Duchenne-

Muskeldystrophie
(DMD) verstehen

DMD ist eine seltene, genetisch bedingte, nicht
heilbare Erkrankung, die zu fortschreitendem
Muskelabbau fuhrt.

Seltene
Beeintrachtigt Erkrankung:
die Muskeln Flihrt zum In Deutschland
des Bewegungs- frithen Tod' leben ca.
apparats' 2.000 bis 3.000
Betroffene?

Wirkt sich aus auf ...

C){lﬁ Atmung

@ Herzfunktion

Funktionsfahigkeit
von Armen und
Beinen A

Wird durch Mutationen im Dystrophin-Gen
verursacht. Diese beeintrachtigen die Produktion
des Proteins Dystrophin, das fur die Kraftigung
und den Schutz von Muskeln verantwortlich ist.*®

Aufgrund der Mutation im
Dystrophin-Gen kann der Korper kein

,\/ funktionelles Dystrophin herstellen.*

utakor * Macht die Muskeln anfalliger fur
Dys:rza;;:;:-lgen Sch‘cidigungen

e Fihrt mit der Zeit zu Muskelschwund

In der Regel sind Jungen und nur sehr
selten Madchen betroffen’

Das Dystrophin-Gen liegt auf dem X-Chromosom.

3 xY JUNGE

Da Jungen ein X- und ein Y-Chromosom besitzen,
haben sie kein Backup-Gen, falls das Dystrophin-Gen
auf ihrem X-Chromosom mutiert ist und zu wenig
Dystrophin produziert wird.*

Madchen dagegen haben zwei X-Chromosomen.
' p Ist das DMD-Gen auf einem der beiden
MADCHEN X-Chromosomen mutiert, produziert das andere

X-Chromosom ausreichend Dystrophin, da die
Mutation X-chromosomal-rezessiv vererbt wird.*
o

Das individuelle Risiko fur Duchenne hangt
von den Genen ab*

Falls der Vater
Trager des
mutierten DMD-
Gensist, ...

Falls die Mutter
Tragerin des
mutierten DMD-
Gensist, ...
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... liegt die ... liegt die ...werdenalle ...habenseine
Wahrschein- ~ Wahrschein- seine Tochter Sohne keine
lichkeit bei lichkeit bei Tragerinnen Mutation.
50 %, dass 50 %, dass ihre sein.
ihr Sohn Tochter eben-
Duchenne falls Tragerin
hat. des Gendefekts
ist und diesen
weitervererbt.

Das Fortschreiten der Erkrankung ist bei allen
Patient:innen anders. Aber alle verlieren nach und
nach an Unabhangigkeit und Lebensqualitat.

Im weiteren
Verlauf wird zur
Zu Anfang des Unterstitzung der
Teenageralters Atmung haufig ein
sind die meisten Beatmungsgerat

Kinder schon auf notwendig, bevor
den Rollstuhl es zum vorzeitigen

Tod kommt.’

Fortschreitende
Muskelschwache'

angewiesen.'
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Eine frihe Diagnose und rechtzeitiges Eingreifen
konnen helfen, die Lebensqualitat so lange wie
moglich zu erhalten.®

So wird DMD diagnostiziert:®

EE®

Patient:innen- und Korperliche Kardiales MRT Bestimmungder Gentest
Familien- Untersuchung zur Erkennung Kreatinkinase
geschichte etwaiger (CK) im Blut

Auswirkungen
auf das Herz

Trotz des Nutzens der Friiherkennung gibt es noch kein
Routine-Screening von Neugeborenen auf DMD.’

Verbesserungen in der Pflege haben die
Lebenserwartung verlangert, aber es bedarf
dringend neuer Therapien, damit Patient:innen
mit DMD langer gut leben konnen.?

Zu den aktuellen Behandlungsansatzen gehoren:

Kortikosteroide:

Sie konnen helfen,
das Fortschreiten

der Erkrankung zu
verlangsamen, sind
aber nur begrenzt

wirksam.’
Genetische
Behandlungsansatze:
Diese sind in
wenigen Landern
fur Patient:innen
mit bestimmten Aktuel.l werden.
Dvstrophin- Gentherapien etabliert:
ystrop . A
Genmutationen D|e§e Therapl.en kgnnen

verfiigbar: dlg Produktion eines
funktionellen Dystrophin-
Proteins wiederherstellen.
In wenigen Landern gibt es
bereits eine Zulassung, in

weiteren ist sie angestrebt.°
Diese Therapien konnen bei
der kausalen Behandlung
vieler Patient:innen
helfen.&1
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