EDITORIAL

Zum Schwerpunktthema »Neuromuskuldre Erkrankungen«

Die ersten degenerativen neuromuskuldren Erkrankun-
gen konnten vor ca. 30 Jahren molekulargenetisch defi-
nierten Gendefekten zugeordnet werden. Danach wur-
den in zunehmender Zahl Krankheitsbilder durch den
Nachweis der zugrundeliegenden genetischen Stérung
abgegrenzt. Bei den Muskeldystrophien vom Gliedergiir-
teltyp musste sogar ein neues Konzept zur tabellarischen
Einteilung eingefiihrt werden, weil die Zahl der definier-
ten Erkrankungen das alte System sprengte [9]. Ein Ende
dieser Entwicklung ist noch nicht absehbar.

Inzwischen sind die ersten auf den genetischen
Defekten basierenden Therapien entwickelt und zuge-
lassen worden. Bei den 5q-assoziierten spinalen Muskel-
atrophien beispielsweise ist das Antisense-Oligonukleo-
tid Nusinersen (Spinraza®) [1, 3, 4, 5, 7] zugelassen wor.
en. Die Zulassung fiir den Gentransfer (Zolgensma®) [6,
8] bei SMA Typ 1 und SMA Typ 2 in Europa wird in die-
sem Jahr erwartet. Und Studien fiir oral einzunehmende
Substanzen (Small molecules, Risdiplam) [2] werden
aktuell durchgefiihrt. Das macht Hoffnung fiir die kom-
menden Jahre fiir kausal orientierte Therapien bei einer
Vielzahl weiterer hereditarer Erkrankungen.

Die geschilderten Medikamente verbessern den Ver-
lauf der Erkrankung zum Teil grundlegend. Eine Heilung
ist damit aber bisher leider nicht verbunden. Patienten
mit neuromuskuldren Erkrankungen sind somit wei-
terhin angewiesen auf die symptomatische Therapie
in Form von Heilmitteln und diversen unterstiitzenden
Maflnahmen. Auch auf diesem Gebiet gibt es zuneh-
mend spezifischer auf einzelne Krankheitsbilder bezo-
gene Studien und Kenntnisse.

In dieser Ausgabe werden die aktuellen Entwick-
lungen im Bereich Klinik, Diagnostik und Therapie der
Muskelerkrankungen dargestellt von Frau Dr. Kristina
Stahl und Herrn Prof. Dr. Benedikt Schoser. Gerade in Zei-
ten, in denen sich kausale therapeutische Konsequenzen
ergeben, bekommt die zeitnahe Diagnostik zunehmend
Bedeutung. Nicht selten geht der diagnostische Prozess
von anhaltend erh6hten CK-Werten aus. Frau Dr. Stahl
und Herr Prof. Schoser stellen den dann zum Einsatz
kommenden diagnostischen Algorithmus vor.

Frau Dr. Jana Zschiintzsch und Mitarbeiter geben
eine umfassende Ubersicht iiber adulte, nicht-infektiose
Myositiden.

Frau Dr. Nicoline Voet hatte im Jahre 2014 einen
zundchst iiberraschenden Therapieansatz fiir die Fatigue
bei der fazioskapulohumeralen Muskeldystrophie vorge-
stellt, die kognitive Verhaltenstherapie. Sie fiihrt dies in
ihrem Beitrag aus, ergdnzt durch die von Frau Dr. Nadine
Sasse geschilderte Ubertragung des Vorgehens auf das
Setting einer auf neuromuskuldre Erkrankungen spezia-
lisierten Rehabilitationsklinik.

Dr. Carsten Schroter fasst den Stand zum Training
bei neuromuskuldren Erkrankungen zwischen Dekon-
ditionierung durch Nichtstun und »overuse weakness«
zusammen.

In der Medizin ist die enge Zusammenarbeit mit
Selbsthilfegruppen unverzichtbar, das gilt gerade auch
fiir die Muskelzentren und die spezialisierte Rehabili-
tation. Im Bereich der neuromuskuldren Erkrankungen
ist die grof3te Organisation die Deutsche Gesellschaft fiir
Muskelkranke (DGM). Herr Joachim Sprofs ist Geschéfts-
fiihrer der DGM und stellt in seinem Beitrag die Tatig-
keitsschwerpunkte dar. Allen Autoren sei herzlich fiir
Thre prompte Bereitschaft gedankt, sich mit einem Arti-
kel an dieser Ausgabe zu beteiligen.
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