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Krankheitsbilder kurz und knapp erklirt im Zusammenhang mit
moglichen Hilfsmittelversorgungen und medizinisch/ therapeutischen

oder pflegerischen Aspekten

DUCHENNE MUSKELDYSTROPHIE - DMD

Die Duchenne-Muskeldystrophie (DMD) ist eine genetisch bedingte \
fortschreitende Muskelerkrankung, die vor allem Jungen betrifft
und zu einem zunehmenden Verlust der Muskelkraft fuhrt. Ursache
ist das fehlende Strukturprotein Dystrophin, wodurch Muskelzellen

nach und nach zerstdrt werden.

Begriffsklarung - was ist Duchenne?

Die DMD ist die haufigste erbliche Muskel-
erkrankung im Kindesalter. Es handelt sich dabei
um einen Gendefekt der x-chromosomal-rezessiv
vererbt wird und von dem fast ausschlieBlich
Jungen betroffen sind.

Krankheitsbild und Verlauf

Bei der Erkrankung kann das Protein Dystrophin,
welches fur die Struktur und Stabilitat aller
Muskelzellen wichtig ist, nicht bzw. nur
unzureichend gebildet werden. Dadurch kommt es
zu einer Uber Jahre fortschreitenden Degeneration
(Zerfall)von Muskelgewebe. Die degenerierten
Muskelfasern werden bindegewebig durchbaut und
lagern Fett ein (Pseudohypertrophie). Dies fuhrt
zum fortschreitendem Verlust der k&rperlichen
Funktionsfahigkeit.

Verlauf:
Der Verlauf ist bei nahezu allen Betroffenen
identisch: Die Kinder durchlaufen meist eine

normale fruhkindliche Entwicklung mit teilweise
verspatetem Gehbeginn. Die Erkrankung
manifestiert sich in typischer Weise zwischen dem
2.und 5. Lebensjahr.
e Fortschreitender Degeneration/Zerfall von
Muskelgewebe
e Bindegewebige Durchbauung des
Muskelgewebes
e Einlagerung von Fettgewebe
(Pseudohypertrophie der Wadenmuskulatur)
e Zunehmende Muskelschwache auch der
Atemmuskulatur, Herzmuskel
e Verlust der Steh- und Geh- und Sitzfahigkeit mit
zunehmender Kontrakturgefahrdung
e Verlust der kompletten Funktionsfahigkeit der
Muskulatur
Sauerstoffsattigung im Blut nicht ausreichend
e Haufige Atemwegserkrankungen mit
Lungenentzindungen
Kardiomyopathie
e Nachtliche Beatmung bis Dauerbeatmung
e Totale Pflegeabhangigkeit
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Diagnose und Prognose

einen erhdéhten CK Wert -
wichtiges Enzym fur die

e Nachweisbar uUber
Creatininkinase,
Muskelzellen

¢ Molekulargenetische Untersuchung

e Muskelbiopsie

Bislang gibt es noch keine wirksame medikamen-

toése Therapie. Ab 4-6 Jahren wird die Kortisongabe

empfohlen, um die Gehfahigkeit zu verlangern und
cardio-pulmonale Probleme zu minimieren.

Schlisselphasen
- Verlauf und moégliche MaBnahmen

Der Verlauf der Muskeldystrophie geht einher mit
einer verklrzten Lebenserwartung, die Prognose
hangt davon ab, wie frih die Atmungssituation
stabilsiert wird.

Prisymptomatische Phase

e Zunachst normale oder verzogerte fruhkindliche
Entwicklung

e Evtl. Trink- und Essstérung

e Sprachentwicklungsverzégerung

e Evtl. verspateter Gehbeginn ( > 18 Monate)

MaBnahmen - Medizin, Therapie, Pflege,
Hilfsmittel, Erndhrung
Medizin:
e RegelmaBige Verlaufskontrolle (bei vorliegender
Diagnose)
e Frihzeitige kardiologische und pulmonale
Basisdiagnostik (Leitlinienempfehlung)
Therapeutisch
e Friuhférderung (Motorik, Sprache)
e Physiotherapie spielerisch (keine Uberlastung!)
Pflegerisch
e Beobachtung von Trink-/Essverhalten
e Elternberatung (Handling, Férderung)
Hilfsmittel
e In der Regel noch nicht erforderlich
Erndahrung
e Bei Schluck-/Essproblemen: logopadische
Abklarung
Beatmung
e nicht erforderlich
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Fruhe gehfidhige Phase
(Manifestation zwischen 2. und 8. Lebensjahr

e Haufiges Stolpern und Hinfallen

e Schwierigkeiten beim Rennen und Springen

e Schnelles ErmUden beim Spazierengehen /
Treppensteigen

e Probleme beim Tragen schwerer Taschen

e Probleme beim Aufstehen vom Boden

e Gower Zeichen (das Aufrichten des Oberkdrpers
ist nur durch Abstltzen an den Oberschenkeln
moglich

e Hypertrophie der Wadenmuskulatur

e Watschelgang mit beginnendem Spitzfu3 und
Hohlkreuz

e Beginnende Kontrakturen in HUften und FURBen

MaBnahmen - Medizin, Therapie, Pflege,
Hilfsmittel, Erndhrung
Medizinisch:

e Glukokortikoide (Standardtherapie zur
Verlangsamung des Verlaufs)

e Erste kardiologische Therapie bei Bedarf (z. B.
ACE-Hemmer fruh empfohlen)

e Neue Therapieoptionen (z. B. Exon-Skipping,
Gentherapie) » abhangig von Mutation (Evidenz
wachsend, aber individuell zu priufen)

Therapeutisch

e Physiotherapie (Dehnung, Kontrakturprophylaxe)

e Ergotherapie (Alltagsfunktionen)

e Logopadie bei Sprach-/Schluckproblemen

Pflegerisch
e Forderung von Selbststandigkeit
e Sturzprophylaxe
Hilfsmittel
e Nachtlagerungsschienen (Fuf3)
e ggf. erste Orthesen
Erndahrung

e Gewichtskontrolle (Kortison » Risiko fur

Adipositas)
Beatmung

e noch nicht erforderlich, aber Verlaufskontrollen

der Lungenfunktion beginnen
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Spédte gehfiahige Phase (Jugendliche, junge
Erwachsene)

e Zunehmende generalisierte Muskelschwache

e Beginnender Verlust der Gehfahigkeit

e Extremer Watschelgang mit Spitzfu3 und
Hohlkreuz

e Betonter Armschwung

e Schwierigkeiten die Arme Uber dem Kopf zu
halten

MaBnahmen spate gehfahige Phase
Medizin, Therapie, Pflege, Hilfsmittel, Erndhrung

Medizin:
e FortfUhrung Kortisontherapie
e Kardioprotektive Therapie (Standard ab diesem
Stadium)
e Orthopéadische Uberwachung (Skoliose,
Kontrakturen)
Therapeutisch:
e Intensivierte Physiotherapie (Beweglichkeit
erhalten)
e Atemtherapie (Hustenunterstitzung erlernen)
Pflege:
e UnterstlUtzung bei Transfers
e Energieeinteilung im Alltag
Hilfsmittel:
e Rollstuhl (zunehmend notwendig)
e Stehtrainer
e Orthesen
Erndhrung:
e Weiterhin Gewichtskontrolle
e ggf. Anpassung bei reduzierter Aktivitat
Beatmung:
e Erste nachtliche Atemprobleme mdglich »
Schlafdiagnostik empfohlen

Hinweis zu Kontrakturen
Kontrakturen entstehen bei DMD durch
Bewegungsmangel, muskulare Ungleichgewichte
und den fortschreitenden Umbau von Muskel- in
Binde- und Fettgewebe, wodurch Muskeln und
Sehnen ihre Elastizitat verlieren und sich strukturell
verkurzen. Deshalb ist Kontrakturprophylaxe
(therapeutisch und mit Hilfsmitteln) unbedingt
erforderlich
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Friuhe nicht gehfahige Phase (8-12 Jahre)

* Kompletter Verlust der Steh- und Gehfahigkeit

e Schnelle Entwicklung von Kontrakturen durch
MuskelverklUrzungen

e Entwicklung von massiven
Wirbelsaulenfehlstellungen

e Arme kénnen nicht mehr Uber den Kopf gehoben
werden

MaBnahmen frihe nicht gehfahige Phase-
Medizin, Therapie, Pflege, Hilfsmittel, Erndhrung

Medizinisch:
e Kardiomyopathie-Behandlung (Standard: ACE-
Hemmer, Betablocker)
e Wirbelsaulenliberwachung » ggf. operative
Skoliosekorrektur (gut belegt)
e Impfprophylaxe (z. B. Influenza, Pneumokokken)
Therapeutisch
e Atemtherapie (z. B. Hustenassistent -
evidenzbasiert empfohlen)
e Physiotherapie zur Kontrakturprophylaxe
e Ergotherapie (Hilfsmitteltraining)
Pflegerisch
e Vollstandige UnterstlUtzung bei Mobilitat
e Dekubitusprophylaxe
e Atemunterstitzung im Alltag
Hilfsmittel
e Elektrorollstuhl
e Sitzschalenversorgung
e Lagerungssysteme
e Hustenhilfen (Cough Assist)
Erndhrung
e Erhohtes Risiko fur Mangelernahrung -
Ernahrungsberatung empfohlen
e ggf. PEG-Sonde (bei Schluckstérungen —
leitliniengestltzt)
Beatmung
e Nicht-invasive Beatmung (NIV) nachts »
Standard bei Hypoventilation

Spate nicht gehfihige Phase (Jugendliche, junge
Erwachsene)

e Verlust der Sitzfahigkeit

e Verlust der kompletten Muskelfunktionen

e Schwache der Atemmuskulatur / Ateminsuffizienz

e Herabsetzung der Lungenfunktion

e Chronische Unterbeatmung durch
Sauerstoffunterversorgung

e Kardiomyopathie

e Beatmung wird notwendig (nachtliche Beatmung
bis Dauerbeatmung)
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MaBnahmen spéate nicht gehfahige Phase
Medizin, Therapie, Pflege, Hilfsmittel, Erndhrung

Medizin:

e Intensivierte Herztherapie

e Infektmanagement (Atemwege)

e Palliativmedizinische Begleitung (bei Bedarf)
Therapeutisch:

e Atemtherapie zentral

¢ Passive Mobilisation
Pflege:

e Vollstandige Pflegeabhangigkeit

e Atemunterstltzung, Sekretmanagement

e Lagerung zur Pneumonieprophylaxe
Hilfsmittel:

e Beatmungsgerate (NIV » ggf. invasive Beatmung)

e Absauggerate

e Pflegebett, Wechseldrucksysteme
Erndhrung:

* Weiterhin Gewichtskontrolle

e ggf. Anpassung bei reduzierter Aktivitat
Beatmung:

e Zentrale Rolle: zunachst NIV, spater ggf. 24h-

Beatmung
e Entscheidung individuell (medizinisch + ethisch
begleitet)

VerkUrzte Lebenserwartung, die Prognose ist
abhangig davon, wie fruh die Atmungssituation
stabilisiert wird.

Hinweis zu Schmerzmanagement
Schmerzen treten bei DMD vor allem im
Zusammenhang mit MuskellUberlastung,
Kontrakturen, Fehlhaltungen und Skoliose auf. Eine
regelmafige Schmerzerfassung ist wichtig, da
Schmerzen haufig unterschatzt werden. Die
Behandlung erfolgt multimodal durch
Physiotherapie (Dehnung, Lagerung), geeignete
Hilfsmittel sowie bei Bedarf medikamentds (z. B.
nicht-opioide Analgetika). Ziel ist die Erhaltung von
Beweglichkeit und Lebensqualitat.

Multiprofessionelle Zusammenarbeit
Die Versorgung von Patient mit Duchenne-
Muskeldystrophie erfordert eine enge
interdisziplinare Zusammenarbeit. Beteiligt sind

insbesondere Neuropadiatrie, Kardiologie,
Pneumologie, Physiotherapie, Ergotherapie,
Logopadie, pPflege, Orthopadietechnik sowie

Sozialarbeit. Ziel ist es, den Krankheitsverlauf zu
verlangsamen, Komplikationen fruhzeitig zZu
erkennen und die Lebensqualitat sowie Teilhabe
moglichst lange zu erhalten.
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