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Sehr geehrte Patienten, Eltern und Angehorige,

Sie sind im deutsch-Osterreichischen Patientenregister fir Spinale Muskelatrophie registriert, welches wir
in Miinchen am Friedrich-Baur-Institut betreiben. Hiermit erhalten Sie unseren 2. Newsletter mit interes-
santen Informationen zu physiotherapeutischen Anwendungen bei SMA sowie Aktuellem zu klinischen
Studien.

Wir wiinschen lhnen und lhrer gesamten Familie eine schone Weihnachtszeit und Alles Gute fiir das kom-
mende Jahr!

Aktuelle Studien fiir SMA-Patienten in Deutschland

Patienten, die im SMA-Patientenregister registriert sind und den Einschlusskriterien aktueller klinischer
Studien entsprechen, werden direkt per E-Mail Gber eine mogliche Studienteilnahme informiert. Bei Inte-
resse an untengenannten Studien finden Sie weitere Informationen unter http://www.treat-
nmd.de/klinische studien/ und auf der Seite des deutschen Muskeldystrophie-Netzwerkes MD-NET:
http://www.md-net.org/wissenschaft und forschung/klinische studien/.

TROPHOS-Studie

Es handelt sich hierbei um eine internationale, doppelblinde, placebokontrollierte Phase-II-Studie zur Be-
wertung der Sicherheit und Wirksamkeit von Olesoxime (TR019622) bei Patienten im Alter von 3 - 25 Jah-
ren. In Deutschland sind die Zentren Miinchen, Essen und Freiburg beteiligt. Die Rekrutierung konnte wie
geplant bis August 2011 abgeschlossen werden, insgesamt konnten europaweit 150 Patienten eingeschlos-
sen werden. Probleme bei der Rekrutierung stellten v.a. die engen Einschlusskriterien hinsichtlich klinischer
Symptomatik und Muskelkraft dar. Der Therapiezeitraum betragt zwei Jahre, eine erste Analyse findet nach
einem Behandlungsjahr statt.

Am Studienzentrum Minchen konnten aufgrund der engen Kriterien nur 2 Patienten eingeschlossen wer-
den, die jedoch beide seit nun 3 Monaten behandelt werden und zu regelmafRigen Untersuchungen kom-
men. Bis uns Ergebnisse zur Verfligung stehen, wird es sicher noch lange dauern, dann werden wir Sie aber
ungehend informieren!

Studie zum natiirlichen Erkrankungsverlauf bei der SMA Typ Il und lll fiir gehfdhige und nicht-gehféhige
Patienten

Es handelt sich um eine europaweite Studie zur Aussagekraft von physiotherapeutischen Tests und Frage-
b6gen bei SMA 1I/Ill in der physiotherapeutische Untersuchungen und Frageb6gen ndher untersucht wer-
den sollen. In Deutschland nimmt das Studienzentrum Freiburg an dieser Studie statt, wo bisher 8 Patien-
ten eingeschlossen werden konnten und tber 1 Jahr untersucht werden. Es werden aber noch mehr Pati-
enten gesucht: gehfdhige Patienten im Alter von 30 Monaten - 24 Jahren, nicht-gehfahige Patienten im
Alter von 30 Monaten bis 18 Jahren. Bei Interesse oder Fragen zu dieser Studie wenden Sie sich bitte an das
Universitatsklinikum Freiburg, Zentrum fir Kinder- und Jugendmedizin, Klinik 1l: Neuropéadiatrie und Mus-
kelerkrankungen, Mathildenstr. 1, 79106 Freiburg, Prof. Korinthenberg, Physiotherapie: Kerstin Schafer,
Tel.: 0761-270-4353, kerstin.schaefer@uniklinik-freiburg.de.
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GALILEO-Studie

Ebenfalls am Universitatsklinikum Freiburg sowie Kéln fand in diesem Jahr eine Pilotstudie zum Galileo®-
Training bei 5-18-jdhrigen Kindern und Jugendlichen mit Duchenne Muskeldystrophie oder SMA Typ I
statt. Es wurden insgesamt 20 noch gehfdhige Patienten eingeschlossen, die Gber drei Monate ein Ganz-
korpervibrationstraining auf einem Galileo®-Gerat absolvierten. Die Ergebnisse werden im kommenden
Jahr veroffentlicht.

Heil- und Hilfsmittel bei Spinaler Muskelatrophie

Die Ursache fiir das Hauptsymptom der Erkrankung, den Muskelschwund, liegt im Untergang von fir die
Motorik zustandigen Nervenzellen im Rickenmark. Bedingt durch die fehlende Weitergabe von Impulsen
vom motorischen Nerv an den Muskel kommt es zur Verschmachtigung der einzelnen Muskelfasern.

Ein wichtiger Teil der symptomatischen Behandlung ist Physiotherapie. Dazu gehort neben der Atemthera-
pie zur Stabilisierung der Atemfunktion die Optimierung der Ausdauer funktionsfahiger Muskulatur. Ziel ist
aulerdem die optimale Bewegungsmoglichkeit der Gelenke, da Kontrakturen, das heiBt Einsteifungen der
Gelenke oder Verkrimmungen der Wirbelsdule (Skoliose), zu groRen Einschrankungen der Funktion von
Gelenken und Organen fiihren kénnen.

Bestandteil der Therapie ist eine kontinuierliche Dokumentation von Befund und Verlauf. Daraus resultie-

ren eine fir den Patienten individuelle Behandlung und Beratung zu Hilfsmitteln. Auswahl und Dosierung

der Behandlungsmalnahmen muss aufgrund des Krankheitsverlaufes standig neu bewertet werden. Gene-

rell soll nur mit warmer Muskulatur gearbeitet werden (vorherige Warmeanwendung / Zimmertemperatur

um 30°).

Oftmals wiinschen sich Betroffene oder Angehdrige Anleitung fiir den Alltag — dazu kann zum Beispiel ge-

hoéren:

e Lagerungsmoglichkeiten zu finden, helfen diese einzunehmen, Maoglichkeiten schaffen, in diesen  Posi-
tionen aktiv zu sein bzw. entspannen zu kdnnen

e Unterstltzung beim Schaffen von giinstigen Voraussetzungen fiir physiologische Bewegungen z.B.
durch giinstige Schwerkraft-Muskel-Verhaltnisse

¢ Handling, z.B. bei Positionswechseln, Mahlzeiten, beim Heben und Tragen

e Alltagsbewiltigung, z.B. mit Hilfe Bewegungsiberginge Uben (Transfer vom Rollstuhl auf die Toilette
etc.)

e Einfluss auf Kreislauf, Durchblutung, Verdauung: z.B. durch Massage, aktiver, aktiv-assistiver oder auch
passiver Bewegung

e Vermeidung, Verringerung, Verzégerung von Sekundarschiaden und Verschlechterungstendenzen durch
z.B. Lungenentziindungen, Druckstellen.

Durch Logopdadie werden Storungen der Sprache, des Sprechens oder des Schluckens behandelt. Zu
Schluckstérungen kann es infolge mangelhafter Koordination und/oder Schwichung der Schluckmuskulatur
kommen. In diesen Fillen ist neben der Behandlung auch die Beratung wichtig, beispielsweise hinsichtlich
der richtigen Korperhaltung beim Essen oder zu geeigneten Speisen.

Da im Besonderen auch die Atemmuskulatur von der Erkrankung betroffen ist, bedeutet die Einschrankung
der Lungenfunktion ein erhohtes Risiko fiir Lungenentziindungen. Bedingt durch die Schwache der Atem-
muskulatur resultiert ein geringerer HustenstoR. Dieser ist jedoch notwendig zum Abhusten - bei Infektio-
nen der Atemwege mit vermehrter Sekretproduktion bzw. beim Verschlucken von Nahrungsbestandteilen.

Atemtherapie dient dem Erhalt des groRtmoglichen Atemvolumens und kann gut in die Krankengymnastik
integriert werden. Dazu kénnen Pusteiibungen mit Wattebauschen oder Seifenblasen (Ubungen zur Ver-
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ldngerung der Ausatmung), aber auch Reizgriffe zur Anregung der Einatmung in weniger gut beluftete Lun-
genabschnitte, Lagerungen zur Atemlenkung, Dehniibungen in Verbindung mit der Atmung, gehéren.

Hilfsmittel

Besonders wichtig fiir Patienten mit Spinaler Muskelatrophie ist die Handfunktion. Ergotherapie ist hier ein
Mittel der Wahl — auch zur Unterstitzung fur die Verwendung maoglicher Alltagshilfen. Ziel der ergothera-
peutischen Behandlung sind Verbesserung oder Kompensation. Das Training motorischer Fahigkeiten, ins-
besondere die Feinmotorik, ist wichtig fur die Bedienung von Computern.

Langfristig sind Kontrakturen nicht zu vermeiden, doch kann dieser Prozess durch den Einsatz von Steh-
und Gehilfen im Bereich der unteren Extremitat verlangsamt werden. Zusatzlich bedeutet es Training fur
den Kreislauf und eine Verbesserung der Funktion innerer Organe. Der Gefahr einer Skoliose kann mithilfe
von Lagerung, Sitzschalen oder einem Korsett entgegengewirkt werden.

Die rechtzeitige Versorgung mit Hilfsmitteln bedeutet entscheidenden Gewinn von Lebensqualitdt und ist
fur den Alltag eine enorme Erleichterung. Sie kann u. a. Stehbrett, Therapiestuhl, speziellen Autokindersitz
und die sehr friihe Versorgung mit einem adaquat angepassten, elektrischen Rollstuhl umfassen.

In allen genannten Aspekten bieten Selbsthilfeorganisationen wie z.B. die Initiative SMA (www.initiative-
sma.de) oder die Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke (www.dgm.org) Hilfe und Unterstiitzung an.

Hinweis: Diese Zusammenstellung wurde von Simone Thiele, Physiotherapeutin mit langjéhriger Erfahrung im Bereich
neuromuskuldrer Erkrankungen, ausgearbeitet. Sie arbeitet am Friedrich-Baur-Institut in Miinchen und ist Kuratorin
des deutsch-Gsterreichischen Patientenregisters.

Online zusdtzlich verfiigbar auf der Homepage www.sma-register.de




