Bei derabgebildeten Person handeltes

DUCHENNE-PATIENTEN
RECHTZEITIG FINDEN!

* Erkennen Sie die unspezifischen frithen Zeichen?
 Wissen Sie um die Folgen einer spaten Diagnose?

DUCHENNE

PTCI Weil jeder Tag zahlt
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WARUM IST DIE FRUHERKENNUNG
DER DMD* WICHTIG?

e Einmal zerstortes Muskelgewebe kann nicht mehr repariert werden’

e Friiherkennung bedeutet Verlangsamung der Progression und Verbesserung
der Lebensqualitat’

Weniger
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Belastung medikamentdse Therapie
P N . .
2.B. Kortikosteroide,

Keine diagnostische

Odyssee mutationsspezifische
Therapie
VORTEILE DER
FRUHZEITIGEN
DIAGNOSE
Bewusste Weniger
Familienplanung Komplikationen
Bei weiterem . Friihzeitige Prophylaxe
Kinderwunsch z.B. Kontrakturen,
Skoliose
Chance via DMD-
Patientenregister
Zugang zu innovativen
Therapien

*Duchenne-Muskeldystrophie



WAS ISTDUCHENNE-
MUSKELDYSTROPHIE (DMD)?™*

* DMD ist eine seltene Erkrankung (Orphan Disease)
-Inzidenz: 1:3.600-6.000 mannliche Neugeborene

* DMD ist eine X-chromosomale, genetische Erkrankung®*¢
- Nahezu alle Betroffenen sind mannlich

* DMD resultiert aus einer Mutation im Dystrophin-Gen’
- Die Mutation fiihrt zu einer qualitativ und quantitativ unzureichenden Bildung
des fiir die Integritdt von Muskelzellen essentiellen Muskelproteins Dystrophin

* Dystrophin-Mangel verursacht die fortschreitende
Dystrophie/Atrophie von Muskelfasern®-°
- Skelett-, Zwerchfell- und Herzmuskulatur werden durch unfunktionelles
Fett- und Bindegewebe ersetzt

* DMD fiihrt zu einem progredienten Verlust der kérperlichen Funktions-
fahigkeit iiber definierte Erkrankungsstadien: "'

Verlust Rollstuhl- Lungen-und
Gehfahigkeit pflicht Herzkomplikationen

Vorzeitige Sterblichkeit
(2.-3. Lebensjahrzehnt)



MUSKULARE SPATE ZEICHEN
DER DMD'73

» Wegweisende Zeichen ab dem 3.-5. Lebensjahr*

Verminderte Fahigkeit die Haut zu runzeln
Schwierigkeiten beim Heben der Arme

Nutzung der Arme beim Aufstehen

Knie beim Gehen tiberstreckt

GOWERS-ZEICHEN

Haufiges Fallen - Schwierigkeiten beim
Rennen/Springen / Treppensteigen

WATSCHELNDER GANG

Reduzierte kdrperliche Ausdauer im

PSEUDO-WADENHYPERTROPHIE Vergleich zu Gleichaltrigen

ZEHENSPITZENGANG

*Modifiziert nach Amato 20153 (Diese Zeichen miissen nicht alle oder gleichzeitig in Erscheinung treten)



UNSPEZIFISCHE FRUHE ZEICHEN*
DER DMD™ '

e Erste Zeichen bis Ende 2. Lebensjahr

ZEICHEN

O RKENNEN!

MOTORISCHE Entwicklungsverzogerungen
Alter des Kindes
0 bis 3 Monate Nimmt beim Hochziehen aus der Riickenlage den Kopf nicht aktiv mit

Reduzierte, langsame und unkoordinierte Arm- und Beinbewegung

bis 3 Monate Keine Kopfhaltekontrolle

Schlaffer und energieloser Gesamteindruck
bis 6 Monate Kein aktives Greifen & Fassen von Gegenstanden
Keine aktiven Rollbewegungen

Kein aktives Robben/Krabbeln

bis 9 Monate Kein freies Sitzen
bis 12 Monate Kein aktives Hochziehen in den Stand
bis 15 Monate Kein Entlanghangeln an Mabeln/Wand
Spatestens jetztan
bis 18 Monate KEIN FREIES GEHEN BIS 18 MONATE einen CK-TEST™ denken!

KOGNITIVE & SPRACHLICHE Entwicklungsverzdgerungen

* Die unspezifischen frihen Zeichen kénnen auch bei einer groBen Zahl anderer Entwicklungsstorungen
oder neuropadiatrischer Krankheitsbilder vorhanden sein.
**CK: Kreatinkinase



3 EINFACHE SCHRITTE
ZUR FRUHZEITIGEN DIAGNOSE DER DMD

Erwdgung von selektivem CK-Screening*
bei Zutreffen von Kriterium 1 und
mindestens einem der Kriterien 2-3

1. Ménnliches Geschlecht (obligat)’

2. Unspeifische Entwicklungsverzogerung'
ZEICHEN (betrifft sowohl die Motorik,
ERKENNEN! das Lernen als auch die Sprache)
3. Nichterreichen des freien Laufens
mit 18 Monaten'
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Bei Erhéhung der Transaminasen, inshesondere
wenn kein Ikterus vorliegt, sollte bei Jungen
immer der CK-Wert bestimmt werden®™
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o CK-Test durchfiihren®'

VERDACHT “
A => Erhohte Werte >1000 U/l h
ERHARTEN! 1‘(]rrK/qukel?ch%digung15 PIECEn

DIAGNOSE * Gendiagnostik"'6-"?
BESTATIGEN! * Diagnosestellung durch Neuropédiater’
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*CK: Kreatinkinase
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