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Spinobulbdire
Muskelatrophie
Typ Kennedy

(SBMA)

Die Erkrankung

Die spinobulbdre Muskelatrophie (Abklirzung SBMA) Typ Ken-
nedy ist eine erbliche neurogene (von den Nervenzellen ausge-
hende) Muskelerkrankung. Sie ist mit Muskelschwund im Er-
wachsenenalter verbunden und betrifft ausschlieBlich Manner.
Im Jahr 1968 wurde die SBMA erstmals von dem Neurologen
W.R. Kennedy beschrieben.

Das allmahliche Absterben der spinalen Vorderhornzellen fihrt
zu einem Abbau der motorischen Nerven, die fiir die Versor-
gung von Muskelfasern zustdndig sind, und somit auch zum Ab-
sterben der Muskelfasern. Dabei sind zunachst die kérpernahen
(proximalen) Bereiche, also Oberarme und Oberschenkel, von
der Muskelschwéche betroffen. Da neben den Vorderhornzellen
auch die Hirnnerven beteiligt sind, schlieRt der Muskelabbau
Kehlkopf-, Kau-, Zungen- und Gesichtsmuskeln mit ein. Die
Herz- und in der Regel auch die Atemmuskulatur sind nicht be-
troffen, so dass durch die SBMA selbst keine Einschrankung der
Lebenserwartung zu erwarten ist. Die Erkrankung schreitet je-
doch schleichend fort und ist bisher, wie die meisten Muskeler-
krankungen, noch nicht ursichlich therapierbar. Uber die Prog-
nose flr einzelne Patienten lassen sich nur ungenaue Aussagen
machen. Die Einschrankungen reichen von Problemen beim
Treppensteigen im hoheren Alter bis zu einer eingeschrankten
Bewegungsmoglichkeit mit Hilfebedarf.



Die Haufigkeit der SBMA liegt bei etwa einem Betroffenen pro
50.000 Méanner (Pravalenz ca. 20 x 10°%). Da die Symptome ge-
rade mit dem Auftreten der ersten Muskelbeschwerden oft
nicht dem Kennedy-Syndrom zugeordnet werden, ist mit einer
groBen Dunkelziffer zu rechnen.

Symptome

Die Muskelschwache wird meist zwischen dem 20. und 50.
Lebensjahr erstmals beobachtet. Die Betroffenen bemerken zu-
nachst meist eine Schwéache in den Beinen oder auch uncharak-
teristische Symptome wie Muskelschmerz oder vorzeitige Ermi-
dung, wobei Arzte die Probleme beim Gehen oft filschlich ande-
ren Ursachen, wie z.B. einer Arthrose, Unsportlichkeit, aber auch
,Simulantentum zuordnen.

Fast immer treten unwillkiirliche Muskelzuckungen (Faszikulatio-
nen), Krampfe (Krampi) in verschiedenen Muskeln (z.B. Waden,
Arme, Hande oder auch Bauchmuskulatur), unterschiedlich
starke Lahmungserscheinungen (Paresen) sowie Zittern (Tremor)
auf. Diese Symptome kénnen auch schon Jahre vor der eigentli-
chen Muskelschwache bemerkt werden. Auch hier sind meist die
korpernahen GliedmalRen sowie der Hals-Kopf-Bereich betroffen.

Als Folge der geschwachten Muskulatur der Zunge, des Kehlkop-
fes und des Kauapparates kdnnen im Verlauf der Erkrankung
Sprech- und Schluckstérungen auftreten. Dies kann zu einer na-
salen, verwaschenen Aussprache sowie zum Verschlucken von
Nahrung und Getrdnken in die Lunge flihren.

Bei manchen Betroffenen kann auch ein Stimmritzenkrampf
(Laryngospasmus) auftreten. Dabei kommt es im Wachzustand
oder auch im Schlaf zu einem Verschluss des Kehlkopfes, durch
den das Einatmen voriibergehend unmaoglich ist. Dieser Zustand
kann fir den Betroffenen sehr bedngstigend sein. Wichtig ist
es, in dieser Zeit nicht in Panik zu verfallen. Der Stimmritzen-
krampf sollte sich nach einer gewissen Zeit von selbst auflosen.
Versuchen Sie sich ruhig zu verhalten, nicht gewaltsam einzuat-
men, sondern in leicht vorniber gebeugter Position durch die
Nase leicht ,einzuschniffeln”

Bei ca. der Halfte der Betroffenen zeigt sich eine Abnahme der
Empfindlichkeit bis hin zu einem Taubheitsgefiihl (Storungen in



der Sensibilitat) oder ,Kribbeln” und ,Ameisenlaufen” (Paradsthe-
sien) insbesondere in kérperstammfernen (distalen) Regionen.

Die Reflexe sind in der Regel abgeschwacht oder kénnen sogar
ganz fehlen.

Ein sehr haufiges Symptom, das haufig vor dem Auftreten der
eigentlichen Muskelschwache auffillt, ist eine Brustdriisen-
schwellung oder sogar das Wachsen einer weiblichen Brust (Gy-
nakomastie).

Die Zeugungsfahigkeit kann bis zur Unfruchtbarkeit herabge-
setzt sein (Infertilitdt), moglich ist auch eine Impotenz. Im Ver-
lauf der SBMA kann sich aulRerdem eine Zuckerkrankheit (Dia-
betes mellitus) entwickeln.

In Einzelfdllen und in abgeschwachter Form soll auch bei
Frauen, die Tragerinnen dieser Erkrankung sind, ein Teil der
Symptome auftreten.

Ursache

Als genetische Ursache wurde im Jahr 1991 eine Erhéhung der
CAG-Basentriplett-Anzahl von normalerweise 11 bis 33 auf 40
bis 88 im Exon 1 des Androgenrezeptor-Gens auf dem X-Chro-
mosom des geschlechtsbestimmenden XY-Chromosomenpaars
festgestellt. Symptome wie Gyndkomastie und Probleme mit
der Zeugungsfahigkeit und der Potenz lassen sich durch einen
verdanderten und darum auf Testosteron nicht mehr so gut an-
sprechenden Androgenrezeptor erklaren, da auch bei anderen
genetischen Veranderungen des Androgenrezeptors dhnliche
Symptome auftreten. Warum diese Genveranderung (Mutation)
zum Untergang der Vorderhorn- und anderer Nervenzellen
fihrt, ist dagegen noch nicht vollstandig geklart. Derzeit geht
man davon aus, dass durch die Mutation ein verdndertes Gen-
produkt in den Zellen gebildet wird, welches zu Stérungen ver-
schiedener Funktionssysteme flihrt. Es wurde bereits festge-
stellt, dass der Androgenrezeptor fiir das Auswachsen von Tei-
len der Nervenzellen und fiir das Uberleben der Nervenzellen
im zentralen Nervensystem wichtig ist.



Diagnose

Nach der Erhebung der Krankengeschichte (Anamnese) lassen
sich bei einer klinischen Untersuchung einzelne der oben ge-
nannten Symptome feststellen. Im Blut werden erhdhte Labor-
werte der Kreatinkinase (CK-Wert) nachgewiesen (meist deut-
lich unter 1000, es kdnnen aber auch Werte bis 4000 auftreten).
Begleitend konnen dabei auch die Werte der GOT und LDH er-
hoht sein. Die Storung der Bewegungsnervenzellen kann mit-
hilfe eines EMGs (Elektromyogramm) gezeigt werden.

Eine Muskelbiopsie ist in der Regel nicht erforderlich, da sie in
der Regel nur Hinweise auf die Nervenzellstorung erbringt.

Bei entsprechendem Verdacht kann die Diagnose relativ leicht
durch eine genetische Untersuchung gestellt werden. Dadurch
|asst sich die SBMA einfach von anderen neuromuskuldren Er-
krankungen (z.B. einer ALS) unterscheiden. Flr den Betroffenen
ist dies von groRer Bedeutung, da die Prognose bei SBMA deut-
lich glinstiger ist als bei ALS.

Vererbung

Die SBMA wird X-chromosomal rezessiv vererbt, d.h. es erkran-
ken in aller Regel nur Méanner. Erkrankte Manner geben die feh-
lerhafte Erbinformation auf dem X-Chromosom in jedem Fall an
ihre Tochter weiter, die ihrerseits jedoch meist nicht erkranken
(Ubertragerinnen). Deren Kinder, die Enkelkinder der erkrank-
ten Manner, kdnnen in ca. der Halfte der Falle die fehlerhafte
Erbinformation erhalten. Somit betragt die Wahrscheinlichkeit,
dass die Enkelsdhne erkranken und die Enkeltochter die Erbin-
formation an ihre Kinder weitergeben, jeweils 50 Prozent.
Séhne von erkrankten Mannern sind im Bezug auf die bei ihren
Vatern festgestellte SBMA gesund. Die Kinder der S6hne sind in
keinem Fall Ubertréger oder erkranken selbst an SBMA.

Da eine genetisch bedingte Erkrankung in den Familien meist
viele Fragen aufwirft, ist eine genetische Beratung von Betroffe-
nen und/oder deren Angehorigen sinnvoll. Genetische Bera-
tungsstellen sind an die Neuromuskuldren Zentren der DGM an-
geschlossen.

Eine Liste erhalten Sie Uiber die Bundesgeschaftstelle der DGM.



Therapie

Eine ursachliche Therapie gibt es noch nicht, grundsatzlich wird je-
doch an solchen Therapien geforscht. Auch eine medikamentdse
Therapie steht derzeit nicht zur Verfligung.

Eine Studie mit mannlichen Hormonen (Androgenen) ergab zwar
eine leichte Verbesserung der Muskelkraft bei einem Teil der Behan-
delten. Ob dies aber eine spezifische Wirkung bei der SBMA oder
ein genereller Effekt von Androgenen ist, ist unklar. Dartiber hinaus
gibt es Einzelberichte lber Verschlechterungen nach Androgengabe.
Untersuchungen mit dem sog. Alpha-Reduktase-Hemmstoff Dutas-
terid, der die Wirkung von Testosteron im Korper verringert, waren
im Tierexperiment positiv und werden nun in einer Studie mit Be-
troffenen weiterverfolgt. Ergebnisse liegen noch nicht vor.

Eine Ausschopfung des moglichen Bewegungsspektrums im Alltag
und regelmaRige physiotherapeutische Behandlungen kénnen hel-
fen Folgestérungen zu verhindern und die Einschrankungen gering
zu halten. Dabei sollte Uberanstrengung generell vermieden wer-
den, da meist keine normale Muskelregeneration moglich ist.

Tipps fiir Betroffene, Empfehlungen — Was kdnnen Sie tun?
Machen Sie die Bewegungen und Ubungen, die lhnen gut tun.
Sie wissen am Besten, was lhnen gut tut und was Sie lieber las-
sen sollten. Probieren Sie Verschiedenes aus, aber erzwingen Sie
nichts und lassen Sie sich vor allem nichts aufzwéngen.

Die Reduzierung eines bestehenden oder sich entwickelnden
Ubergewichts durch eine langfristige Erndhrungsumstellung auf
cholesterinarme Vollwertkost ist in jedem Fall empfehlenswert.
Normalgewicht ist ,leichter” zu tragen und die Blutwerte verbes-
sern sich ebenfalls. Uber die Art Ihrer Erndhrungsumstellung soll-
ten Sie mit lhrem Arzt sprechen. Hungerkuren, aber auch ex-
treme MaRnahmen, wie z.B. Gewichtsabnahme durch Heilfasten,
sind zu vermeiden.

Falls die CK-Werte deutlich erhdht sind, sollten Sie ausreichend
kalorienfreie oder kalorienarme Getranke (Wasser, Saftschorlen,
Krautertees) zu sich nehmen, um lhre Nieren zu entlasten. Gegen
die oft schmerzhaften Krampfe hilft meist schon die Einnahme
von Magnesiumprdparaten. Symptome wie Zuckungen oder Zit-
tern sind medikamentds behandelbar. Allerdings muss angesichts
der moglichen Nebenwirkungen abgewogen werden, ob hier
eine Medikamenteneinnahme sinnvoll ist.



Soziale Betreuung

Neben den zunachst meist im Vordergrund stehenden medizini-
schen Fragen ergeben sich nach der Diagnosestellung und im Ver-
lauf der Erkrankung natiirlich auch verschiedenste Fragen zu psy-
chosozialen und sozialrechtlichen Themen. Dabei kénnen andere
Betroffene wie auch Fachpersonen eine gute Hilfe sein.

Die Diagnose einer unheilbaren Muskelerkrankung stellt die Be-
troffenen und ihre Angehorigen oft vor grolRe Probleme. Da es me-
dizinisch kaum Hilfe gibt, ist eine soziale Beratung und Betreuung
um so wichtiger. Nehmen Sie Kontakt zu der Sozialberatung der
DGM auf oder bitten Sie Ihren betreuenden Arzt darum, einen ers-
ten Kontakt herzustellen. Informieren Sie sich dort Gber die Mog-
lichkeiten, Hilfe fiir den Alltag zu bekommen.

Die Informationsangebote betreffen z.B. technische Hilfsmittel,
aber auch finanzielle und soziale Hilfen, RehamaBnahmen und
viele andere Themen, die mit der Muskelerkrankung zusammen-
hangen. Auch der Kontakt zu Selbsthilfegruppen Muskelkranker
kann lhnen vielleicht weiterhelfen. Sie werden dort auf Menschen
treffen, die ebenfalls muskelkrank sind oder muskelkranke Ange-
horige oder Bekannte haben. Dort kénnen Sie in ,geschitzter”
Umgebung mit Menschen sprechen, die gleiche oder dhnliche Pro-
bleme haben. Sie kdnnen Fragen stellen, die Ihnen wichtig sind
und von den Erfahrungen anderer (z.B. im Umgang mit Behorden
und Krankenkassen, RehamaRnahmen oder auch Urlaubsorten
etc.) profitieren. Vielleicht treffen Sie sich dort aber auch ,,nur” mit
netten Menschen, die lhnen zeigen, dass trotz solcher Erkrankun-
gen ein erfiilltes Leben moglich ist. In Ulm gibt es eine Selbsthilfe-
gruppe insbesondere fiir SBMA-Betroffene. Gerne stellt die DGM
den Kontakt zur Gruppe her.

Die DGM bietet behindertengerecht eingerichtete Wohnungen
zum Probewohnen an. Dort konnen Sie eine groRe Vielfalt ver-
schiedenster Hilfsmittel im taglichen Gebrauch ausprobieren und
auf ihre Tauglichkeit fiir Ihre eigenen Bedirfnisse testen.

Auf der Suche nach anderen ,Kennedys” konnen lhnen die Mus-
kelzentren der DGM, aber natirlich auch das Internet helfen (z.B.
www.dgm.org oder www.kennedysdisease.org)



DGM - Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e.V.

Wer wir sind und was wir wollen

Mit Gber 8600 Mitgliedern ist die DGM die groRte und alteste
Selbsthilfeorganisation fiir Menschen mit neuromuskuléren Er-
krankungen in Deutschland. Seit der Vereinsgriindung im Jahre
1965 sind ihre wichtigsten Anliegen, Forschung zu férdern, Be-
troffene und Angehdrige in ihrem Alltag mit einer Muskelerkran-
kung zu unterstltzen und ihre Interessen gesundheitspolitisch zu
vertreten. Weitere Ziele liegen in der Verwirklichung von Selbst-
bestimmung und Teilhabe von Menschen mit Muskelerkrankung
sowie in der Forderung ihrer Gesundheitskompetenz. In Deutsch-
land sind mehr als 100.000 Menschen von einer neuromuskula-
ren Erkrankung betroffen. Derzeit sind rund 800 verschiedene Er-
krankungen bekannt.

Was wir tun

Selbsthilfeférderung

Bundesweit engagieren sich tiber 300 Kontaktpersonen in den
ehrenamtlich gefiihrten Landesverbdnden und Diagnosegrup-
pen. Sie stehen Betroffenen flr Erfahrungsaustausch und Infor-
mationen zur Verfligung, leiten Selbsthilfegruppen und organisie-
ren zahlreiche Selbsthilfeveranstaltungen.

Sozial- und Hilfsmittelberatung

Das hauptamtliche Team der Bundesgeschéftsstelle berat zu den
vielfaltigen Fragen, die sich muskelkranken Menschen und ihren
Angehorigen stellen. Dies kdnnen zum Beispiel Fragen zur Bewal-
tigung der Erkrankung, zur Durchsetzung sozialrechtlicher An-
spriiche, zu Méglichkeiten der Rehabilitation, zu Hilfsmitteln und
zur Unterstltzung im Alltag sein. In den DGM-eigenen barriere-
freien Probewohnungen kénnen verschiedene bauliche und tech-
nische Speziallésungen ausprobiert werden.

Information und Aufkldrung

Muskelkranke, ihre Angehdérigen und Fachpersonen erhalten von
der DGM eine breite Auswahl an Merkblattern, Broschiiren und
Infomaterial zu den unterschiedlichen Erkrankungen, zu Behand-
lungs- und Unterstiitzungsmoglichkeiten. Zusatzlich stehen aktu-
elle Informationen auf der Website www.dgm.org und auch auf
dem DGM-Facebook-Account zum Download bereit.
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Forschung

Muskelerkrankungen sind in der Regel zu selten, als dass ihre Erfor-
schung fir die Pharmaindustrie interessant ware. Darum spielt die
Forschungsforderung fiir die DGM eine bedeutende Rolle: Sie ver-
gibt Forschungsgelder an ausgesuchte Projekte, verleiht For-
schungspreise an engagierte Wissenschaftler und arbeitet aktiv in
weltweiten sowie europaischen neuromuskularen Netzwerken mit.

Kooperation mit Neuromuskuldren Zentren

In den auf Initiative der DGM gegriindeten Neuromuskuladren
Zentren (NMZ) findet die fachgerechte Diagnose und Behandlung
neuromuskuldrer Erkrankungen statt. AuRerdem werden hier
Forschungsarbeiten umgesetzt. Die Qualitdt der NMZ wird regel-
maRig von der DGM (Uberpriift und durch ein Giitesiegel ausge-
zeichnet.

Politische Vertretung

Die DGM setzt sich sowohl regional als auch bundesweit fir die
Gleichstellung und Inklusion muskelkranker Menschen ein und
stellt sicher, dass ihre Anliegen in allen relevanten Gremien ver-
treten werden.

Warum wir Sie brauchen

Die DGM unterstitzt Menschen mit neuromuskuldren Erkran-
kungen durch die Bereitstellung eines vielfaltigen Angebots. Der
Erhalt und die Weiterentwicklung dieser Arbeit kosten Geld. Die
DGM ist ausdriicklich als sehr férderungswiirdig anerkannt, wird
aber nicht durch 6ffentliche Gelder unterstiitzt. Die Finanzierung
gelingt vornehmlich Gber Spenden und Mitgliedsbeitrage sowie
Uber Erbschaften und Vermachtnisse. Fir einzelne Veranstaltun-
gen und Projekte stehen zudem Zuschussmittel beispielsweise
von Krankenkassen zur Verfligung.

Um ihre Ziele verwirklichen zu kdnnen, ist die DGM deshalb auf
lhre finanzielle Unterstiitzung und tatkraftige ehrenamtliche Mit-
arbeit angewiesen.



DGM - Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e.V.

Ja, ich will die DGM unterstiitzen!
O Ich spende einen einmaligen Betrag von €.

O Ich erklare meinen Beitritt als Mitglied der
Deutschen Gesellschaft fiir Muskelkranke e.V.

O Ich bin Betroffene(r) O Junge-Leute-Bonus
O Ich bin Angehérige(r) Im Alter von 16 bis einschlieflich 25 Jahren
O Ich bin Forderer reduziert sich der Mitgliedsbeitrag auf 25,- €.

Der jéhrliche Mindestbeitrag betrdgt 50,- €.

O Korperschaft (Unternehmen, Verein)
Der jéhrliche Mindestbeitrag betrégt 200,- €.

O Zum Mitgliedsbeitrag mochte ich gerne einen
jahrlichen Zusatzbeitrag von ,- € leisten.

Name, Vorname

Geburtsdatum

StraRe, Hausnummer

PLZ, Wohnort / Firmensitz

Telefon E-Mail

Kurzdiagnose (fuir Beratungszwecke)

Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e.V.

Ich bezahle per Glauber-ldentNr.: DE10ZZZ00000041596

O Lastschrift * Mandatsreferenz (wird separat mitgeteilt)
B Bank fiir Sozialwirtschaft Karlsruhe
O Uberweisung IBAN: DE38 6602 0500 0007 7722 00

BIC: BFSWDE33KRL

SEPA-Lastschriftmandat

Ich erméchtige die Deutsche Gesellschaft fir Muskelkranke e.V., Zahlungen von meinem Konto mittels
Lastschrift einzuziehen. Zugleich weise ich mein Kreditinstitut an, die von der Deutschen Gesellschaft
fur Muskelkranke e.V. auf mein Konto gezogenen Lastschriften einzulésen.

Hinweis: Ich kann innerhalb von acht Wochen, beginnend mit dem Belastungsdatum, die Erstattung des
belasteten Betrages verlangen. Es gelten die mit meinem Kreditinstitut vereinbarten Bedingungen.
Hinweis zum Datenschutz: lhre Daten werden gespeichert. Sie werden ausschlieRlich fir satzungs-
gemaRe Zwecke verwendet und nicht an Dritte weitergegeben. Der Nutzung Ihrer Daten kénnen Sie
jederzeit per E-Mail widersprechen. Mehr zum Datenschutz finden Sie unter www.dgm.org/
datenschutzerklaerung.

IBAN
Kreditinstitut BIC
Datum Unterschrift

* Sie helfen uns, Verwaltungskosten zu sparen, wenn Sie den Lastschrifteinzug wahlen.
Damit kommt ein noch héherer Anteil der Mittel direkt den Muskelkranken zugute.



Werden auch Sie Mitglied bei der DGM!

Helfen Sie mit lhrer Spende
und lhrem Engagement.

Vielen Dank!

Dr. Rolf Janiak, Arnstein
Stand: 08/2019
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