Rosalie Renner Vortrag iiber meine Krankheit 20.6.2011

Ich habe SMA- ich bin ein SMArty

SMA, Spinale Muskelatrophie, ist eine genetisch bedingte Erkrankung, die den
betroffenen Kindern nach und nach alle Muskelkraft nimmt, schlielich sogar
die Fahigkeit, selbststindig zu atmen.

Eine von 40 Personen in der Bevolkerung ist Tréger einer fehlerhaften Erbanla-
ge, ohne es zu merken. Wenn beide Eltern eines Kindes das verdnderte Gen in
sich tragen, also Anlagetriger sind, besteht die Gefahr zu 25 %, dass das Kind
erkrankt.

Etwa eines von 6000 bis 10 000 Neugeborenen wird mit der Erkrankung gebo-
ren. Dass die Erkrankung trotzdem so unbekannt ist, liegt zumindest zum Teil an
threm besonderen Verlauf.

Viele Forschergruppen im In- und Ausland arbeiten zurzeit daran, den Krank-
heitsmechanismus aufzudecken und vielleicht zeichnet sich am fernen Horizont
so etwas wie ein Hoffnungsschimmer auf Behandlung ab.

SMA ist die Abkiirzung fiir Spinale Muskelatrophie; tibersetzt heif3t das:

vom Riickenmark her verursachter Muskelschwund.

Daher kommt es auch, dass man die SMA allgemein zu den Muskelerkrankun-
gen zihlt.

Doch genau genommen, ist die SMA eigentlich eine Erkrankung der Nerven, die
fiir die Bewegungen zustindig sind.

SMA - Patienten fehlt ein Gen, das fiir das Uberleben der Vorderhornzellen zu-
standig ist. Wenn das Gen gesund ist, produziert es normalerweise im Korper
ein Eiweif} (das heif3t: Survival Motor Neuron (SMN) Protein). Ein verdndertes
Gen produziert dieses Eiweil} nicht. Der Mangel an diesem Eiweil3 hat die grof-
ten Auswirkungen auf die Vorderhornzellen.

Diese besonderen Zellen befinden sich im Riickenmark. Sie sind Umschaltzellen
zwischen den Nerven, die vom Gehirn kommen und den motorischen Nerven
vom Riickenmark zum Muskel.

Weil das SMN-Protein entscheidend fiir das Uberleben und die Gesundheit der
Vorderhornzellen ist, konnen diese Zellen bei Proteinmangel schrumpfen und
schlieBlich absterben.

Wenn die Vorderhornzellen schrumpfen und die Motorneurone ihre Arbeit ein-
stellen, kann man sich vorstellen, was passiert: die Nervenerregungen werden
nicht weitergeleitet und die Muskeln konnen nicht mehr bewegt werden.
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Die Muskelzelle wird immer diinner und schwicher und geht schlieBlich ganz
zugrunde.

Die SMA beeintrichtigt alle Muskeln, die willkiirlich bewegt werden konnen.
Die Schwiche in den Beinen ist im Allgemeinen grofer als in den Armen. Am
schwichsten sind die Riickenmuskeln, die der Wirbelsédule Halt geben sollen.
Deshalb ist meine Wirbelsdule verdreht und verbogen. Das nennt man Skoliose.
Aber auch die Muskeln, die fiir Kauen, Schlucken und Atmen zustdndig sind,
sind betroffen.

Deshalb kann ich nicht essen, sondern bekomme meine Nahrung iiber eine Ma-
gensonde. Diesen kleinen Schlauch, der direkt in den Magen fiihrt, bekam ich
mit 1 ¥2 Jahren. Die Sonde ist kaum zu merken, nur wenn es an der Stelle mal
entziindet ist.

Die Beatmung habe ich kurz darauf erhalten. Damals brauchte ich erstmal nur
eine Unterdruckbeatmung (auf dem Bauch) zum Schlafen.

Ich wire viel lieber gesund, wiirde vor allem rumflitzen oder mit andern Kin-
dern verstecken spielen. Doch ich kann dafiir viele andere Dinge und freue mich
dariiber. In meiner Fantasie stelle ich mir oft vor, dass ich ein richtiges Sportass
wire oder kranke Menschen versorge.

Die Empfindungsnerven und Sinnesorgane sind vollig normal entwickelt, eben-
so die Intelligenz. Man sagt, SMA Patienten sind anscheinend oft sogar beson-
ders intelligent, kontaktfreudig und anpassungsfihig, eben ,,smarty*.

"Babys mit SMA haben immer das bezauberndste Léacheln, die lingsten Wim-
pern, die strahlendsten Augen..."

Bei der SMA gibt es viele unterschiedliche Verlaufsformen, die in verschiedene
Krankheitsgruppen eingeteilt werden.

SMA Typ I Sitzen nie moglich

= Werdnig - Hoffmannsche Erkran- Erkrankungsbeginn innerhalb der ers-

kung ten Lebensjahre

SMA Typ I Sitzen wird erlernt, Gehen nicht mog-
lich
Erkrankungsbeginn meist im 1. Le-
bensjahr

SMA Typ IIT Gehen anfangs moglich, milder Ver-
lauf
Beginn 3 Jahre-30 Jahre

SMA Typ IV Erwachsenenform Beginn iiber 30 Jahre
Normale Lebenserwartung
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Der Krankheitsverlauf ist sehr unterschiedlich. So konnen bei allen Schweregra-
den der SMA, Phasen des Stillstandes, des schnelleren und langsameren Kraft-
verlustes sowie plotzliche Funktionsausfille und auch kurzzeitige Funktionsver-
besserungen vorkommen.

Eines haben aber alle Verlaufsformen gemeinsam: Je dlter man wird, desto aus-
geprigter wird die Muskelschwiche.

Bei sehr friih auftretenden Schwierigkeiten beim Atmen und Schlucken ist die
Prognose daher am ungiinstigsten.

Ublicherweise wird die Diagnose bei den Kindern mit Typ 1 vor Erreichen des
6. Lebensmonats gestellt. Ich war 8 Monate. Im Januar 2001 wurde ich im Kli-
nikum Gorlitz genau untersucht. Ich musste mir mehrmals Blut abnehmen und
die Reflexe testen lassen, und ich wurde in einer MRT-R6hre untersucht. In der
Universititsklinik Dresden wurde mein Blut noch mal abgenommen, in Aachen
untersucht und die Diagnose SMA 1 bestitigt.

Die Arzte sagten, dass ich keine 2 Jahre alt werden wiirde, auf keinen Fall das
Schulalter erreichen konnte.

Die am schwersten betroffenen Kinder mit SMA Typ I, lernen niemals den Kopf
heben, geschweige denn Sitzen, Stehen oder Gehen. Aber ich konnte anfangs in
schriger Bauchlage auf einem grof3en Ball den Kopf anheben, aber nie ohne Un-
terstiitzung sitzen. Wir gingen 2- bis 3-mal pro Woche zur Krankengymnastik
und haben jeden Tag zu Hause geiibt.

Gleich nach der Diagnosestellung hatte ich eine schlimme Bronchitis. Ich bekam
ein Inhaliergerit, so wie ich es jetzt auch noch benutze.

Die Lebenserwartung kann bei SMA wegen haufiger Lungenentziindungen oft
verkiirzt sein. Schlucken und die Aufnahme von Nahrung kdnnen erschwert
sein. Es kann sein, dass von Anfang an Schluckschwierigkeiten auftreten, sogar
beim Schlucken des eigenen Speichels. Seit dem 1. Lebensjahr konnte ich nicht
mehr so gut schlucken und das Essen dauerte sehr lange.

Daher bekam ich erst eine Nasensonde und nach einiger Zeit, im Januar 2002,
wurde schlieBlich die Magensonde gelegt.

Inzwischen wurde die Sonde gewechselt. Seit 4 Jahren habe ich eine Sonde, die
innen mit einem kleinen Wasserballon gehalten wird und auch ohne Weiteres zu
Hause gewechselt werden kann.

Auch die Zunge kann eine Atrophie zeigen, auch spontane kriuselnde Bewe-
gungen oder ein feines Zittern, das man als ,,Faszikulationen* bezeichnet.
Dadurch ist oft auch das Sprechen erschwert.
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Die Zwischenrippenmuskeln und die Atemhilfsmuskeln sind so stark ge-
schwicht, dass das Zwerchfell der einzige Atemmuskel ist. Wegen dieser reinen
Zwerchfellatmung erscheint der Brustkorb eingesunken. Deshalb entwickeln
sich die Lungen nicht vollstandig, der Hustenstof ist sehr schwach. Wahrend
des Schlafes kann die Atmung so schwach sein, dass die normalen Sauerstoff-
und Kohlendioxidwerte nicht aufrechterhalten werden konnen. Dann braucht
man ein Beatmungsgeriit.

Im September 2001 kam es zu einem Atemstillstand. Davon haben mir meine
Eltern erzihlt. Ich hatte mich wihrend der Autofahrt verschluckt und konnte
nicht abhusten. Mama war mit mir allein unterwegs. Als sie sich umsah, schlief
ich, obwohl ich kurz zuvor noch hellwach gewesen war. Sie stieg aus, als ich auf
ihr Rufen nicht reagierte. Zum Gliick war das an einer Ampel, sodass die Autos
hinter uns auch halten mussten und sofort Hilfe da war. Ein Mann beatmete
mich mit Mund-zu-Mund-Beatmung und dessen Frau rief den Notarzt an. Kurz
darauf fing ich wieder sehr langsam und rochelnd an zu atmen, blieb aber noch
bewusstlos.

Weil ich wihrend des Atemstillstandes kein Kohlendioxid abgeatmet hatte,
schlief ich sehr lange. Im Klinikum Gorlitz wachte ich erst nach einigen Stunden
auf und lichelte meine Eltern an, als wéire nichts gewesen.

Im April 2002 bekam ich dann auf den Wunsch meiner Eltern eine Atemunter-
stiitzung wihrend des Schlafens, weil ich nachts immer wieder Atempausen hat-
te.

Damit konnte ich viel besser schlafen und war ausgeruhter. Das Sprechen fiel
mir nun leichter. Davor war es mir schwer gefallen, Atmung und Sprechen zu
koordinieren, nun hatte ich Kraft fiir beides.

2003 (3 Jahre alt) war eine intensivere Beatmung notwendig, weil

e ich immer o6fter nach der Beatmung verlangte, auch tagsiiber.

e ich oft zusitzlich Sauerstoff brauchte, der mir iiber eine Nasenbrille direkt
in die Nase gepustet wurde

e ich ofter Lungenentziindungen hatte

e ich Atemnot hatte, wenn zuviel Schleim in den Atemwegen war, sowie
Notfille mit Bewusstlosigkeit, dann war eine Beatmung mit Ambubeutel
notig (anstelle von Mund-zu-Mund-Beatmung)

Bei solchen Notfillen hatte ich zwar Angst, wollte aber danach gleich wieder
spielen, so als wiirde ich sagen: ,,Jetzt erst recht So haben es mir meine Eltern
erzahlt.
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Obwohl gesagt wurde, dass eigentlich fiir so kleine Kinder keine Maskenbeat-
mung moglich ist, probierten wir es trotzdem.

Erstmal war es sehr schwierig in die Klinik zu kommen, da ich inzwischen vol-
lig abhédngig von der Unterdruckbeatmung war und es fiir dieses Gerit keinen
Akku gab. Fiir Stromausfall zu Hause hatten wir inzwischen ein Notstromaggre-
gat, aber im Auto gab es keine Moglichkeit das Gerit zu betreiben. Daher wurde
uns ein dhnliches Gerit, welches Akkus hatte, zur Verfiigung gestellt und ein
Techniker gab uns Geleitschutz. Zwischendurch mussten wir an der Tankstelle
die Akkus laden. Leider funktionierte das Gerét auch nicht so richtig, so dass
wir die letzten Kilometer durch Dresden sehr schnell fahren mussten. Endlich im
Krankenhaus, gab es wieder Strom fiir mein Gerit.

Die Anpassung der Maskenbeatmung dauerte 1 Woche, aber letztendlich hatte
ich gelernt, damit zu atmen. Von da an verlangte ich die Maske immer zum
Schlafen. Inzwischen brauche ich die Beatmung stindig.

Probleme, die durch die dauerhafte Beatmung entstehen, erlebt ihr immer wieder
mit mir. So muss mir zum Beispiel mit der Spritze Luft aus dem Bauch geholt
werden, weil durch die Beatmung auch Luft in den Magen gedriickt wird, nicht
nur in die Lunge. Manchmal gelangt auch zuviel Luft durch die Nase bis in die
Ohren. Dann ist der Druck im Ohr zu hoch und ich hore schlechter.

Hin und wieder muss die Beatmung neu eingestellt werden. Eine Arztin aus
Dresden tut uns den Gefallen und kommt zur Beatmungskontrolle zu uns. Und
bei Fragen konnen wir jederzeit anrufen. Meine Kinderirztin kennt mich ganz
genau und weil} bei jedem Infekt die richtige Medizin. Wenn es sich also ver-
meiden ldsst, bleiben wir dem Krankenhaus lieber fern.

Man kann die Krankheit SMA zwar noch nicht heilen, aber es gibt viele Thera-
pien und Hilfsmittel, um das Leben damit zu erleichtern. Vom 1. bis 6. Lebens-
jahr bekam ich zum Beispiel jede Woche Friihforderung.

Ich habe 2mal wochentlich Physiotherapie und wir miissen au3erdem jeden
Morgen die Atemwege von Schleim befreien. Das geht, indem wir in Schriglage
meinen Brustkorb abklopfen und abvibrieren.

Die Reittherapie ist dazu da, dass ich lerne, mich im Sitzen besser zu halten und
damit ich die Welt auch mal von oben sehen kann. Friiher hat meine Mutti dafiir
von hinten gehalten und trug das Beatmungsgerit im Rucksack auf dem Riicken.
Inzwischen bin ich dafiir aber zu schwer und habe auch keine Zeit mehr.

Ich habe viele Hilfsmittel. Zum Beispiel 2 Maskenbeatmungsgerdte und 1 Un-
terdruckbeatmungsgerit damit ich atmen kann. Das Abhustgerit und die 2 Inha-
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liergeréte sind zum Schleimlésen und abhusten da. Damit meine Eltern wissen,
wie es mir geht, haben wir fiir die Nacht ein Pulsoxymeter zur Uberwachung fiir
den Puls und meiner Sauerstoffwerte im Blut. Mit dem Sauerstoffkonzentrator
kann man mir Sauerstoff geben. Ich brauchte ihn eventuell, wenn ich eine Lun-
genentziindung habe.

Und die vielen Medikamente sind zum Schleimlosen und Weitstellen der
Atemwege da.

AuBerdem brauche ich Zubehor fiir die Erndhrung, z. B. Schlauchverbinder und
Spritzen und das Zubehor fiir die Beatmung, z. B. Filter, Inhaliersets, verschie-
dene Masken und Maskenbénder.

Und dann brauche ich noch Bedienhilfen fiir den Computer und ein Blattwende-
gerdt zum Biicherlesen.

Quellen:

http://www.smart-peer-research.de/

http://www.dgm.org/files/spinale.pdf
http://www.initiative-sma.de/menu/menu.php?id=4&choice=1&aid=41
Bildquellen:

Bild 1: http://www.google.de/imgres?imgurl=http:// www.muko-berlin-

branden-
burg.de/pixx/images/mukoviszidose/medizin/vererbung.gif&imgrefurl=http://w
ww.muko-berlin-

branden-

burg.de/%3Fmod%3Dmukoviszidose %26site %o3Dmedizin_vererbung&usg=__ v
JnrSh-

SUcCELog7FIHRS SOORf k=&h=290&w=399&sz=12&hl=de&start=36&z00
m=1&tbnid=wOEbWxcRiD1GNM:&tbnh=145&tbnw=201&ei=0sD9TduJIoPDs
waT-

cuXwDQ&prev=/search%3Fq%3Dautosomal %2Brezessiver%2BErbgang %26hl
%03Dde%26biw %3D1261%26bih%3D619%26gbv%3D2%26tbm%3Disch&itbs
=1&iact=hc&vpx=265&vpy=224&dur=91&hovh=191&hovw=263&tx=158&ty
=113&page=3&ndsp=18&ved=1t:429.r:13,5:36&biw=1261&bih=619

Bild 2: http://www.dgm.org/files/spinale.pdf

Bild 3:
http://www.google.de/imgres?imgurl=http://www.medfuehrer.de/cms/getimage.
php%3Ful82&imgrefurl=http://www.medfuehrer.de/Neurologie-
Neurologen/Krankheiten/Muskelschwund-

Hinter-

erund.html&usg=_SRKI PD9VECEc40yLCiat27Q061=&h=118&w=317&sz
=8&hl=de&start=4&zoom=1&itbs=1&tbnid=a2-

9dibQoINTmM: &tbnh=44&tbnw=118&prev=/images%3Fq%3DNervenleitung
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