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Muskeldystrophie Typ Duchenne

Zusammenfassung

Der folgende Artikel setzt sich mit der Krankheit Muskeldystrophie Duchenne (DMD) auseinander, der héiu-
figsten Form einer genetisch bedingten degenerativen Muskelerkrankung. Der Beitrag basiert neben ein-
fiihrenden theoretischen Grundlagen auf den praktischen Erfahrungen des Mathilde-Escher-Heims (MEH),
welches seit Jahren auf dieses Krankheitsbild spezialisiert ist. Neben den Ursachen und dem Verlauf der
Krankheit werden Behandlungsmethoden und krankheitsspezifische Problemfelder aufgezeigt. Die Krank-
heit hat fiir die Betroffenen Auswirkungen auf simtliche Lebensbereiche, woraus sich weitere vielschich-
tige Herausforderungen ergeben. Diese werden anhand der praktischen Erfahrungen des MEH vorgestellt.
Das MEH ist regelmdissig in aktuelle Studien eingebunden und kann dadurch von neuen Forschungsergeb-

nissen rasch profitieren. In diesem Zusammenhang werden zwei aktuelle Studien kurz vorgestellt.

Résumé

Cet article a pour theme la dystrophie musculaire Duchenne (DMD), forme la plus fréquente d'une mala-
die musculaire dégénérative dorigine génétique. En plus des fondements théoriques présentés en guise
d’introduction, l'auteur nous fait également part des expériences pratiques du foyer Mathilde-Escher
(MEH), institution spécialisée depuis des années dans l'accueil de personnes atteintes de cette maladie.
Les causes, les différents stades de la maladie, les méthodes de traitements ainsi que des problématiques
spécifiques sont aussi décrits dans cet article. Pour les personnes souffrantes, cette maladie a des réper-
cutions dans tous les domaines de la vie quotidienne ; elles sont donc confrontées a des défis complexes
qui seront présentés au travers des expériences pratiques du MEH. De plus, ce foyer participe réguliére-
ment a des études sur le sujet et peut ainsi tirer rapidement parti des nouvelles avancées de la recherche.

Enfin, deux études actuelles sont brievement présentées.

Einleitung

Muskeldystrophie Duchenne (DMD) ist eine
rezessiv vererbte Krankheit. Mit einer Hau-
figkeit von 1 bis 3 Fallen pro 5000 lebend ge-
borene Knaben ist sie die haufigste Form
von genetisch bedingten degenerativen
Muskelerkrankungen, die praktisch aus-
schliesslich Knaben betrifft (vgl. Bloch und
Russi, 2002). Da es sich um eine X-chromo-
somal vererbte Krankheit handelt, sind nur
die Miitter Tragerinnen des defekten Gens.
Bei Duchenne-Betroffenen fehlt das Eiweiss
Dystrophin, was zur Folge hat, dass die Mus-
kelfasern zerstort und in ihrer Funktion be-
eintrdchtigt sind.
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Das Mathilde-Escher-Heim, kurz MEH, ist
seit vielen Jahren auf die Betreuung von
Menschen mit einer progressiv verlaufen-
den neuromuskuldren Erkrankung, insbe-
sondere Muskeldystrophie Typ Duchenne
spezialisiert. Ein Grossteil der Klienten des
MEH ist von dieser Krankheit betroffen. Die
restlichen rund 20% zeigen ein dhnliches
Krankheitsbild und benétigen eine dhnliche
Betreuung und Pflege.

Der Verlauf der Krankheit

Die Krankheit hat den schubweisen Abbau
der Muskulatur zur Folge und fihrt frither
oder spater zur vollstaindigen Lahmung der

1"



12

@® AUSSERGEWOHNLICHE SYNDROME

Extremitéiten. Die durchschnittliche Lebens-
erwartung liegt heute bei 35 Jahren (vgl.
Kohler et al., 2009).

Die Erkrankung wird zwischen dem
zweiten und finften Lebensjahr deutlich
sichtbar. «Etwa 50 Prozent der Patienten zei-
gen eine verzogerte motorische Entwick-
lung und werden erst nach dem 18. Monat
gehfahig und 25 Prozent erreichen die Geh-
tahigkeit sogar erst nach zwei Jahren» (Bron
& Pongratz, 2004, S. 16). Im weiteren Ver-
lauf breitet sich die Muskelschwéche auf die
Arme und den Rumpf aus.

Der IQ von DMD-Betroffenen liegt in
der Regel 20 Prozent tiefer als derjenige der
Durchschnittsbevolkerung. Etwa 20 Prozent
zeigen einen IQ unter 70. Diese mentale Be-
hinderung ist jedoch nicht progredient (vgl.
Bron & Pongratz, 2004).

Kontrakturen und Verlust der Gehfahigkeit
Bereits im Kindesalter wird mit Physio- und
Ergotherapie versucht, die Beweglichkeit,
Kraft und Feinmotorik so lange wie moglich
zu erhalten. Die Therapieeinheiten werden
von den Betroffenen ambivalent erlebt: Es
sind Fixpunkte, welche eine spontane Frei-
zeitgestaltung nicht moéglich machen und
die Behinderung aufzeigen; zum anderen
wird die Physiotherapie aber auch als wohl-
tuend empfunden, da sie das korperliche Be-
finden verbessert.

Etwa zum Zeitpunkt der Einschulung
sind Kinder mit DMD bereits zunehmend mit
einer schlechteren Gehfahigkeit konfrontiert.
In der Regel sind die Kinder im Verlauf des
Primarstufenalters aufgrund der zunehmen-
den Muskelschwiche auf einen Handroll-
stuhl angewiesen. Die Zeitspanne bis zum
Wechsel in den Elektro-Rollstuhl ist in der Re-
gel kurz und betragt rund zwei bis drei Jahre.

Mit dem Verlust der Gehfahigkeit be-
ginnt sich die Wirbelsaule seitlich zu ver-

krimmen. Das Fortschreiten der sogenann-
ten Skoliose ist unaufhaltsam. Ab einem be-
stimmten Neigungswinkel muss die Wirbel-
sdaule im Alter von ca. 14 Jahren operativ
versteift werden, um zu verhindern, dass sie
sich aufgrund der fehlenden Stabilisierung
durch die Muskulatur S-férmig verkriitmmt.

Atmung

Das Lungenvolumen verringert sich mit zu-
nehmendem Alter von normalen 3 bis 5 auf
0,7-0,3 Liter. In der Altersspanne zwischen
dem 14. und 18. Lebensjahr haufen sich die
Anzeichen, die auf eine ungentigende Situa-
tion hinsichtlich der Atmung hindeuten,
wie zum Beispiel Kopfschmerzen, Midig-
keit, verminderte Leistungsfdhigkeit, kurz-
atmige Sprache oder nach Luft schnappen.

Messungen der Sauerstoffsattigung ge-
ben Auskunft dartiiber, ab wann ein Atem-
hilfegerdt zum Einsatz kommen muss. Das
Gerdt wird anfanglich nur nachts benutzt.
Die Einsatzdauer weitet sich sukzessive
auch auf den Tag aus. Die Nasenmaske berei-
tet mit ihrer nicht unbetrachtlichen Auffal-
ligkeit vielen Betroffenen Miihe, sich in der
Offentlichkeit zu zeigen. Zudem kann die
Maske Druckstellen provozieren, welche
schmerzhaft sind.

Eine Alternative zur Maskenbeatmung
ist die Beatmung tiber eine Tracheostomie.
Dies erfordert allerdings einen operativen
Eingriff. Bei der Beatmung via Tracheosto-
ma ist es zudem notwendig, dass regelmas-
sig tiber die Kaniile Sekret aus der Luftroh-
re abgesaugt wird. Dieser Vorgang muss ste-
ril ablaufen und der Betroffene braucht Ver-
trauen in die ausfithrende Person, dass diese
die notige Sorgfalt walten lasst. Die Freizeit-
gestaltung ist nicht mehr im gleichen Um-
fang moglich, da eine Begleitperson notig
wird. Fur diese Form der Beatmung ent-
scheiden sich daher die meisten unserer Kli-
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enten erst im Zusammenhang mit Kompli-
kationen bei einer Lungenentziindung.

Herzuntersuchungen

Gemdss Forst (zit. nach Daut, 2005, S. 33) ist
«eine Miterkrankung des Herzmuskels, die
mit entsprechenden EKG-Veranderungen ver-
bunden ist, (...) in allen Féllen» zu finden. In
Hinsicht auf die Leistungsfidhigkeit der Herz-
muskulatur sind daher regelméssige Verlaufs-
untersuchungen notwendig, um bei einer
Einschrankung der Funktionen eine medika-
mentose Behandlung einleiten zu konnen.

Erndhrung

Uber- oder Untergewicht sind bei DMD-Be-
troffenen sehr verbreitet. Starkes Uberge-
wicht kann die Funktionen des Herzes so-
wie der Lungen beeintrichtigen. Ab einem
gewissen Untergewicht ist das Sitzen und
Liegen nicht mehr bequem, da sich Druck-
stellen bilden konnen, die behandelt werden
mussen. Dies ist der Zeitpunkt, bei dem Spe-
zialmatratzen und Anpassungen am Roll-
stuhl notig werden. Das Essen kann so zu ei-
nem mit Erwartungen und Schwierigkeiten
behafteten Akt werden, welcher mit Genuss
nicht mehr viel zu tun hat. Unter Umstén-
den miissen Nahrungserganzungen oder ei-
ne PEG-Sonde eingesetzt werden. Dem Be-
troffenen wird wieder vor Augen gefiihrt,
dass die Krankheit fortschreitet. Gleichzei-
tig entspannt diese Form der Erndhrung
aber auch die Situation, da der Druck, mog-
lichst gentigend zu essen, wegfallt.

Haufung von Krankheitsphasen

Ab einem gewissen Stadium treten Krank-
heitsphasen haufiger auf, die manchmal ei-
ne Hospitalisation erfordern. Dies 16st Angst
aus und fihrt unter Umstdanden zu regel-
rechten Fixierungen, wobei kleinste Veran-
derungen im Gesundheitszustand als Be-
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ginn einer drohenden Krankheit oder Zei-
chen der weiteren Verschlechterung des Ge-
sundheitszustandes gedeutet werden. Die
Konzentration auf den eigenen Gesundheits-
zustand, die Funktion der technischen Hilfs-
mittel und die Bedienung durch das Perso-
nal nimmt zu und hat teilweise nicht mehr
addquate Ausmasse. Diese Angste kénnen
zwanghafte Formen annehmen, welche die
Betroffenen ohne medikamentése Behand-
lung oft nur sehr schwer aushalten.

Pflege und zunehmende Abhéngigkeit
Aufgrund der fortschreitenden Krankheit
muss die Grundpflege zunehmend von Dritt-
personen ibernommen werden. Ein wesent-
licher Aspekt dabei ist die Scham. Die Betrof-
fenen sind standig gefordert, ihr Schamge-
fihlin den Pflegesituationen zu iiberwinden
und sie miissen gleichzeitig das Vertrauen
entwickeln, dass ihre Pflege korrekt ausge-
fihrt wird. Die Abhédngigkeit gegeniiber
Drittpersonen und technischen Hilfsmitteln
steigt mit dem Fortschreiten der Krankheit
kontinuierlich an. Schleichend sind Bewe-
gungen nicht mehr oder nur noch mit einem
enormen Aufwand machbar. Die Abhangig-
keit von Hilfestellungen in allen Handlungs-
situationen wird umfassender.

Emotionale Belastungen

Die Perspektiven, die sich aufgrund des
Krankheitsverlaufs eroffnen, sind von der
Behinderung und dem Abbau dominiert
und somit sehr eingeschrinkt. Altere Freun-
de und Bekannte, welche ebenfalls von
DMD betroffen sind, zeigen den Betroffenen
zudem, wie ihre eigene Zukunft hinsichtlich
Einschrankungen und Abhangigkeit von
Hilfsmitteln und Betreuungspersonen ver-
mutlich aussieht. Dies 16st bei den Betroffe-
nen immer wieder Wut, Angst und Trauer

aus.
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Auseinandersetzung mit dem Tod

Wir machen die Beobachtung, dass die Be-
troffenen meistens bereits zu einem frithen
Zeitpunkt ihres Lebens wissen, dass ihre Le-
benserwartung kiirzer ist als diejenige von
Nichtbehinderten. Vereinzelt stellen wir
aber auch fest, dass ihnen dieses Wissen von
den Eltern aus Angst oder Unsicherheit vor-
enthalten wird. Im MEH kénnen verschiede-
ne Arten des Umgangs mit der verkiirzten
Lebenserwartung bei den Klienten beobach-
tet werden: Die einen wollen nicht daruber
sprechen, andere haben ihre verkiirzte Le-
benserwartung akzeptiert und versuchen in
der zur Verfiigung stehenden Zeit moglichst
viel zu erleben. Frither oder spiter werden
sie mit dem Tod eines Kollegen konfrontiert.
In solchen Momenten taucht unter den Kli-
enten auch immer wieder die Frage auf, wer
wohl der nédchste sein wird. Die Art des Trau-
erns ist sehr unterschiedlich und reicht von
nicht sichtbarem Reagieren auf den Todes-
fall bis zu heftigen emotionalen Reaktionen.

Terminale Phase

Der Verlauf der terminalen Phase ist sehr
unterschiedlich und von der individuellen
Lebenssituation abhdngig. Eine Prognose
iiber die (noch) zu erwartende Lebensdauer
zu stellen ist daher nicht moglich. Vorboten
konnen eine Haufung von Lungenentziin-
dungen und/oder eine zunehmende Herz-
schwiche sein. Schlussendlich ist es eine
kurze Phase mit einem Multiorganversagen,
die zum Tode fiihrt.

Perspektiven des sozialen Umfelds

Schule

Aus Erfahrung wissen wir, dass die Gefahr
besteht, die Anforderungen und Erwartun-
gen an Kinder mit DMD eher niedrig zu hal-
ten. Wird das Kind nicht in die Regelschule
integriert, fallt die Wahl oft auf eine heilpad-
agogische Sonderschule. Ein Nachteil kann
sein, dass in solchen Klassen vorwiegend Kin-
der mit einer geistigen Behinderung unter-
richtet werden und sich das Lernniveau daher
nach deren Fahigkeiten ausrichtet. So erleben
wir immer wieder, dass Kinder, die von einer
heilpadagogischen Schule zu uns tibertreten,
Lernfortschritte machen, welche ihre Eltern
bis anhin fiir nicht moéglich hielten.

Berufliche Ausbildung und Arbeit

Die beruflichen Perspektiven sind sehr be-
schrankt. Wir machen immer wieder die Er-
fahrung, dass Jugendliche mit DMD im An-
schluss an die Schulzeit, integriert in der Re-
gelschule, keine Moglichkeit finden, in eine
berufliche Ausbildung einzusteigen. Daher
treten sie ins MEH ein, wo sie eine von der
IV anerkannte Ausbildung im Biiro- und
Multimediabereich absolvieren. Aufgrund
des behinderungsbedingten Betreuungs-
und Pflegebedarfs ist eine anschliessende In-
tegration in den ersten Arbeitsmarkt kaum
moglich. Daim MEH die umfassenden Hilfe-
stellungen gewihrleistet sind, arbeiten sie
anschliessend in unserer geschiitzten Werk-
statte.

Freizeitgestaltung

Den Elektrorollstuhlfahrern stehen teilwei-
se uniberwindbare Hindernisse im Weg.
Wir beobachten, dass bei der Konfrontation
mit Hindernissen unterschiedlichste Prob-
lemlésestrategien angewendet werden. Die-
se reichen von Resignation bis zum Versuch,
das Hindernis um jeden Preis zu tberwin-
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den. Einige unserer Klienten sind sehr
selbststandig und mutig, indem sie Aktivita-
ten alleine oder zusammen mit Kollegen un-
ternehmen und darauf vertrauen, dass sie
bei benotigter Hilfe diese auch erhalten. An-
dere wiederum trauen sich dies nicht zu und
sind auf eine Begleitperson angewiesen.

Beziehungen, Sexualitat
Héufig l6sen sich Beziehungen zu Freunden
und Kollegen beim Eintritt ins MEH auf und
einzig der Kontakt zu den Angehorigen wird
weiterhin gepflegt. Nicht selten ist eine sehr
enge Beziehung zur Mutter anzutreffen.
Zwangslaufig beschrianken sich die weiteren
sozialen Kontakte auf die Kolleginnen bzw.
Kollegen und auf die Betreuenden des MEH.
Menschen mit DMD haben genauso das
Bediirfnis nach sexueller Lustbefriedigung
wie Menschen ohne Behinderung. Die Rea-
lisierung dieses Anspruchs ist jedoch um
ein Vielfaches schwieriger, da sie als Sexual-
partner abgelehnt werden oder sich abge-
lehnt fiithlen. Fiir die Betroffenen ist es da-
her entscheidend, andere Formen der sexu-
ellen Befriedigung zu entdecken. Im Er-
wachsenenalter konnen dies zum Beispiel

auch die Dienste einer Liebesdienerin sein.

Die Angebote des MEH

Das Angebot des MEH orientiert sich am
Krankheitsbild DMD ab dem Primarschul-
alter und umfasst Sonderschulung, erstma-
lige berufliche Ausbildung, geschiitzte Ar-
beitspldtze, Wohn- und Tagesgruppen, Er-
go- und Physiotherapie. Fiir die medizini-
sche Grund- und Akutversorgung, die
orthopddische Behandlung sowie die psy-
chologische und psychiatrische Betreuung
pflegen wir ein Netzwerk mit einem Haus-
arzt, dem Kinderspital Ziirich, der Universi-
tatsklinik Ziirich USZ, der Klinik Balgrist
und einem Psychiater.
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Betreuungsgrundsatze im MEH

Aufgrund des komplexen Krankheitsbildes
und den daraus resultierenden unterschied-
lichen Bediirfnissen der Klienten pflegen wir
einen systemischen Ansatz. Von entschei-
dender Bedeutung ist dabei die Qualitdt der
bereichs- und disziplineniibergreifenden
Zusammenarbeit. Sie bilden die Basis unse-
res Betreuungskonzepts.

Es mag angesichts der Schwere der
Krankheit und deren Auswirkungen auf das
Leben der Betroffenen absurd klingen, trifft
aber den Kern am besten: Wir sehen in den
Klienten in erster Linie gesunde Kinder, Ju-
gendliche oder Erwachsene, die aufgrund
ihrer Einschrankungen auf eine hochspezi-
alisierte Betreuung, Pflege und medizini-
sche Versorgung angewiesen sind. Seit die
durchschnittliche Lebenserwartung von
DMD-Betroffenen 35 Jahre betrdgt, hat die
schulische und berufliche Férderung umso
mehr an Bedeutung gewonnen. Um ihnen
Erfolgserlebnisse zu ermoéglichen und sie
beim Entwickeln von lebensbejahenden Per-
spektiven zu unterstiitzen, orientieren wir
uns daher am Grundsatz «Foérdern durch
Fordern».

Das MEH verfiigt seit Mdrz 2007 tiber
die Pflegeheim-Anerkennung. Diese ist Aus-
druck unserer Professionalitdt im pflegeri-
schen und medizinischen Bereich. In unse-
rem Selbstverstindnis ist das MEH jedoch
weder eine Klinik noch ein Pflegeheim, son-
dern eine sonderpddagogische Institution,
welche aufgrund der Einschrankungen un-
serer Klienten im Alltag integriert den Stan-
dard einer Pflegeintensivstation erfiillen
muss.

Wir verstehen uns als Lebensbegleite-
rinnen und -begleiter im Sinne einer lang-
fristigen Betreuung und unterstiitzen die
Klientinnen und Klienten dabei, sich in ih-
rer Personlichkeit zu entwickeln und einen
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Weg zu finden, wie sie ihre krankheits- oder
behinderungsbedingten Defizite so weit wie
moglich kompensieren kénnen. Wir ermun-
tern und unterstiitzen bereits die Kinder,
am gesellschaftlichen Leben teilzunehmen:
Wir feiern Feste, fithren Partys durch und
unternehmen Ferienreisen, zum Beispiel
ans Jazzfestival Montreux, in die Toskana,
nach Wien, Hamburg oder Miinchen. Einen
grossen Stellenwert hat die Unterstiitzung
unserer Klienten bei der Austibung des Elek-
trorollstuhlhockeys, der einzig moglichen
Sportart, die DMD-Betroffene ausfithren
konnen und im MEH von vielen begeistert
betrieben wird. Es erméglicht ihnen die
Teilnahme an Wettkdmpfen, die Entwick-
lung von Teamgeist, das Kniipfen neuer
Kontakte und Reisen an Turniere ins In-
und Ausland.

Wie auch bei den oben erwédhnten Fe-
rienreisen sind dabei infrastrukturelle Be-
dingungen zu berticksichtigen, die im Ver-
gleich zu den Verhiltnissen im MEH deut-
lich schlechter sind. Zudem gilt es immer,
verschiedenste Hindernisse irgendwie ge-
meinsam mit dem Betreuungspersonal zu
iiberwinden. Letztlich sind dies alles erleb-
nispddagogische Erfahrungen, die unmit-
telbar in den Alltag transferiert werden und
daher von grosstem Wert sind — nicht nur
tur die Klienten, auch fiir das Betreuungs-

personal.

Neueste Forschungserkenntnisse

Studie zur Lebensqualitat

Die Untersuchungen, die mit 35 DMD-
Betroffenen des MEH durchgefithrt wurden,
zeigen, dass sie trotz ihrer fortgeschrittener
Muskelschwiache und der progressiv verlau-
fenden Erkrankung ihre Lebensqualitit als
hoch erleben. Sie sind der Auffassung, dass
ihre Probleme mit den Aktivitaten des tagli-
chen Lebens trotz der bedeutenden Ein-

schrankungen verhdltnismissig gering
sind. Mit Ausnahme der direkt mit dem Ver-
lust der Muskelkraft in Zusammenhang ste-
henden Lebensbereiche wird die Lebens-
qualitat vergleichbar mit denen der Refe-
renzgruppe bewertet (vgl. Kohler et al,,
2005; Original in Englisch).

Studie zu Magen-Darmbeschwerden

Mit zunehmender Lebenserwartung nimmt
die Haufigkeit von vielféltigen, zum Teil le-
bensgefdhrlichen Magen-Darmbeschwer-
den zu. Unter der Leitung von Prof. Dr. med.
Konrad E. Bloch wird zurzeit mit Einbezug
MEH-Klienten eine Studie
durchgefiihrt, die iiber die Zusammenhén-

zahlreicher

ge zwischen DMD und Magen-Darmproble-
men und Moglichkeiten der Fritherkennung
und Behandlung Aufschluss geben soll (vgl.
Bloch, 2010).

Gentherapie

In den letzten Jahren wurde intensiv nach
neuen Behandlungsmoglichkeiten fiir die
Duchenne-Muskeldystrophie gesucht. Ne-
ben verschiedenen Medikamenten wurde
vor allem die Entwicklung der Gen-Therapie
vorangetrieben, welche bereits einen viel-
versprechenden Erfolg zeigt. So wurde kiirz-
lich in einer renommierten Fachzeitschrift
iiber 12 Knaben berichtet, die mit Gen-The-
rapie (iber mehrere Wochen behandelt wur-
den. Bei den Behandelten konnte nicht nur
dokumentiert werden, dass wieder Dystro-
phin in der Muskulatur produziert wurde,
sondern sogar, dass die Knaben nach meh-
reren Monaten wieder iiber eine lingere Dis-
tanz gehen konnten. Diese Resultate sind
dusserst ermutigend und zeigen, dass die
Gen-Therapie sehr zukunftstrachtig ist (vgl.
Goermans et al., 2011).
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