonen aktiv. Die Qualität der NMZ wird regelmäßig 
von der DGM überprüft und durch ein Gütesiegel 
ausgezeichnet.

•	 Politische Vertretung
	 Die DGM setzt sich regional und bundesweit für 

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 
regelmäßigen Teilnahme an Sitzungen des Gemein-
samen Bundesausschusses sind Mitglieder der DGM 
auch an den Diskussionen über Einsatz und Zulas-
sung von Hilfsmitteln oder Wirkstoffen beteiligt.



13

Schwache Muskeln brauchen starke Helfer 
Die DGM ist ausdrücklich als besonders förderungs- 
würdig anerkannt, wird aber nicht durch öffentliche 
Gelder unterstützt. Die Finanzierung des vielfältigen 
Angebots gelingt vornehmlich über Spenden und 
Mitgliedsbeiträge sowie über Erbschaften und 
Vermächtnisse. Für einzelne Veranstaltungen und 
Projekte stehen zudem Zuschussmittel beispielsweise 
von Krankenkassen zur Verfügung. 

Um ihre Ziele verwirklichen zu können, ist die DGM 
deshalb auf Ihre finanzielle Unterstützung und ehren-
amtliche Mitarbeit angewiesen.

Werden auch Sie Mitglied bei der DGM. 

Helfen Sie mit Ihrer Spende und Ihrem Engagement.

Vielen Dank!

Stärken Sie uns 
mit Ihrer Spende.Vielen Dank!

SPENDENKONTO
Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e.V.
SozialBank AG
IBAN: DE84 3702 0500 0007 7722 00
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Werden Sie

DGM-Mitglied

Autorinnen der 1. Fassung von 2020:
Prof. Dr. Jeanette Erdmann (†), 
Franziska Haarich, MSc, Lübeck
Aktualisierung: Col-VI-Gruppe in der DGM

Stand: Dezember 2025

Der Inhalt dieser Broschüre wurde sorgfältig erar-
beitet. Autoren und DGM übernehmen keine Gewähr 
für die Richtigkeit und Vollständigkeit der Informa-
tionen. Insbesondere wird keine Haftung für sachliche 
Fehler oder deren Folgen übernommen. Dieser Flyer 
ersetzt nicht die ärztliche Konsultation.

Ja, ich will die DGM 
unterstützen!

 Ich spende einmalig der DGM einen Betrag von _____ Euro.

  Ich erkläre meinen Beitritt als Mitglied zur DGM als: 

� Betroffene(r) / �Angehörige(r) / �Förderer 
  (Mindestbeitrag: 50 Euro pro Jahr)

� 16-25 Jährige(r) mit “Junge-Leute-Bonus“  
(reduzierter Mitgliedsbeitrag: 25 Euro)

 � Körperschaft: Unternehmen oder Verein 
(Mindestbeitrag: 200 Euro pro Jahr)

___________________________________________
Name, Vorname  Geburtsdatum

___________________________________________
Straße, Hausnummer

___________________________________________
PLZ, Wohnort / Firmensitz

___________________________________________
Telefon E-Mail

___________________________________________ 
Kurzdiagnose (für Beratungszwecke)

   Ich beantrage zusätzlich eine Partnermitgliedschaft:  
   (30 Euro jährlich)  

___________________________________________
Name, Vorname  Geburtsdatum

___________________________________________
E-Mail  

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

___________________________________________
Name Kind 1 Geburtsdatum

___________________________________________
ggf. Kurzdiagnose  Unterschrift Kind, ab 7. Lebensjahr

___________________________________________
Name Kind 2 Geburtsdatum

___________________________________________ 
ggf. Kurzdiagnose  Unterschrift Kind, ab 7. Lebensjahr

 � Ich habe weitere Kinder

  Zum Mitgliedsbeitrag möchte ich gerne einen jährlichen  
   Zusatzbeitrag von _____ Euro leisten.

Ich bezahle per  Lastschrift* /   Überweisung 
*Sie helfen uns, Verwaltungskosten zu sparen, wenn Sie den Lastschrifteinzug wählen. 

_______________________________________
IBAN

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

Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e.V.
SozialBank AG

 IBAN: DE84 3702 0500 0007 7722 00
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Ja, ich will die DGM 
unterstützen!

 Ich spende einmalig der DGM einen Betrag von _____ Euro.

  Ich erkläre meinen Beitritt als Mitglied zur DGM als: 

� Betroffene(r) / �Angehörige(r) / �Förderer 
  (Mindestbeitrag: 50 Euro pro Jahr)

� 16-25 Jährige(r) mit “Junge-Leute-Bonus“  
(reduzierter Mitgliedsbeitrag: 25 Euro)

 � Körperschaft: Unternehmen oder Verein 
(Mindestbeitrag: 200 Euro pro Jahr)

___________________________________________
Name, Vorname  Geburtsdatum

___________________________________________
Straße, Hausnummer

___________________________________________
PLZ, Wohnort / Firmensitz

___________________________________________
Telefon E-Mail

___________________________________________ 
Kurzdiagnose (für Beratungszwecke)

   Ich beantrage zusätzlich eine Partnermitgliedschaft:  
   (30 Euro jährlich)  

___________________________________________
Name, Vorname  Geburtsdatum

___________________________________________
E-Mail  

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

___________________________________________
Name Kind 1 Geburtsdatum

___________________________________________
ggf. Kurzdiagnose  Unterschrift Kind, ab 7. Lebensjahr

___________________________________________
Name Kind 2 Geburtsdatum

___________________________________________ 
ggf. Kurzdiagnose  Unterschrift Kind, ab 7. Lebensjahr

 � Ich habe weitere Kinder

  Zum Mitgliedsbeitrag möchte ich gerne einen jährlichen  
   Zusatzbeitrag von _____ Euro leisten.

Ich bezahle per  Lastschrift* /   Überweisung 
*Sie helfen uns, Verwaltungskosten zu sparen, wenn Sie den Lastschrifteinzug wählen. 

_______________________________________
IBAN

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

Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e.V.
SozialBank AG

 IBAN: DE84 3702 0500 0007 7722 00
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Im Moos 4 ⋅ 79112 Freiburg
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Die Erstellung dieses Flyers wurde 
unterstützt von der BARMER im Sinne der 
Selbsthilfeförderung nach §20 SGB V.

Für die Inhalte dieser Broschüre ist ausschließlich die DGM verantwortlich. 


