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Von der
Duchenne Mus-
keldystrophie
sind in erster
Linie Jungen be-
troffen, da Mad-
chen den Defekt
durch ihr zwei-
tes X-Chromo-
som in der Regel
ausgleichen
kdnnen.

PATIENTENORIENTIERUNG

HERAUSFORDERUNGEN DER
DUCHENNE MUSKELDYSTROPHIE

Die Duchenne Muskeldystrophie ist eine x-chromosomal-rezessiv vererbte Krank-
heit, die durch das Fehlen oder die Mutation des Strukturproteins Dystrophien
im genetischen Bauplan gekennzeichnet ist. Dieser Zustand fuhrt zum langsamen
Muskelschwund. Die Muskeldystrophie vom Typ Duchenne ist die am haufigs-
ten vererbte Muskeldystrophie und tritt fast ausschlieBlich bei Jungen auf. Silvia
Hornkamp, Geschaftsfihrerin der Deutschen Duchenne Stiftung, stellt die
Unterstitzungsmaoglichkeiten des Vereins fur Betroffene und deren Familien vor.

ie Diagnose ,,Duchenne
D Muskeldystrophie® veran-

dert das Leben der Fami-
lien nicht nur schlagartig, sondern
dauerhaft. Der Umgang mit dem
geliebten Kind, die Anpassung an
die Gesellschaft, die weitere Ent-
wicklung, zum Beispiel die Schul-
bildung, und noch viele weitere Sor-
gen pragen den Alltag von Du-
chenne-Familien. Die progressive

Erkrankung verlangt einen standi-
gen Einsatz von Pflege, die ab dem
Alter von sechs Jahren, in dem ge-
sunde Kinder gerade beginnen, sich
selbst zu pflegen, stetig ansteigt.
Die Anleitung und Begleitung zur
Selbstversorgung der Duchenne-
Jungen - denn hauptséchlich sind
Buben betroffen, da Madchen den
Defekt durch ihr zweites X-Chro-
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mosom in der Regel ausgleichen
kdnnen - ist trotz groBer Anstren-
gung fir die Eltern selbstverstand-
lich. Auch der Umgang mit dem
Rollstuhl muss friihzeitig akzeptiert
werden. Im Endstadium der Krank-
heit wird die Atem- und Herzmusku-
latur befallen. Die Betroffenen - der-
zeit etwa 2.500 Jungen in Deutsch-
land - versterben zumeist im friihen
Erwachsenenalter.

Eine friihe Diagnose der Duchenne
Muskeldystrophie im Kindesalter
ist winschenswert, um den Umgang
mit der Behinderung zu erleichtern,
aber auch, um mogliche Therapien
fiir das Kind rechtzeitig anzusetzen.
Hier ist wohlgemerkt kein Neuge-
borenenscreening anzustreben,
solange es keine grundsétzlichen
Therapieansatze gibt. Zunachst

steht die Mutter-Kind-Beziehung
im Vordergrund, die in dieser Pha-
se nicht durch die unheilbare Er-
krankung des Babys belastet wer-
den sollte.

Symptome, die auf eine Duchen-
ne Muskeldystrophie hinweisen
kénnen:

B Entwicklungsverzogerung:
Deutlich wird dies in der Spra-
che und in der Motorik, zum
Beispiel durch spates Laufen-
lernen, Unsicherheit auf den
Beinen.

B hohere Infektanfalligkeit

B aufféllig kraftige Waden

B Gowers-Zeichen: Beim Aufrich-
ten stiitzen sich die Jungen an
den Waden ab.

B geringe Agilitat: Die Muskel-
funktion ist vergleichsweise
schwach.

B eventuelle Schragstellung des
Kopfes als Sdugling

Natirlich liegt die Diagnose nahe,
wenn die Erkrankung in der Familie
bekannt ist. Im Blutbild deutet ein
stark erhohter CK-Wert auf eine
mogliche Muskelerkrankung hin.
Es sollte unbedingt eine Gentestung
erfolgen, die letztendlich eine Dia-
gnose sichern kann.



Medizinischer Wissensstand

Nach heutigen Kenntnissen ist die
Muskeldystrophie Duchenne zwar
immer noch nicht heilbar, aber es
stehen Therapieansatze zur Verfi-
gung. Dazu ist es notwendig, die
Mutation zu benennen. Sollte zum
Beispiel eine Nonsens-Mutation
vorliegen, kann eine Therapie fir
gehfdhige Patienten mit Translar-
na® erfolgen. Ein friiher Start mit
dem Medikament kdnnte die Geh-
fahigkeit verlangern.

Im weiteren Verlauf sind Duchenne-
Jungen auf eine gute Begleitung
durch den Kinder- und Hausarzt
angewiesen. Wir sehen die Jungen
erfreulicherweise alter werden.
Allerdings beginnt damit eine neue
Herausforderung fiir Gesellschaft
und Arzte. Vorwiegend als Erkran-
kung des Kindesalters angesehen,
ist es nun notwendig, die Weichen
fir die Transition zu stellen. Hier ist
das ganzheitliche Konzept in der
Untersuchung eine Herausforde-
rung, denn Grunderkrankung, kar-
diologische, pulmologische und
sonstige internistische Besonder-
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heiten spielen in der Behandlung
eine Rolle. Die vertrauensvolle Be-
gleitung eines Hausarztes tragt we-
sentlich zur Verbesserung der Le-
bensqualitat der jungen Erwachse-
nen mit Duchenne bei. Doch auch
die Kostentrdger missen sich auf
den Weg machen und die Transition
fordern. Es miissen den Patienten
sinnvoll angepasste Behandlungen
ermoglicht werden, anstatt ihnen
durch Verweigerung von Kosten-
ubernahmen das Leben zusatzlich
zu erschweren. Dass schwersthilfs-
bedirftige Menschen auch im Kran-
kenhaus von ihrer Assistenz beglei-
tet werden kdnnen, sollte eben-
falls durch die Kostentréager gesi-
chert sein.

Unterstiitzung durch die
Deutsche Duchenne Stiftung

Die Deutsche Duchenne Stiftung
der aktion benni & co. e. V. steht
den Familien in verschiedenen Le-
bensphasen zur Seite, da das Fort-
schreiten der Erkrankung eine stén-
dige Begleitung der Kinder erfor-
dert. Mit unseren umfangreichen
Projektangeboten mochten wir er-

PATIENTENORIENTIERUNG

reichen, dass der Umgang mit der
Erkrankung leichter fallt, in der
Gesellschaft Akzeptanz findet und
sich dadurch die Lebensqualitat
insgesamt verbessert.

Unser Verein setzt sich daftr ein,
die Forschung zur Entwicklung von
Therapien zu forcieren, um die
Duchenne Muskeldystrophie bes-
ser verstehen zu lernen und um
die Gesellschaft fiir das Schicksal
der Duchenne-Kinder zu sensibili-
sieren. Wir wollen den betroffenen
Familien Mut machen, den Her-
ausforderungen dieser Krankheit
zu begegnen. Dazu gehort auch,
den immer wiederkehrenden Kampf
mit zahlreichen Antrégen und Er-
kldrungen zu bewéltigen, die eigent-
lich den Alltag erleichtern sollen,
aber die Familien oft zu Bittstellern
bei Behdrden, Krankenkassen,
Medizinischen Diensten etc. wer-
den lassen. Auch dabei werden
die oft fehlenden Kenntnisse tber
Duchenne Muskeldystrophie ersicht-
lich. Meistens sind Padagogen, The-
rapeuten, Mediziner und Pflegeper-
sonal Uber die Erkrankung nicht
ausreichend informiert und im Um-
gang mit den Erkrankten verunsi-
chert. Die Aufklarung der Offent-
lichkeit hat fiir unsere Stiftung da-
her oberste Prioritat, ebenso wie
die Umsetzung sozialer und psycho-
logischer Projekte fiir DMD-Fami-
lien. Dank Spenden oder Schenkun-
gen kann die Deutsche Duchenne
Stiftung muskelkranken Kindern
und Jugendlichen eine lebenswerte
Zukunft ermdglichen. Wir freuen uns
daher uber Spenden an die Volks-
bank Ruhr Mitte, IBAN DE44 4226
0001 0603 1297 00. Weitere In-
formationen zu unserer Arbeit und
zu unseren Duchenne-Symposien,
die als Fortbildungen anerkannt
sind, erfahren Sie unter www.akti-
onbenniundco.de und telefonisch
unter 02 34 / 92 56 96 70.

Silvia Hornkamp
(Deutsche Duchenne Stiftung)

KVB FORUM 3/2017

Im Rahmen der
Offentlichkeits-
arbeit der Deut-
schen Duchenne
Stiftung entstand
2016 zusammen
mit Betroffenen
das Video ,Ne-
ver Forget - Du-
chenne®, das im
Internet unter
www.aktion-
benniundco.de
zu sehen ist.
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