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Was ist die Spinobulbdre
Muskelatrophie (SBMA)?

Die Spinobulbare Muskelatrophie (SBMA) Typ Kennedy
ist eine seltene, erbliche neurogene Muskelerkrankung,
die fast ausschlieBlich Manner betrifft und im Erwach-
senenalter zu einer fortschreitenden Muskelschwache
und Muskelschwund (Atrophie) fiihrt. Die Erkrankung
wurde erstmals 1968 beschrieben und betrifft etwa
einen von 50.000 Mannern.

Der Erkrankung liegt eine Schadigung des Rezeptors
flir mannliche Hormone (Androgenrezeptor) zugrunde.
Obwohl im Vordergrund die motorischen Nervenzellen
im Rlickenmark und Hirnstamm stehen, sind tatsach-
lich alle Organe mit diesem Rezeptor betroffen — also
auch die Muskulatur selbst, Fortpflanzungsorgane

und der Stoffwechsel. Das allmahliche Absterben der
motorischen Nervenzellen fiihrt zu einem Abbau der
Nerven, die die Muskelfasern versorgen, und somit
zum Muskelschwund. Neuere Erkenntnisse zeigen,
dass die Krankheit nicht nur das Nervengewebe,
sondern auch direkt die Skelettmuskulatur durch
zelluldre Toxizitat und eine Storung der Muskelbildung
schadigt.

Die Erkrankung schreitet schleichend fort. Zunachst
sind oft die kdrpernahen Bereiche (Oberarme, Ober-
schenkel) von der Schwache betroffen. Sehr haufig



sind auch die Zunge und die Gesichtsmuskulatur
betroffen, so dass es zu Zuckungen der Gesichtsmus-
keln und zu undeutlichem, naselnden Sprechen kommt.
Schmerzen sind kein typisches Krankheitszeichen. Im
Krankheitsverlauf kommt es zu einem signifikanten
Anstieg des Muskel-Fettgehalts (z.B. in den Kniestre-
ckermuskeln), was die Muskelkraft weiter verringert.

Ursache und Vererbung

Die SBMA wird X-chromosomal-rezessiv vererbt. Die
eigentliche Ursache ist eine Verlangerung (Expansion)
eines bestimmten DNA-Abschnitts, des sogenannten
CAG-Repeats, im Gen fiir den Androgen-Rezeptor (AR)
auf dem X-Chromosom. Ausgeldst werden die Symp-
tome durch die Wechselwirkung dieses verdnderten
AR-Proteins mit seinen natiirlichen Liganden, insbe-
sondere den mannlichen Hormonen Testosteron und
Dihydrotestosteron (DHT).

Erkrankte Manner geben diese Erbinformation an ihre
Tochter weiter, die dann Ubertriagerinnen sind, aber
selbst in der Regel nicht erkranken. Die Sohne erkrank-
ter Manner sind beziiglich der SBMA gesund. Aufgrund
dieser komplexen Vererbung ist eine genetische Bera-
tung von Betroffenen und Angehdorigen ratsam.



Symptome
Die Muskelschwache wird meist zwischen dem 20. und
50. Lebensjahr bemerkt.

Neben der Muskelschwache und dem Muskelschwund
der Gliedmalen sind haufig die bulbaren Muskeln
betroffen (Kehlkopf, Zunge, Kiefer und Gesicht). Dies
flihrt zu Sprech- und Schluckstorungen, wie undeut-
licher, naselnder Aussprache oder Problemen beim
Schlucken. Auch beangstigende Kehlkopfkrampfe
(Laryngospasmus) konnen auftreten. Diese kdnnen
aber durch entspannende Atemiibungen nach wenigen
Sekunden wieder beendet werden. Weitere typische
neuromuskuldare Symptome sind Faszikulationen
(unwillkiirliche Muskelzuckungen), die oft im Gesicht
und an den Extremitaten sichtbar sind, ein Zittern
(Tremor), meist der Hande, sowie Sensibilitatsstorungen
(Taubheitsgefiihl oder Kribbeln) in Handen und Fiien.

Ein wichtiges, oft friihes Anzeichen der Erkrankung

ist die partielle Androgen-Insensitivitat (verminderte
Empfindlichkeit gegeniiber mannlichen Hormonen),
die bei liber 80 % der Patienten vorliegt. Das promi-
nenteste klinische Zeichen hierfiir ist die Gynakomastie
(BrustdriisenvergroBerung), die nach der Pubertat und
in vielen Fallen vor den ersten neurologischen Symp-
tomen auftritt. Weitere hormonelle und metabolische
Symptome sind Hodenfunktionsstorungen (Hoden-
atrophie und/oder Storung der Sexualfunktion im
mittleren Lebensalter) und die Neigung zu Diabetes
mellitus (Zuckerkrankheit).



Diagnose und Prognose

Die Diagnose wird durch die typischen klinischen
Symptome, eine Anamnese, erhdhte Kreatininkinase
(CK)-Werte und elektrophysiologische Untersuchungen
(EMG, ENG) gestellt. Die endgiiltige Bestatigung erfolgt
immer durch den genetischen Nachweis der CAG-
Repeat-Expansion im Androgen-Rezeptor-Gen. Dies

ist auch wichtig zur Abgrenzung von anderen Moto-
neuronerkrankungen (z.B. ALS), da die Prognose bei
SBMA deutlich glinstiger ist. Bei vielen Patienten wird
zundchst aufgrund der hohen CK-Werte eine Myopathie
vermutet.

Die Lebenserwartung ist durch die SBMA selbst in der
Regel nicht eingeschrankt. Bei starken Schluckstorun-
gen kann es allerdings zu Lungenentziindungen durch
Verschlucken von Speichel oder Nahrung kommen.
Neuere Studien in Asien weisen auf eine mogliche
Beteiligung des Herzmuskels hin, die zu EKG-Anomalien
flihren kann (z.B. Brugada-Muster). Dies konnte in einer
Untersuchung in Deutschland nicht in gleichem Ausmaf
bestatigt werden, man fand nur geringe Zeichen einer
Herzbeteiligung. Aufgrund dieser Erkenntnisse wird
eine regelmafige internistische und kardiologische
Abklarung (z.B. mittels EKG, Labor auf Diabetes mel-
litus) empfohlen.



Therapie und Unterstlitzung

Eine ursdchliche Heilung der SBMA ist aktuell noch
nicht moglich. Die Behandlung erfolgt symptomatisch.

Symptomatische Therapie: Im Vordergrund steht

die Physio- und Ergotherapie zur Aufrechterhaltung
der Mobilitat, Muskelkraft und Selbststandigkeit.

Bei Sprech- und Schluckstorungen ist die Logopadie
unverzichtbar. Uberanstrengung sollte generell
vermieden werden. Medikamentds konnen eventuell
Magnesium gegen Krampfe oder spezielle Mittel gegen
Zittern helfen. Aufgrund der Neigung zu Diabetes

und erhohten CK-Werten sind eine entsprechende
Erndhrungsumstellung und eine ausreichende Fliissig-
keitszufuhr ratsam.

Eine Ausschopfung des moglichen Bewegungs-
spektrums im Alltag und regelmaRige physiothera-
peutische Behandlungen kdnnen helfen, Folgestorun-
gen zu verhindern und die Einschrankungen gering zu
halten. Dabei sollte Uberanstrengung generell ver-
mieden werden, da meist keine normale Muskelrege-
neration moglich ist.

Forschung und Hormontherapie: Wichtig ist die
Erkenntnis, dass die Gabe von mannlichen Hormonen
(Androgenen) die neurologischen Symptome ver-
schlechtern kann. Daher zielen aktuelle therapeutische
Ansatze darauf ab, die Aktivitat des Androgen-
Rezeptors zu senken. Dazu gehoren der Einsatz von
Antiandrogenen oder GnRH-Analoga (wie Leuprorelin/
Leuprolid), die in klinischen Studien untersucht wur-
den. Parallel dazu werden in der Forschung intensiv
Substanzen zur Stilllegung des mutierten Androgen-
rezeptors (z.B. mittels Gentherapie) oder zur Redu-
zierung der Protein-Toxizitat erforscht.



Tipps flir Betroffene, Empfeh-
lungen — Was kénnen Sie tun?

Machen Sie die Bewegungen und Ubungen, die Ihnen
guttun, aber erzwingen Sie nichts und lassen Sie sich
vor allem nichts aufzwingen. RegelmaRige Physio-
therapie und auch stationdre RehabilitationsmaBnah-
men konnen den Verlauf abmildern.

Die Reduzierung eines bestehenden oder sich ent-
wickelnden Ubergewichts durch eine langfristige
Erndhrungsumstellung auf cholesterinarme Vollwert-
kost ist in jedem Fall empfehlenswert. Uber die Art
Ihrer Ernahrungsumstellung sollten Sie mit lhrem Arzt
sprechen. Hungerkuren, bei denen es durch langeres
Fasten zu einem Muskelabbau kommt, sind zu
vermeiden.

Falls die CK-Werte deutlich erhoht sind, sollten Sie aus-
reichend kalorienarme Getranke (Wasser, Saftschorlen,
Tees) zu sich nehmen, um Ihre Nieren zu entlasten.
Gegen die Krampfe hilft meist schon die Einnahme von
Magnesiumpraparaten. Symptome wie Zuckungen
oder Zittern sind medikamentds behandelbar. Aller-
dings muss angesichts der moglichen Nebenwirkungen
abgewogen werden, ob hier eine Medikamentenein-
nahme sinnvoll ist.



Soziale Betreuung

Neben den zundchst meist im Vordergrund stehenden
medizinischen Fragen ergeben sich nach der Diagnose-
stellung und im Verlauf der Erkrankung natdirlich auch
verschiedenste Fragen zu psychosozialen und sozial-
rechtlichen Themen. Dabei kénnen andere Betroffene
wie auch Fachpersonen eine gute Hilfe sein.

Die Diagnose einer unheilbaren Muskelerkrankung
stellt die Betroffenen und ihre Angehdrigen oft vor
groBe Probleme. Da es medizinisch kaum Hilfe gibt, ist
eine soziale Beratung und Betreuung umso wichtiger.
Nehmen Sie Kontakt zu der Sozialberatung der DGM
auf oder bitten Sie lhren betreuenden Arzt darum,
einen ersten Kontakt herzustellen. Informieren Sie sich
dort liber die Moglichkeiten, Hilfe fiir den Alltag zu
bekommen.

Die Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke (DGM) mit
ihren Selbsthilfegruppen bieten wertvolle Unterstiit-
zung. Dort kdnnen Sie von den Erfahrungen anderer
profitieren und sich uber Hilfsmittel, soziale Hilfen



und RehamaBnahmen informieren. Sie konnen Fragen
stellen, die lhnen wichtig sind und von den Erfahrun-
gen anderer (z.B. im Umgang mit Behdrden und
Krankenkassen, RehamafRnahmen oder auch Urlaubs-
orten etc.) profitieren. Vielleicht treffen Sie sich dort
aber auch ,,nur” mit netten Menschen, die lhnen
zeigen, dass trotz solcher Erkrankungen ein erfiilltes
Leben moglich ist. In UIm gibt es eine spezielle
Selbsthilfegruppe fiir SBMA-Betroffene, die sich
regelmaBig zum Austausch trifft. Die neurologische
Universitatsklinik in UIm bietet auch im Rahmen von
SBMA-Infotagen neueste Informationen zum Stand
der Forschung und Therapie. Die DGM bietet auch die
Moglichkeit zum Probewohnen in behindertengerecht
eingerichteten Wohnungen, um Hilfsmittel zu testen.

Die Informationsangebote betreffen z.B. technische
Hilfsmittel, aber auch finanzielle und soziale Hilfen,
Rehamalnahmen und viele andere Themen, die mit
der Muskelerkrankung zusammenhangen.

Autorin
Prof. Dr. med. Angela Rosenbohm, Ulm
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Die Deutsche Gesellschaft
flir 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 Angehdrigen im Alltag zu
unterstiitzen sowie ihre Interessen gesundheits-
politisch zu vertreten. Dartiber hinaus machte 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 8oo 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

e Selbsthilfeforderung
Die DGM ist durch ehrenamtlich gefiihrte Landes-
verbande deutschlandweit vertreten. AufRerdem
unterstiitzen uberregionale 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-
stiitzung der Hilfe zur Selbsthilfe betreibt die DGM
zudem ein Online-Forum.




¢ Umfassende Beratung und Probewohnen

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

zu Moglichkeiten der Rehabilitation, zu Hilfsmit-
teln oder zur Unterstlitzung 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-
zungsmaoglichkeiten. 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 Logopaddie bietet die DGM
regelmaRig Fortbildungen an.

Forschung

Um Fortschritte in der Behandlung anstoBen und
mogliche Therapien entwickeln zu kdnnen, 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 neuromuskularen Netzwerken mit.

Uber den Medizinisch-Wissenschaftlichen Beirat
der DGM wird alle zwei Jahre ein Neuromuskularer
Kongress ausgerichtet.
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e Neuromuskulare Zentren

In den auf Initiative der DGM gegriindeten Neuro-
muskuldren 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 Giitesiegel
ausgezeichnet.

Politische Vertretung

Die DGM setzt sich regional und bundesweit fur
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
regelmaBigen 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 vielfaltigen
Angebots gelingt vornehmlich liber Spenden und
Mitgliedsbeitrage sowie uber Erbschaften und
Vermachtnisse. Fir 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 lhrer Spende und Ihrem Engagement.

Vielen Dank!

SPENDENKONTO

Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e.V.
SozialBank AG

IBAN: DE84 3702 0500 0007 7722 00
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Stand: Dezember 2025

Der Inhalt dieser Broschiire wurde sorgfaltig erar-
beitet. Autorin und DGM uibernehmen keine Gewahr
fiir die Richtigkeit und Vollstandigkeit der Informa-
tionen. Insbesondere wird keine Haftung fiir sachliche
Fehler oder deren Folgen libernommen. Dieser Flyer
ersetzt nicht die drztliche Konsultation.




Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e.V.

Ja, ich will die DGM

SozialBank AG unterstiitzen!

IBAN: DE84 3702 0500 0007 7722 00

O Ich spende einmalig der DGM einen Betrag von Euro.

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)

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
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werden ausschlieBlich fiir satzungsgemaRe Zwecke verwendet und nicht an Dritte weitergegeben. Der Nutzung Ihrer Daten kdnnen Sie jederzeit per E-Mail widersprechen. Mehr zum Datenschutz finden Sie unter www.dgm.org/datenschutzerklaerung.

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

SEPA-Lastschriftmandat: Ich ermdchtige die DGM, Zahlungen von meinem Konto mittels Lastschrift einzuziehen. Zugleich weise ich mein Krediti
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BA R M E R Die Erstellung dieses Flyers wurde
unterstiitzt von der BARMER im Sinne der
Selbsthilfeférderung nach §20 SGB V.
Fiir die Inhalte dieser Broschiire ist ausschlieflich die DGM verantwortlich.



