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Morbus Pompe
(Glykogenspeichererkrankung Typ Il)

McArdle-Erkrankung

(Glykogenspeichererkrankung Typ V)

Allgemeines

Glykogenosen sind eine Gruppe angeborener Stoffwechsel-
erkrankungen, die zu einem gestérten Abbau und damit zu
einer krankhaften Speicherung des Glykogens in verschiede-
nen Organen flihren. Betroffen sind davon vor allem die
Muskulatur, das Herz und die Leber. Bei bestimmten Formen
zeigen sich auch Symptome an der Haut und am Zentralner-
vensystem sowie im Blut in Form einer chronischen Hamo-
lyse (Zerfall der roten Blutkdrperchen).

Glykogen ist ein Makromolekul, welches aus vielen Glukose
(Zucker-) Molekilen besteht. In verschiedenen Zellen, z.B. in
der Muskulatur, im Herzen oder auch in der Leber kann
durch den Glykogenaufbau wie in einem Wasserspeicher-
kraftwerk tGberflissige Energie gespeichert und bei plotzli-
chem Energiebedarf durch den Abbau des Glykogens wieder
bereit gestellt werden. Reguliert wird der Auf- bzw. Abbau
des Glykogens iber ein komplexes, fein abgestimmtes En-
zymsystem in den Zellen.



Stérungen bei der Bildung jedes einzelnen dieser Enzyme
fliihren jeweils zu einem der verschiedenen Glykogenose-
Krankheitsbilder. Nur bei einer Erkrankung ist die Glykogen-
bildung betroffen, in der Regel handelt es sich um Stérungen
des Glykogenabbaus.

Inhalt dieser Broschiire sollen die zwei haufigsten muskula-
ren Formen sein: der Morbus Pompe (Glykogenspeicherer-
krankung Typ Il, Saurer-Maltase Mangel, englisch Glycogen
Storage Disease — (GSD) — type 2, Acid Maltase Deficiency)
und die McArdle Erkrankung (Glykogenspeichererkrankung
Typ V, Phosphorylase-Mangel, Phosphorylase deficiency).

Morbus Pompe

Namensgebend fir diese Erkrankung war der niederlandische
Pathologe Pompe, der 1932 die krankheitsbedingten Auffallig-
keiten erstmals beschrieben hat. 1963 konnte das Enzym, die
saure alpha-Glukosidase, beschrieben und dessen Fehlen als
Ursache fur die Erkrankung verantwortlich gemacht werden.

Ursache

Der Morbus Pompe (alpha-Glukosidase-Mangel) ist eine an-
geborene, autosomal rezessiv vererbte, sog. lysosomale
Speichererkrankung. Lysosomen sind kleinste Zellbestand-
teile, in denen bestimmte Stoffe (wie Glykogen = Speicher-
form von Zucker) gespeichert und abgebaut werden. Zum
Abbau des gespeicherten Glykogens ist unter anderem das
Enzym alpha-Glukosidase notwendig. Genetische Verande-
rungen (Mutationen) im Gen der sauren alpha-Glukosidase
flhren zu einer verringerten Bildung oder Aktivitdt des En-
zyms und damit zu einem gestorten Abbau des Glykogens in
den Lysosomen. Die libermaRige Speicherung des Glykogens
flhrt dann zu Funktionsstérungen in mehreren Organen, ins-
besondere in der Muskulatur und dem Herzen.



Erkrankungsbeginn

Die Erkrankung wird in eine infantile Form mit Erkrankungs-
beginn im Sduglingsalter und einen Typ mit Erkrankungsbe-
ginn in der Jugend oder im Erwachsenenalter eingeteilt. Der
Beginn des Auftretens der Symptome, die Symptomatik an
sich und der Verlauf der Erkrankung sind duRerst variabel
und flieBend. Ein Erkrankungsbeginn im Neugeborenenalter,
in den ersten Lebenswochen, ist ebenso moglich wie im Er-
wachsenenalter. Eine schwerste Muskelschwache, Atem-
und Herzfunktionsstérung (Kardiomyopathie) kann sich
schon kurz nach der Geburt einstellen, aber es kann auch
sein, dass nur eine verminderte Ausdauer bei sportlichen Be-
lastungen oder eine Haltungsschwache Symptome der Er-
krankung sind. Diagnostisch entscheidend ist die Bestim-
mung der Enzymaktivitat der sauren alpha-Glukosidase im
Muskel, in Leukozyten oder in Fibroblasten.
Enzymaktivitaten tUber 50% des Normalen gehen nicht mit
Symptomen einher. Neurerdings kann mittels eines sog. Tro-
ckenbluttests einfach und sicher der Enzymmangel im Blut
getestet werden. Ein zweiter Test zur endglltigen Bestati-
gung der Diagnose ist aber dann noch notwendig.

Haufigkeit

Bedingt durch die sehr grofRe klinische Bandbreite der Symp-
tome sind genaue Angaben zur Anzahl der Betroffenen nicht
zu treffen und nur Schatzungen lber die Haufigkeit der Er-
krankung in der Bevolkerung moglich. Darliber hinaus wer-
den auch unterschiedliche Haufigkeiten in den verschiede-
nen ethnischen Gruppen festgestellt. Weltweit geht man von
einer Haufigkeit von ca. 1 auf 40.000 bis 1 auf 300.000 Le-
bendgeburten aus. In Mitteleuropa schatzt man die Haufig-
keit auf ca. 1:100.000. Das bedeutet, dass man in Deutsch-
land von einer Anzahl von ca. 800 Betroffenen ausgeht, die
aber nur zu einem kleineren Teil so schwer betroffen sind,
dass sie aufféllige Symptome haben. Die Anzahl der diagnos-
tizierten Betroffenen in Deutschland betragt ca. 250.



Symptome

Die klinischen Symptome wie auch der Erkrankungsbeginn
und Verlauf des Morbus Pompe kénnen sehr unterschiedlich
sein.

Bei der Form mit Beginn im Sduglingsalter fallen vor allem
eine ausgepragte Muskelschwache und Muskelhypotonie,
eine Trinkschwéache oder Schluckstorung sowie eine Vergro-
Rerung der Zunge (Makroglossie) und der Leber (Hepatome-
galie) auf. Im weiteren Verlauf fihrt die Glykogeneinlagerung
im Herzmuskel zu einer oft massiven VergroRerung des Her-
zens. In einigen Fallen kdnnen auch eine Herzschwache oder
Herzrhythmusstorungen erste Symptome sein. Bei anderen
betroffenen Kindern geben Atemstorungen Anlass einen Arzt
aufzusuchen. Unspezifische Symptome der Erkrankung kén-
nen auch vermehrtes Schwitzen, Stérungen der Magen-Darm-
Funktion und kérperliche und geistige Entwicklungsstérungen
sein. Zum Teil werden auch Stérungen der Innenohrfunktion
festgestellt.

Treten die Symptome erst im Jugendlichen- oder Erwachse-
nenalter auf, werden haufig Schwierigkeiten beim Sport oder
Treppensteigen, beim Aufstehen aus dem Sitzen oder Liegen
oder auch nur eine leichte Erschopfbarkeit und haufige Mus-
kelkrampfe berichtet. Gerade Erwachsene erinnern sich
rickblickend auf die Kindheit an fehlende Schnelligkeit und
Ausdauer, hdufige Stiirze oder ein auffalliges Gangbild. Im
Verlauf der Erkrankung stehen dann eine Unsicherheit und
Schwaéche der kérperstammnahen (proximalen und axialen)
Bein- und Riickenmuskulatur im Vordergrund, sodass Geh-
hilfen oder spater ein Rollstuhl benotigt werden. In der Regel
sind insbesondere die so genannten Hiftadduktoren und Ge-
saBmuskeln betroffen (sog. Trendelenburgsches Gangbild
mit Huftschaukeln), wohingegen die Unterschenkelmuskula-
tur nur gering beteiligt ist. Die Atemmuskelschwéche fihrt
bei ca. einem Drittel der Betroffenen zur Notwendigkeit ei-
ner intermittierenden oder auch permanenten Beatmung.
Dies kann sich unabhéngig vom Schweregrad der Schwache
der Extremitatenmuskulatur entwickeln.



Vererbung

Der Gendefekt bei der Glykogenose Typ Il liegt auf dem lan-
gen Arm des Chromosom 17 (17g21) und wird autosomal re-
zessiv vererbt. Was bedeutet das? Jeder Mensch besitzt 23
Chromsomenpaare, von denen je ein Chromosom von der
Mutter und eines vom Vater stammt. Die Chromosomen
werden durch die lange, mehrfach gewundene Kette der
Desoxyribonukleinsdure (DNA) gebildet.

Bei einer autosomal rezessiven Vererbung entwickelt sich die
Erkrankung in der Regel nur dann, wenn beide Elternteile auf
dem entsprechenden Chromosom den Gendefekt zeigen
und von beiden Elternteilen dieses geschadigte Gen weiter-
geben wird. Wenn beide Eltern den Gendefekt in sich tragen,
passiert dies statistisch gesehen nur in 25% der Fille.

Wenn nur von einem Elternteil das fehlerhafte Gen vererbt
wird, besteht zwar eine Ubertrigereigenschaft, aber die Er-
krankungssymptome entwickeln sich nur duBerst selten. In
der Regel ist diese Person nicht betroffen und zeigt keine
Krankheitssymptome. Bei der Frage nach ebenfalls betroffe-
nen Familienangehorigen findet sich in der Regel keine wei-
tere erkrankte Person. Auch ist das Risiko fiir eine Erkrankung
der eigenen Kinder nicht wesentlich erhoht gegeniber an-
sonsten gesunden Menschen.

Bei der genetischen Untersuchung werden inzwischen tiber 400
unterschiedliche Mutationen beschrieben, von denen manche
recht haufig sind, andere bisher nur vereinzelt auftreten.

Diagnostik

Vor jeder Untersuchung wird der erfahrene Arzt eine aus-
flhrliche Befragung zur Krankengeschichte (Anamnese)
durchfiihren. Dabei wird er zunachst nach Art, Lokalisation
und zeitlichem Beginn der Symptome sowie der Schnelligkeit
ihrer Entwicklung fragen. Bedeutend ist auch die mogliche
Abhangigkeit von der Tageszeit, korperlicher Belastung und
der Erndhrung.



Dann wird zunachst eine klinische Untersuchung durchge-
fahrt. Dazu zahlen u.a. die Testung der Muskelreflexe mit dem
Reflexhammer und die Muskelkraftmessung.

Daran anschlieBend sollte eine Bestimmung des Kreatinki-
nase-(CK) Wertes im Blut vorgenommen werden. Dieses En-
zym ist bei Schadigungen der Muskulatur erhdht, so auch bei
der Pompe-Erkrankung. Auch die Enzyme Aspartatamino-
transferase (AST), Alaninaminotransferase (ALT) und Laktat-
dehydrogenase (LDH) kénnen durch ihr Vorkommen im Mus-
kel erh6ht sein. Bei schweren Formen kdnnen CK-Werte von
bis zu mehreren Hundert gemessen werden. Bei einem Krank-
heitsbeginn erst im Erwachsenenalter kénnen die Werte auch
im Normbereich sein.

So genannte elektrophysiologische Untersuchungen der Mus-
keln und oder der Nerven werden ebenfalls hdufig durchge-
fahrt. Bei einer Elektromyographie (EMG) wird mittels diinner
Nadeln die elektrische Aktivitat der Muskeln Gberprift und
aufgezeichnet. Durch die unterschiedlichen Reaktionen der
Muskulatur in Ruhe bzw. bei Anspannung kann der untersu-
chende Arzt recht gut eine Unterscheidung zwischen einer
Schadigung der Muskeln oder der Nerven treffen.

Diese Untersuchung ist etwas schmerzhaft, daher versucht
man bei Kindern weitgehend darauf zu verzichten. Dies ist je-
doch nicht immer moglich. Die Befunde sind bei Patienten mit
M. Pompe in der Gberwiegenden Mehrzahl der Fdlle patholo-
gisch (krankhaft). Sie sind aber unspezifisch, da diese Auffal-
ligkeiten auch bei anderen Muskelerkrankungen auftreten.

Eine aussagekraftige aber heute eher seltener angewandte
Untersuchung bei dem Verdacht auf einen Morbus Pompe
bleibt die Muskelbiopsie. Die Entnahme eines kleinen Mus-
kelgewebestiickes (Muskelbiopsie) stellt eine eingreifende
(invasive) MaRnahme dar und wird daher erst nach Ausschop-
fung der anderen, weniger eingreifenden Untersuchungsme-
thoden eingesetzt. Bei Jugendlichen und Erwachsenen kann
der Eingriff in ortlicher Betdubung durchgefiihrt werden. Bei
Kindern ist in der Regel eine Vollnarkose notig. Es wird ein Ge-
webestlick von ca. 0,5 x 2,5 cm GroRe entnommen und nach



speziellen Farbungen im Mikroskop angesehen. Die Biopsie
sollte nur in einem erfahrenen Zentrum enthnommen werden,
damit das Gewebestiick aus der richtigen Entnahmestelle
gewonnen, das Material richtig fixiert und transportiert wird
sowie durch einen erfahrenen Arzt (Neurologe oder Neuro-
pathologe mit besonderen Kenntnissen bei dieser Untersu-
chung) beurteilt wird, Die Proben von Betroffenen mit einem
Morbus Pompe zeigen eine Glykogenspeicherung in den Ly-
sosomen der Muskelzellen mit dem Bild der so genannten Va-
kuolen. Die Auspragung dieser Vakuolen steht in der Regel im
Zusammenhang mit der Schwere der Erkrankung. Bei der
Neugeborenenform finden sich in fast allen Muskelzellen gly-
kogenhaltige Vakuolen. Bei nur schwach betroffenen Erwach-
senen zeigen sich nur geringfligige Veranderungen bis hin zu
nahezu unauffalligen Befunden bei Proben aus klinisch nicht
betroffenen Muskeln. Daher kann bei erwachsenen Patienten
durch eine unauffallige Muskelbiopsie die Diagnose nicht aus-
geschlossen werden. Darliber hinaus ist zu beachten, dass ein
erhohter Glykogengehalt der Zellen auch bei anderen Erkran-
kungen auftreten kann und somit kein eindeutiges Kriterium
darstellt.

Die aussagekraftigste Untersuchung, insbesondere fir die
Prognose der Erkrankung, stellt - bis auf wenige Ausnahmen
- die Bestimmung der Enzymrestaktivitat der sauren alpha-
Glukosidase dar. Bei der klassisch schwersten, der infantilen
Form, misst man im Allgemeinen Werte kleiner als 1% der
normalen Aktivitat, bei der kindlichen Form Werte zwischen
1 und 10% und bei der Erwachsenenform Werte zwischen 10
und 40%. Diese Bestimmung erfolgt am sinnvollsten aus den
Lymphozyten, Fibroblasten oder der Skelettmuskulatur. Fibro-
blasten kann man durch die Entnahme einer Hautbiopsie
gewinnen, die weniger belastend fiir die Betroffenen, jedoch
etwas zeitaufwendiger in der Aufarbeitung ist. Als Screening-
Methode kann eine sog. Trockenblutanalyse der Enzymaktivi-
tat erfolgen, deren Resultat aber durch eine 2. Methode lber-
prift werden muss.
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Letztendlich muss die genetische Untersuchungen zur Diag-
nosebestatigung erfolgen. Dabei werden die Verdanderungen
(Mutationen) im Gen der sauren alpha-Glukosidase nachge-
wiesen. Derzeit sind Gber 300 verschiedene Mutationen be-
kannt. Inzwischen weill man, dass bestimmte genetische
Veranderungen (z.B. IVS1-13T>G) zu milden Verldufen fih-
ren, andere verursachen schwere Verlaufsformen der Erkran-
kung. Ebenfalls bekannt ist, dass sich in den meisten Fallen
auf den beiden Chromsomen eines Betroffenen unterschied-
liche Mutationen zeigen.

In der Betreuung von Patienten mit Morbus Pompe sind -
neben den Untersuchungen zur Bestdtigung der Diagnose -
weitere Untersuchungen von grofRer Bedeutung, die den
Schweregrad der Beteiligung der Herzmuskulatur und der
Einschrankungen der Atemfunktion im Verlauf der Erkran-
kung erfassen.

Die kardiologischen Untersuchungsmethoden sind die Elek-
trokardiographie (EKG) und vor allem die Ultraschalluntersu-
chung des Herzens, um Stérungen des Herzrhythmus und
Verdickungen der Herzwand sowie eine Schwache der Herz-
kontraktion zu erkennen.

Zur Untersuchung der Atemfunktion ist es auf Grund der
ausgepragten Schwache des Zwerchfells nétig, die Messung
der Lungenfunktion (Spirometrie) im Sitzen und im Liegen
durchzufiihren. Darlber hinaus kann es zur Klarung der Not-
wendigkeit einer nichtinvasiven Beatmung hilfreich sein,
noch weiterfiihrende Untersuchungen, wie z.B. eine Poly-
somnographie (Schlaflaboruntersuchung) durchzufihren.

Vorgeburtliche (pranatale) Diagnostik

Bei eigener Betroffenheit bzw. dem Vorkommen des Morbus
Pompe in der Familie und schon bestehender Schwanger-
schaft stellt sich fiir viele werdende Eltern die Frage, ob das
sich entwickelnde Kind ebenfalls an der Erkrankung leiden
wird. Eine vorgeburtliche (pranatale) Diagnostik kann Klar-



11

heit bringen. Dabei wird eine Chorionzottenbiopsie in der
10.-12. Schwangerschaftswoche trotz des etwas erhéhten Ri-
sikos einer Fehlgeburt der Amniozentese vorgezogen, da das
Ergebnis schneller verfligbar ist. In solchen Fallen ist eine hu-
mangenetische Beratung im Vorfeld unbedingt notwendig.

Eine Adressliste kompetenter Stellen kénnen Sie Uber die
Bundesgeschiftsstelle der DGM oder auch im Internet unter
www.dgm.org erhalten.

Therapie

Bis Anfang des Jahres 2006 stand, abgesehen von symptoma-
tischen MalRnahmen wie Physiotherapie, Beatmung und der
medikamentdsen Behandlung der Herzschwache wie bei
Herzerkrankungen anderer Ursache, keine Therapie zur Ver-
fligung. Ziel unterschiedlicher Forschungsgruppen war es
aber schon lange, durch die Zufuhr des fehlenden Enzyms die
Krankheitssymptome zu bessern. Nach umfangreichen For-
schungsbemiihungen konnte in den letzten Jahren bei schwer
betroffenen Kindern die Effektivitdt einer Enzymersatzthera-
pie auf der Basis gentechnologisch hergestellter alpha-Gluko-
sidase gezeigt werden. Durch die Behandlung kann insbeson-
dere die Herzfunktion sowie auch die korperliche
Entwicklung der Kinder deutlich gebessert werden.

2006 erfolgte von der européischen Zulassungsbehorde fiir
das Praparat Myozyme® die Genehmigung flr die langfristige
Anwendung bei einem gesicherten Morbus Pompe. Die Lang-
zeitbehandlungen von Kindern und Erwachsenen zeigen eine
anhaltende Stabilisierung und Besserung der Gesamtmuskel-
kraft und Lungenfunktion bei ca. 2/3 der Patienten. Je frither
die Therapie beginnt, desto besser scheinen die Erfolgsaus-
sichten zu sein.

Insgesamt ist die Behandlung zeitlich und organisatorisch auf-
wandig und lebenslang notwendig. Das fehlende Enzym wird
durch eine regelmaRig alle 2 Wochen stattfindende mehr-
stiindige Infusion zugefiihrt. Da im Verlauf der Therapie ins-
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besondere allergische Reaktionen auftreten kdnnen, sollte
dies in einer fachlich und personell darauf eingestellten Praxis
bzw. Klinik erfolgen. Die symptomatischen MaRhahmen wie
Krankengymnastik, Atemtherapie, Hilfsmittelversorgung etc.
sollten regelmaRig zusatzlich erfolgen.

Soziale Betreuung

Neben den zundchst meist im Vordergrund stehenden me-
dizinischen Fragen ergeben sich nach der Diagnosestellung
und im Verlauf der Erkrankung natiirlich auch verschiedenste
Fragen zu psychosozialen und sozialrechtlichen Themen. Da-
bei kdnnen andere Betroffene wie auch Fachpersonen eine
gute Hilfe sein.

Informationen im Internet
www.dgm.org
www.glykogenose.de
www.morbus-pompe.de
www.pompe-portal.de
www.worldpompe.org
www.morbus-pompe.eu
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McArdle Erkrankung

Benannt wurde die Glykogenose Typ V nach dem englischen
Kinderarzt Brian McArdle, der 1951 erstmalig die Erkrankung
beschrieb. 1959 konnte als Ursache der Mangel des Enzyms
Myophosphorylase in der Muskulatur gefunden werden.

Ursache

Die McArdle Erkrankung (Myophosphorylase-Mangel) ist wie
M. Pompe eine angeborene, autosomal rezessiv vererbte Er-
krankung. Die genetische Veranderung (Mutation) im Gen der
Myophosphorylase fiihrt zu einer Abbaustérung des Glyko-
gens in der Muskulatur und damit zu Stérungen der Energie-
bereitstellung in der Muskulatur bei korperlichen Belastun-
gen. Andere eng verwandte Enzyme der Myophosphorylase
steuern den Abbau des Glykogens in der Leber oder auch im
Gehirn. Die Gene fiir diese so genannten Isoenzyme liegen je-
doch auf anderen Chromosomen und sind bei der McArdle-
Erkrankung nicht gestort.

Erkrankungsbeginn

Die ersten Symptome werden meist im Kindes- oder jungen
Erwachsenenalter berichtet. Nur in dulRerst seltenen Einzel-
fallen scheint sich die Erkrankung mit sehr schwerem Verlauf
im Neugeborenenalter oder im spaten Erwachsenenalter mit
sehr milden Symptomen zu zeigen.

Haufigkeit

Da es keine genauen epidemiologischen Untersuchungen zur
McArdle Erkrankung gibt, wird deren Haufigkeit nur geschatzt.
Man geht von 1 Betroffenen pro 300.000 Menschen aus. Das
bedeutet, dass man in Deutschland mit ca. 300 Erkrankten
rechnet.
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Symptome

Zu den charakteristischen Beschwerden zdhlen voriberge-
hende, durch korperliche Belastung ausgeloste Muskel-
schmerzen, Muskelkrampfe und -steifigkeit sowie Muskel-
schwdche. Der Schweregrad der Symptome kann bei den
Betroffenen sehr unterschiedlich sein. In schweren Fallen kon-
nen die Schmerzen auch Uber Tage anhalten. Bei ca. der Hélfte
der Betroffenen kann es zur anfallsartigen Ausscheidung von
rotem Muskelfarbstoff im Urin kommen (Myoglobinurie), was
in Extremfallen schwere Nierenfunktionsstérungen auslosen
kann. Ebenfalls bei ca. 50% der Patienten kann ein sog. ,se-
cond wind“- Phanomen beobachtet werden. Die Betroffenen
spiren eine Linderung der Beschwerden nach kurzer Pause
und einer Reduzierung der Belastung. Das Herz ist in aller Re-
gel nicht betroffen. Nach langjahrigem Krankheitsverlauf kann
sich eine dauerhafte Muskelschwache in Folge der Schadigung
und des Umbaus der Muskulatur entwickeln.

Vererbung

Der Gendefekt liegt auf dem langen Arm von Chromosom 11
(llgI3) und wird autosomal rezessiv vererbt (siehe auch Ver-
erbung M. Pompe). Es sind inzwischen tber 70 unterschied-
liche Mutationen beschrieben worden.

Diagnostik

Die ausfiihrliche Befragung zur Krankengeschichte und den
Symptomen kann vielfach schon den Weg weisen. Die typi-
sche Konstellation von Muskelschmerz wahrend oder nach
Belastung oder auch das schon beschriebene ,second-
wind“- Phanomen treten jedoch nicht immer auf. Auch bei
der klinischen Untersuchung sind haufig keine Auffalligkeiten
festzustellen. In der Laborunteruntersuchung ist der CK-Wert
(Enzym, welches bei Muskelerkrankungen vermehrt im Blut
zu finden ist) meistens erhoht. Das EMG (Elektromyogramm:
Uberpriifung und Aufzeichnung der elektrischen Aktivitit
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der Muskeln) ist meistens unauffallig. Typischerweise zeigt
sich aber bei der Durchfiihrung eines Belastungs-Ischdamie-
Tests ein fehlender Anstieg der Laktatwerte im Blut. Diagnos-
tisch entscheidend ist die Genanalyse und ggf. die Muskel-
biopsie. Dazu wird, in der Regel in lokaler Betaubung, ein
Gewebestiick von ca. 0,5 x 2,5 cm GroRe enthommen und
nach speziellen Farbungen im Mikroskop angesehen. Bei Be-
troffenen mit einer McArdle Erkrankung zeigt sich bei der
Phosphorylase-Reaktion eine fehlende Anfarbung des En-
zyms. Heute sollte bei eindeutiger Klinik eine primare gene-
tische Diagnostik durchgefiihrt werden.

Wenn in der Familie der zu Grunde liegende Gendefekt be-
kannt ist, kann auch eine prénatale Diagnostik durchgefiihrt
werden. Dies wird jedoch nur in wenigen Labors angeboten.

Therapie

Bei der McArdle Erkrankung steht bisher keine ursachliche
Therapie zur Verfligung. Orientiert an den Symptomen kann
bei dauerhaften Schwachen der Muskulatur Physiotherapie
sinnvoll sein. Bei orthopadischen Folgestérungen, wie Ge-
lenkkontrakturen (dauerhaften Fehlstellungen von Gelen-
ken), kdnnen gelegentlich auch operative MaRnahmen not-
wendig werden.

Im Vordergrund steht jedoch der Versuch der diatetischen
Beeinflussung durch gezielte Zufuhr von Glukose oder Fruk-
tose kurz vor oder wahrend kdrperlicher Belastungen. Durch
eine sog. ketogene Diat in Kombination mit individuell ange-
passtem aerobem Training kann eine Verbesserung der
Symptomatik und Steigerung der Leistungsfahigkeit erreicht
werden.
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Soziale Betreuung

Neben den zundchst meist im Vordergrund stehenden me-
dizinischen Fragen ergeben sich nach der Diagnosestellung
und im Verlauf der Erkrankung natirlich auch bei Patienten
mit McArdle Erkrankung verschiedenste Fragen zu psycho-
sozialen und sozialrechtlichen Themen. Dabei kénnen an-
dere Betroffene wie auch Fachpersonen eine gute Hilfe sein.

Werden auch Sie Mitglied bei der DGM!

Helfen Sie mit lhrer Spende
und lhrem Engagement.

Vielen Dank!
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Wer wir sind und was wir wollen

Mit Gber 8400 Mitgliedern ist die DGM die grofSte und alteste
Selbsthilfeorganisation fir Menschen mit neuromuskularen
Erkrankungen in Deutschland. Seit der Vereinsgrindung im
Jahre 1965 sind ihre wichtigsten Anliegen, Forschung zu for-
dern, Betroffene und Angehorige in ihrem Alltag mit einer
Muskelerkrankung zu unterstitzen und ihre Interessen ge-
sundheitspolitisch zu vertreten. Weitere Ziele liegen in der
Verwirklichung von Selbstbestimmung und Teilhabe von Men-
schen mit Muskelerkrankung sowie in der Forderung ihrer Ge-
sundheitskompetenz. In Deutschland sind mehr als 100.000
Menschen von einer neuromuskuldren Erkrankung betroffen.
Derzeit sind rund 800 verschiedene Erkrankungen bekannt.

Was wir tun

Selbsthilfeférderung

Bundesweit engagieren sich tiber 300 Kontaktpersonen in den
ehrenamtlich gefiihrten Landesverbanden und Diagnosegrup-
pen. Sie stehen Betroffenen fiir Erfahrungsaustausch und In-
formationen zur Verfligung, leiten Selbsthilfegruppen und or-
ganisieren zahlreiche Selbsthilfeveranstaltungen.

Sozial- und Hilfsmittelberatung

Das hauptamtliche Team der Bundesgeschaftsstelle berat zu
den vielfaltigen Fragen, die sich muskelkranken Menschen und
ihren Angehorigen stellen. Dies kdnnen zum Beispiel Fragen
zur Bewiltigung der Erkrankung, zur Durchsetzung sozialrecht-
licher Anspriiche, zu Moglichkeiten der Rehabilitation, zu Hilfs-
mitteln und zur Unterstitzung im Alltag sein. In den DGM-ei-
genen barrierefreien Probewohnungen kdnnen verschiedene
bauliche und technische Speziallésungen ausprobiert werden.

Information und Aufkldrung

Muskelkranke, ihre Angehorigen und Fachpersonen erhalten
von der DGM eine breite Auswahl an Merkblattern, Broschiren
und Infomaterial zu den unterschiedlichen Erkrankungen, zu Be-
handlungs- und Unterstitzungsmoglichkeiten. Zusatzlich ste-
hen aktuelle 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
Erforschung fiir die Pharmaindustrie interessant ware. Darum
spielt die Forschungsférderung fir die DGM eine bedeutende
Rolle: Sie vergibt Forschungsgelder an ausgesuchte Projekte,
verleiht Forschungspreise an engagierte Wissenschaftler und
arbeitet aktiv in weitweiten sowie europaischen neuromusku-
laren Netzwerken mit.

Kooperation mit Neuromuskuldren Zentren

In den auf Initiative der DGM gegriindeten Neuromuskularen
Zentren (NMZ) findet die fachgerechte Diagnose und Behand-
lung neuromuskularer Erkrankungen statt. Auerdem werden
hier Forschungsarbeiten umgesetzt. Die Qualitat der NMZ
wird regelmaRig von der DGM Uberpriift und durch ein Giite-
siegel ausgezeichnet.

Politische Vertretung

Die DGM setzt sich sowohl regional als auch bundesweit flr
die Gleichstellung und Inklusion muskelkranker Menschen ein
und stellt sicher, dass ihre Anliegen in allen relevanten Gre-
mien vertreten werden.

Warum wir Sie brauchen

Die DGM unterstltzt Menschen mit neuromuskuladren Erkran-
kungen durch die Bereitstellung eines vielfaltigen Angebots.
Der Erhalt und die Weiterentwicklung dieser Arbeit kosten
Geld. Die DGM ist ausdriicklich als sehr férderungswirdig an-
erkannt, wird aber nicht durch 6ffentliche Gelder unterstitzt.
Die Finanzierung gelingt vornehmlich Gber Spenden und Mit-
gliedsbeitrage sowie Gber Erbschaften und Vermachtnisse. Fiir
einzelne Veranstaltungen und Projekte stehen zudem Zu-
schussmittel beispielsweise von Krankenkassen zur Verfligung.

Um ihre Ziele verwirklichen zu kénnen, ist die DGM deshalb
auf lhre finanzielle Unterstltzung und tatkraftige ehrenamt-
liche Mitarbeit angewiesen.
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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)

Ich bezahle per Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e.V.
Glauber-ldentNr.: DE10ZZZ00000041596
O Lastschrift * Mandatsreferenz (wird separat mitgeteilt)

Bank fiir Sozialwirtschaft Karlsruhe
IBAN: DE38 6602 0500 0007 7722 00

O Uberweisung
BIC: BFSWDE33KRL

SEPA-Lastschriftmandat

Ich erméchtige die Deutsche Gesellschaft fiir Muskelkranke e.V., Zahlungen von meinem Konto mittels
Lastschrift einzuziehen. Zugleich weise ich mein Kreditinstitut an, die von der Deutschen
Gesellschaft fiir 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: Ihre Daten werden gespeichert. Sie werden ausschlieflich fir satzungs-
gemaRe Zwecke verwendet und nicht an Dritte weitergegeben. Der Nutzung Ihrer Daten kénnen Sie
jederzeit per Email widersprechen.

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.



Prof. Dr. Benedikt Schoser, Miinchen
Stand: 08/2018



