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Hintergrund

Im Jahre 1968 wurden wir als 5. bzw. 6.
Kind in eine zerriittete und langst tiber-
forderte Familie hinein geboren. Unse-
re Geschwister sind alle dlter und gesund,
und auch uns sah man zunéchst nichts an.
Allerdings bewegten und entwickelten wir
uns kaum, waren oft krank, kimpften z. B.
mit 18 Monaten zum 3. Mal mit einer Lun-
genentziindung und konnten immer noch
weder krabbeln noch stehen oder gehen,
auch das freie Sitzen war nur sehr insta-
bil und nur kurzzeitig méglich. Zu dieser
Zeit wurde die Blickdiagnose einer spi-
nalen Muskelatrophie (SMA), Typ Werd-
nig-Hoffmann, mit einer Lebenserwar-
tung von max. 5-10 Jahren gestellt. Als
wir im Jahr 1990 zum Studium nach Bonn
zogen, wurde gemifd neuer differenzierte-
rer Klassifikation die Diagnose in SMA 11,
intermedidr, geandert und im Jahr 1996
molekulargenetisch besttigt.

Als eineiige Zwillinge haben wir diesel-
ben genetischen Grundvoraussetzungen,
und damit ist uns beiden die schwere Erb-
erkrankung der SMA mit auf den Weg ge-
geben worden. Die korperlichen bzw. mo-
torischen Einschrankungen sind bei uns
von Geburt an sehr ausgepréagt und zeigen
einen chronisch-progredienten Verlauf.
Meist vollzieht sich die Verschlimme-
rung langsam, schleichend, teilweise so-
gar mit jahrelangen Stillstainden. Manch-
mal aber treten Ausfille ganz plétzlich
quasi tiber Nacht auf, die manchmal re-
versibel, jedoch meistens unwiederbring-
lich sind. SMA ist eine Grunderkrankung,
die natiirlich unser gesamtes Leben pragt
(B Abb. 1).
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Leben mit chronischer
spinaler Muskelatrophie

Ein Erfahrungsbericht

Wir haben eine Erkrankung, die im
Volksmund zum sog. Muskelschwund ge-
zahlt wird. Etwas differenzierter betrach-
tet handelt es sich bei der SMA um eine
hauptséchlich in den Motoneuronen de-
generativ ablaufende Erkrankung. Heu-
te weifl man, dass das Survival-motor-
neuron(SMN)-Protein eigentlich fiir al-
le Zellen grundsitzlich von Bedeutung
ist, wobei die motorischen Vorderhorn-
zellen scheinbar am empfindlichsten auf
einen Mangel reagieren. Durch ein Ab-
sterben der Vorderhornzellen im Riicken-
mark, die bildlich gesprochen einem de-
fekten Lichtschalter entsprechen, werden
die Muskeln, also die eigentlich intakten
Glithlampen, nicht mehr mit Impulsen/
Strom versorgt. Dadurch ,verhungern®
sie — die Lampen gehen nicht (mehr) an.
Dieses Lichtmodell hilft jedem Laien die
Grundziige der Erkrankung etwas zu ver-
stehen.

Samtliche Willkiirmuskulatur ist kaum
vorhanden und die vorhandene Restmus-
kulatur schwindet weiter. Trotz intensiver
Forschungen gibt es keine kausale Thera-
pie.

Wir selbst nennen uns und andere Be-
troffene kurz ,SMArtys“ - eine grund-
sitzlich lustige bunte Mischung. Dieses
Handicap ist einfach so, wir kennen es
nicht anders. Das Resultat dieser vorder-
griilndigen Muskelatrophie ist, dass wir
fiir fast alles, was auch nur irgendwie mit
korperlicher Aktivitit bzw. quergestreifter
Muskulatur zu tun hat, personelle oder/
und technische Hilfen brauchen. Wir sind
immer und iiberall von irgendetwas oder
irgendwem abhéngig: Abhingigkeit auf
hochstem Niveau. Unsere Arme, Beine

und Rumpf miissen stindig unterstiitzt
bzw. ersetzt werden, ansonsten ist bei uns
alles in Ordnung. Meist finden wir, dass
wir trotz der schweren Grunderkrankung
eine gnidige Behinderung haben, denn
wir konnen uns mitteilen, sind mental
grundsitzlich fit, konnen beobachten, er-
schlielen, erkldren, und uns - zwar iiber
Umwege — aber doch selbst behelfen. Nur
manchmal zweifeln wir an einer Gnadig-
keit — am ehesten dann, wenn wir uns Sor-
gen um den anderen machen miissen.
Wir sind, wie heifit es so irrefithrend,
»an den Rollstuhl gefesselt. Dies ist na-
tirlich eine ungliickliche Redewendung,
denn gerade der Rollstuhl macht uns mo-
bil. Als wir etwa 3 Jahre jung waren, bau-
te uns unser damals noch présenter Va-
ter aus einem Kinderwagenuntergestell
mit einem Kiichenstuhl obendrauf, einem
Fahrradlenker, einer Autobatterie und
einem Lichtkippschalter als Fuf3gaspe-
dal ein Elektrogefihrt, das wir aus Kraft-
griinden allerdings nicht wirklich nut-
zen konnten. Frither gab es besonders fiir
SMArtys bzw. deren Familien kaum Hil-
fen bzw. Hilfsmittel. Man war im Grunde
vollig auf sich selbst gestellt. Mit 7 Jahren
(fir damalige Verhiltnisse unglaublich
frith) bekamen wir dann unseren ersten
richtigen Elektrorollstuhl - schier unend-
liche Gliicksgefiihle, endlich beweglich,
frei, selbststindig; ein echter Entwick-
lungsschub auf allen Ebenen. Mit schlief3-
lich 14 Jahren haben wir erstmals und von
Anfang bis Ende véllig selbstindig (Uber-
zeugung des Hausarzt, Rezeptausstellung,
Krankenkassenantrag, Widerspruchsein-
legung etc. und letztlich Rolli-Ausliefe-
rung und -anpassung) unseren zweiten



Abb. 1 A Die Autorinnen im Jahr 1969 (links), 1972 (mitte) und heute (rechts)

Abb. 2 A Rontgenbild der ausgepragten Torsi-
onsskoliose, liegend

Elektrorollstuhl vollig selbststindig und
erfolgreich durchgekampft.

Fakt ist, dass wir durch die SMA und
die sekundéren Folgeerscheinungen einer
ausgepragten Skoliose (B Abb. 2) sowie
Kontrakturen und einer respiratorische
Insuffizienz usw. kérperlich maximal ein-
geschrankt sind. Selbst das blof3e Sitzen
wird eine immer grofler werdende Her-
ausforderung und ist per se nur mit einem
Stiitzkorsett einigermafien moglich. Das
blofle Sitzen ist bestenfalls die alleinige
Hauptposition, bzw. bei uns ist dies mehr
und mehr das Liegen. Mittlerweile kon-
nen wir innerhalb von 24 h eigentlich nur
noch 4 h einigermaflen schmerzarm sit-
zen und das auch nur mit Tricks, wie z. B.
eben ein Korsett, eine selbstentwickelte
Kopf-zieh-Stiitze [1, 2], Kantelungsfunk-
tion des Rollstuhls usw. zu nutzen. Al-
les iiber diese 4 Stunden Sitzzeit Hinaus-
gehende ist Luxus bzw. nur noch purer
Schmerzstress. Im Grunde haben mitt-
lerweile nur noch 2 Finger eine gewisse
Restfunktion, die gerade ausreichend ist,
um ein Touchpad o. 4. zu bedienen. Bis
vor 15 Jahren haben wir noch mit einem

leichten Stift selbsthindig schreiben, ma-
len und musizieren und auch noch eini-
germaflen allein essen konnen, was heu-
te langst unmoglich ist. Das Kauen und
Schlucken féllt auch schon lange schwer.

Heute bewegen wir uns mit einem Spe-
zialelektrorollstuhl durch die Landschaft,
schreiben u. a. mit einer sprach- oder au-
gengesteuerten Computeranlage und las-
sen mittels eines Beatmungsgerits auch
die Atemmuskulatur zeitweise ersetzen.

Wir bewegen uns hochgradig in einer
technischen und pflegerischen Abhingig-
keit; nur dadurch kénnen wir uns bewe-
gen und existieren. Technische Hilfsmit-
tel sind heute so sehr ausgereift bzw. viel-
faltig, dass man damit schon viel Handi-
cap kompensieren kann, und wir profitie-
ren ,gerne“ davon. Wir basteln und ver-
bessern auch gerne mit eigenen Ideen an
eigenen kleinen und grofien Losungen he-
rum.

Die stindige und wechselnde Nahe
und Abhéngigkeit von Hilfskréften ist
eine ganz andere Notwendigkeit, die im
Laufe des Lebens eine ganz eigene Her-
ausforderung darstellt. Eine Privatsphi-
re gibt es eigentlich kaum, und man muss
mit vielen verschiedenen Menschentypen
klarkommen kénnen.

Schulische und weitere
kurvenreiche Entwicklungen

Unsere Schullaufbahn erfolgte immer
ganztags in Sonderschulen fiir Kérperbe-
hinderte (KB), denn frither gab es noch
nicht die Integrationsmoglichkeit/-Um-
setzung, die es heute gibt, was wir aber
nicht bedauern. Wir haben unter dhn-
lich betroffenen Kérperbehinderten kei-

ne wichtigen Erfahrungen o. 4. verpasst.
Ganz im Gegenteil: Wir haben gefestigt
und gestérkt unseren Platz im Leben, auch
in der allgemeinen Gesellschaft, einge-
nommen. Die heutige Integration/Inklu-
sion ist wichtig und gut und auch grund-
satzlich ein Fortschritt, aber unserer An-
sicht nach wiirde eine Integrationsrich-
tung von nichtbehinderten Menschen
hin zu den ,,invalid persons® im Schulsys-
tem einen wirklichen Fortschritt bedeuten
und viel gewinnbringender fiir alle Betei-
ligten sein.

Nach einer kurzen Kindergartenzeit in
einer Behinderteneinrichtung besuchten
wir in den Jahren 1975-1986 die Grund-
und Hauptschule fiir Kérperbehinder-
te in Volmarstein. Dort erwarben wir die
mittlere Reife. Korperlich war die Schul-
zeit zwar mitunter sehr anstrengend, aber
wir sind immer sehr gerne in die Schule
gegangen. Das lag sicherlich zum grofien
Teil auch daran, dass wir damals beispiels-
weise das grof8e Gliick hatten, immer for-
dernde exzellente Lehrer um uns herum
zu haben, die uns tiber das Faktenwissen
hinaus z. B. auch beibrachten, die Fahig-
keiten zu nutzen und die Mankos durch
Gruppenarbeit und Teamfihigkeit aus-
zugleichen und kreativ und ehrgeizig zu
sein.

Unsere allgemeine Versorgung rund
um die Uhr stellte 18 Jahre lang allein
unsere Mutter sicher. Leider waren wir
gerade in der Schulzeit hidufig und hef-
tig erkrankt (u. a. Pneumonien, Bronchi-
tiden, stindige Gelenkverstauchungen,
Knochenhautentziindungen, spontaner
Oberschenkelbruch, kleinere und grofle-
re Unfille, Zoster-Erkrankungen, mehr-
fach Nierenstau, Magenprobleme, spater
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Zusammenfassung - Abstract

Magendurchbruch). Gliicklicherweise ist
der medizinische Fortschritt mitgewach-
sen und so haben wir die medizinischen
Begebenheiten mittlerweile einigermafien
gut im Griff.

Mit dieser SMA-Form lebt man sozu-
sagen im ,,Dauer-Bungee-Springen®. Be-
sonders im Kindesalter, wenn das Im-
munsystem auch noch lernt, kann schon
ein kleiner Lungeninfekt gefahrlich wer-
den. Ohnehin ist die Achilles-Ferse der
SMA die eben auch lahmende Atempum-
pe. Mit 3 Jahren retteten wir uns gegen-
seitig erstmals das Leben, indem die ge-
sunde Schwester intuitiv fiir die erkalte-
te Schwester um Hilfe rief und diese so
vorm Ersticken bewahrte. Auch sonst ist
die SMA aufgrund von Folgeproblemen
der fehlenden Muskulatur und durch die
Mitleidenschaft einiger Organe und Sys-
teme eine allgemeine echte Herausforde-
rung. Es ist von Vorteil, sich medizinisch
selbst auf dem Laufenden zu halten.

In der Zeit von 1986-1989 waren wir
in der Oberstufe der Rheinischen Schu-
le fiir Korperbehinderte in Koln und leg-
ten dort die allgemeine Hochschulreife ab.
Der Wechsel von der Hauptschule auf das
Gymnasium fiel uns nicht schwer; in der
Hauptschule wurden wir gut vorbereitet
und auf dem Gymnasium trafen wir auch
wieder auf viele gute Lehrer. Auch dort
fithlten wir uns wohl und hatten beste
Rahmenbedingungen.

In den 3 Gymnasialjahren wurden wir
wihrend der Woche in einem Internat fiir
Behinderte in Hiirth versorgt, wodurch
sich erstmals unsere Pflegesituation én-
derte. In Koln bzw. Hiirth haben wir mit
18 Jahren die ersten konkreteren Ansitze
eines ,selbstindigen“ Lebens fernab von
der uns immer sehr dngstlich tiberbehiite-
ten Mutter erfahren. Bis dahin eben ,,nur®
von unserer Mutter gepflegt und versorgt,
konnten wir im Internat lernen, die Hil-
fen, die wir brauchen, zu formulieren,
von verschiedenen fremden Leuten anzu-
nehmen und zu nutzen. Im Internat ha-
ben wir also 3 Jahre Zeit gehabt, mit sen-
sibler fithrender Unterstiitzung des Per-
sonals unser Leben selbst zu organisieren
und selbst zu gestalten.

Nach dem Abitur zogen wir alsdann
im Jahre 1989 zum Studium der Rechts-
wissenschaften bzw. der Psychologie
(spater folgte noch ein Medizingrund-
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studium) nach Bonn. Das Studienfach
wihlten wir anfangs zwischen eigentli-
cher Neigung und realistisch erscheinen-
der korperlicher Machbarkeit. Wir zogen
zum Studium in ein ganz normales Stu-
dentenwohnheim, womit auch vollstdn-
dig der Eintritt in ein neues ndmlich end-
giiltig eigenstdndiges Leben, vorerst mit
Unterstiitzung durch Zivildienstleistende
des Arbeiter-Samariter-Bunds, verbunden
war. Von einem Tag auf den anderen wur-
den wir rund um die Uhr von ,,Zivis* ver-
sorgt: ein Sprung ins kalte Wasser fiir al-
le Seiten. Aber es funktionierte und lehr-
te fiirs Leben. Auch diese Zeit mochten
wir nicht missen. Seit dem Jahr 1993 ha-
ben wir auf dem freien Wohnungsmarkt
eine private Wohnung bezogen, wir sind
Bonn treu geblieben.

Im Jahr 1996 dnderten wir noch-
mals unsere Pflegesituation - wir wag-
ten die Steigerung vom ,,Zivitum® zum
sog. Arbeitgebermodell (AGM), einem
im eigentlichen Sinne selbstorganisierten
Pflegebetrieb. Seit dem Jahr 2008 bezie-
hen wir das sogenannte personliche Bud-
get. Das AGM bedeutet, dass man seine
eigene Pflegedienststelle und Arbeitgeber
ist und selbst einen Pflegebetrieb anmel-
det. Man bemiiht sich selbst um das Per-
sonal (meist Studenten bzw. selbststindi-
ge Freiberufler), d. h. man wirbt sie selber
an und lernt sie ein, erstellt Dienstpléne,
fithrt den Verwaltungsapparat selbst, ver-
waltet die Gelder, berechnet Lohne und
zahlt sie aus, fithrt Sozialabgaben und
Steuern ab usw. usf. Um dieses Vorhaben,
uns selbstindig und eigenverantwortlich
zu machen, zu realisieren, vergingen {ib-
rigens im Vorfeld insgesamt {iber 2 Jah-
re. Bereits im Jahr 1994 stellten wir einen
entsprechenden Antrag bei den Kosten-
tragern, doch erst nach Widerspriichen,
Klagen, Anwalt, einstweiligen Verfiigun-
gen und letztlich erst durch einen Fern-
sehbeitrag wurde uns diese Pflegemog-
lichkeit gewahrt.

Fiir uns war und ist dieses AGM der
selbstorganisierten und nicht fremdbe-
stimmten Pflege von ganz entscheiden-
der Bedeutung — nur so ist es in unseren
Augen moglich, wirklich erwachsen und
eigenverantwortlich und ,frei“ zu sein
(und im Ubrigen nicht durch den z. B.
ansonsten stdndigen haufigen Personal-
wechsel irgendwann selbst ,,schizophren®
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Leben mit chronischer
spinaler Muskelatrophie.
Ein Erfahrungsbericht

Zusammenfassung
Eines der hochsten Ziele der individuellen
menschlichen Entwicklung ist es, erwach-
sen zu werden, sein Leben selbststandig und
eigenverantwortlich in die Hand zu nehmen
und vielleicht sogar seinen Beitrag fiir die Ge-
meinschaft zu leisten. Dies kann aufgrund
einer schweren Kdrperbehinderung, z. B.
wenn wegen einer Muskelerkrankung nicht
einmal die Gabel zum Essen gehalten werden
kann, als praktisch schwierig und fiir nicht
umsetzbar angesehen werden. Ins Erwach-
senenalter zu kommen und auch Erwachsen
zu sein, d. h. eigenverantwortlich und selbst-
bestimmt zu leben, ist aber durchaus mog-
lich, auch wenn die rein korperliche Kraft da-
zu fehlt.

Wir berichten tiber unser Leben mit einer
spinalen Muskelatrophie (SMA) vom Typ |,
3 Survival-motor-neuron-2(SMN2)-Genko-
pien, ein Leben voller Herausforderungen
und Abh@ngigkeiten und doch ein ganz nor-
males Leben.

Schliisselworter
Survival-of-motor-neuron-1-Protein -
Korperbehinderung - Unterstiitzende
Hilfsmittel - Eigenverantwortliches Leben -
Erfahrungsbericht

Life with chronic spinal
muscular atrophy.
A personal account

Abstract

One of the ultimate goals of individual hu-
man development is to be an adult and to life
life independently and autonomously, and
maybe even to make a contribution to the
community. This may seem impossible in the
case of a severe physical disability (e.g., if a
muscular disease does not even allow a per-
son to hold a fork to eat). To reach adulthood
and also to be an adult (e.g., to live their own
initiative and self-determination) is possi-

ble even if the pure physical strength is lack-
ing. We report on our lives with spinal mus-
cular atrophy (SMA) type Il, 3 survival mo-

tor neuron 2 (SMN2) copies, full of challeng-
es and being dependent, and yet a complete-
ly normal life.

Keywords

Survival of motor neuron 1 protein - Disabled
persons - Self-help devices - Self dependent
life - Field report




zu werden). Ein Berufseintritt wére z. B.
auch nur schwer bis unmoglich gewesen,
wenn wir weiter auf Zivildienstleistende
oder gar auf eine stationire Pflege hitten
zuriickgreifen miissen. Nur dadurch, dass
wir unsere Pflegekrifte eigenverantwort-
lich und selbstbestimmt und nach wirk-
licher Motivation und Féhigkeit und fle-
xibel zusammenstellen konnen, sind wir
wirklich ein Teil der Gesellschaft und
kénnen mit Sinn und Freude z. B. auch
berufstitig sein.

Meine Schwester ist seit dem Jahr 2001
durchgéngig beim Paul-Ehrlich-Insti-
tut fiir Impf- und Serastoffe in Frankfurt
angestellt. Ich habe in den Jahren 2000-
2002 als wissenschaftliche Mitarbeiterin
in der Abteilung Medizinische Psycholo-
gie am Klinikum Aachen gearbeitet. Dann
tibernahm ich bei verschiedenen Vereinen
Projektstellen. Zwischenzeitlich war ich
fiir das Fernsehformat ,,Quarks & Co
und zuletzt in den Jahren 2010-2012 in der
Klinik fiir Pneumologie und Beatmungs-
medizin des Johanniter-Krankenhauses
in Oberhausen [3] tatig. Das Limitieren-
de ist, dass es meist leider nur befristete
Arbeitsverhiltnisse gibt bzw. dass die Ver-
waltung/Geschiftsleitung eines eigentlich
willigen und iiberzeugten Arbeitgebers
eine Einstellung von vornherein bzw. im
Weiteren verhindert.

Unsere bisherigen Arbeitstatigkei-
ten sind natiirlich Kopfarbeiten und u. a.
Dank fortschrittlicher Telearbeit iiber-
haupt erst so erfolgreich moglich. Wir
versuchen unser immenses korperliches
Handicap immer mit Technik und mit
dem, was sonst noch fiir eine gute Arbeit
wichtig ist, auszugleichen: der Willen, et-
was zu bewegen, Ehrgeiz, es gut zu ma-
chen und die direkte Ansprache zu nut-
zen.

Wir sind immer mal wieder gerne auch
ehrenamtlich aktiv, wobei sich die Titig-
keiten auf die Selbsthilfeorganisation der
Deutschen Gesellschaft fiir Muskelkran-
ke (DGM) und in der Mitgliedschaft des
Verbands der Deutschen interdisziplina-
ren Gesellschaft fiir auflerklinische Beat-
mung (DIGAB) und auflerdem auf Akti-
vititen im Zusammenhang mit der ,,Be-
hindertenbewegung“ konzentrier(t)en.
Unser Engagement gilt besonders Fami-
lien und Kindern mit SMA. Wir haben
z. B. das bundesweite SMArty-Sympo-

sium erfunden, initiiert und schliefllich
in den Jahren 1999-2005 auch in die Tat
umgesetzt, organisiert und etabliert. Fiir
dieses ehrenamtliche Engagement erhiel-
ten wir im Jahr 2003 in einer unvergessli-
chen Feierstunde vom damaligen Minis-
terprisidenten Herrn Peer Steinbriick das
Verdienstkreuz des Landes NRW, was uns
sehr geehrt hat. Im Grunde ist es mittler-
weile ldngst quasi eine Berufung: wir ma-
chen uns stark, auch fiir andere; wir kon-
nen nicht anders.

Die wichtigsten medizinischen
SMA-assoziierten Baustellen

SMA ist eine komplexe schwere korper-
liche systemische Grunderkrankung,
die multidisziplinar angegangen werden
muss. Die 2 Hauptsédulen der symptoma-
tischen Versorgung sind wegen der se-
kundiren Geschehnisse der Entwicklung
von schweren Skoliosen, Deformititen,
Kontrakturen und einer respiratorischen
Insuffizienz ganz eindeutig orthopadi-
scher und beatmungsmedizinischer Na-
tur. Heutzutage sind frithzeitige operati-
ve Wirbelsaulenstabilisierungen moglich,
notig und ein Segen. Des Weiteren helfen
operative und konservative Mafinahmen,
die Gelenke in einer brauchbaren Beweg-
lichkeit und Position zu halten oder wie-
der zu bringen. Von existenzieller Bedeu-
tung ist die regelmiflige Uberwachung
und ggf. Unterstiitzung der respiratori-
schen Situation durch ein kompetentes
Beatmungszentrum [4], das Erfahrungen
mit muskelkranken Patienten hat. Heut-
zutage ist die Nutzbarkeit von hauslicher
nichtinvasiver intermittierender Masken-
beatmung ein absoluter Benefit.

Oftmals gilt es irgendwann auch er-
nihrungs- und stoffwechselmedizinische
Aspekte zu beachten. Besonders eher zier-
liche SMArtys konnen schnell Elektrolyt-
entgleisungen und Unterzuckerungen
entwickeln. Untergewichtigkeit und damit
eventuelle allgemeine Mangelerscheinun-
gen kann man mit der Anlage einer Son-
de durch perkutane endoskopische Gast-
rostomie (PEG) begegnen.

Meine Schwester bzw. mittlerwei-
le auch ich haben mehr und mehr auch
andere Zusatzprobleme, die uns zudem
herausfordern und in dem Ausmafl viel-
leicht nicht nur normale Alterungsprozes-

se sind, sondern eventuell mehr oder we-

niger direkt mit der SMA zusammenhén-

gen. Hierzu gehdren

== nicht wirklich erklarbare Andmien,

== hiufige extreme Nacken-/Kopf-
schmerzen,

== zeitweilige und unerklarliche Fieber-
episoden,

== unabhingig davon Entziindungen
von Nebenhohlen, Augenlid, Zahnen,
Haut und Blase,

== Magenprobleme, wie Sodbrennen,

== einschlafende und schmerzende Ext-
remitdten,

== Myeloseprozesse im Riickenmark etc.

Aus eigener Erfahrung sind riickblickend

folgende iiblicherweise von Arzten iiber-

sehene Aspekte einer SMA-Versorgung

von Bedeutung, die allgemein mehr Be-

achtung erfahren sollten:

== Da die sich entwickelnden Kontrak-
turen meist auch die Kiefergelenke
betreffen und die Zahnsubstanz oh-
nehin relativ beeintréachtigt ist, soll-
te unbedingt frithzeitig darauf ge-
achtet werden, dass eine ausreichen-
de Mundéffnung und damit effiziente
Zahnhygiene und -Behandlung mog-
lich ist und méglich bleibt. Dadurch
wird verhindert, dass zunehmend
die einzige Alternative einer Zahn-
behandlung eine Extraktion ist, was
letztlich die allgemeine Ernahrungssi-
tuation erschwert.

== Bei jeder antibiotischen Behandlung
sollten moglichst die Antibiotika-
gruppen, fir die als hdufige Neben-
wirkung eine Muskelschwéche und
Hypoglykdmien bekannt sind, ge-
mieden werden. Beispielsweise kann
die Belastung durch Tavanic/Levof-
loxantin gréfler und bedrohlicher
sein, als durch die eigentliche Erkran-
kung selbst. Desweiteren ist die Do-
sierung bezogen auf das tatsachliche
Korpergewicht dringend zu beachten
- SMA-Patienten haben im Erwach-
senenalter oftmals nur ein Gewicht
von weniger als 40 kg, und daher soll-
ten Medikamentendosierungen im-
mer auf das Kérpergewicht und nicht
auf das Alter berechnet werden! Falls
Schluckprobleme bestehen, ist es
meist keine gute Empfehlung, das
Antibiotikum zu moérsern. Vielmehr
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Dienst-/Terminplan Juni 2013

Name Zeitraum Std | priv./off. Termine/Aktionen ...Orthopéadie Erlangen...!
Thomas R 1.(Sa) 18
Kai D. 1.-6. (Sa-Do) 120 | 2., BN->ER Korsett-Rep / 3. u. 4. Blutlabor - Vit-B-Mangel - Substitution demnéchst?! / 4.,
3.Strovac-Impfung / 6., Lufu = IVC schlechter geworden
Christoph M. | 6.-8. (Do-Sa) 48 | (6-8, BeatmungskongreB Hamburg)
7.,16 h Konsil Augenarzt ...Entziindg Oberlid li - AB-Tropfen/Salben Floxal usw. fiir 2
Wochen...wenn nach insg 4 Wochen nicht weg, dann schneiden!
8.-9. (Sa-So) 24 |9, Besuch von Nici+Latoya
ThomasR. 9.-14. (So-Fr) 120 [ 10., Besuch von Petra, und spater Annett / 12, ER>BN / 13.-14., 16 h BN>K, Schlaflabor
—>bekannte néchtl. Hypopnoen, IVC und Sniff schlechter geworden
14.-15. (Fr-Sa) 24
Christian St. 15.-16. (Sa-So) 24 16., ca. 13 h Corina/Hubert Betriebsbesprchg (+3Hundis) ...zeitweise Einklemmschmerzen?! inne Hand re...
Christoph M. | 16.-20. (So-Do) 96 ...Oberlid weiter dick und nassend...7., Legendair Wartung...Grillen / 18., Rheinspaziergang / 19.,
Freibad / 20., Jobcenter (Weiterbewilligungsantrag personlich abgeben...semierfolgreich)
Neu Kai G. 20.-21. (Do-Fr) 24 | 21., Widerspruch nach telefonischer Ablehnung Begleitperson durch die AOK/MDK, ansonsten Reha bewilligt...
Christian St. | 21.-22. (Fr-Sa) 24 | 22, Baumarkt, Insel Grafenwert
22.-23. (Sa-So) 24 ...Kopp/Nacken wieder ohne Ende...
ThomasR. 23.-25. (So-Di) 48 | 24.und 25., DLR-Date (EMG-Roboting)
neu Kai G. 25.-26. (Di-Mi) 24 | 26., Erganzung zum Widerspruch an AOK/MDK gefaxt
Kai D. 26.-29. (Mi-Sa) 72 | 27.,9.30 h Augenklinik (Mini-OP Hagelkorn->7Tage AB Kanamytrex) /
28., City Nachbar-Spieleabend / 29, Mama e-Sessel repariert >Hagen
29.-30. (Sa-So) 24 | Deadline Paper MedGenetik?!
Christian St. | 30. (So)... 6 |30, *Bitta

Abb. 3 A Beispiel eines Pflegedienstplans in Koordination mit eigenen Aktivitdten im eigenen Terminplan

sollte eine fliissige Darreichungsform
bzw. auch, weil magenschonender, ein
intravendser Zugang gewéhlt werden.
Grundsitzlich sollten Antibiotika zu-
riickhaltend und nur ganz gezielt ein-
gesetzt werden, dann sind sie ein Se-
gen.

== Sowohl in Alltags- als auch besonders
in Stresssituationen kann es schnell
zu Elektrolytentgleisungen und
Hypoglykdmien kommen. Dies sollte
immer bedacht und ggf. sofort behan-
delt werden.

== Anatomische und funktionelle Nie-
ren- und Blasenprobleme offenbaren
sich im Laufe der Zeit immer mehr,
Sie sind sicherlich nicht nur eine in-
direkte SMA-Begebenheit und sollten
auch immer mit bedacht werden.

== Es kann akut eine Beeintrichtigung
des Zwerchfells mit Einschrankung
der Atmung auftreten.

Dieses letztgenannte wohl unbekannte,
jedenfalls bisher vollig unbeschriebene
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Phénomen haben wir etwa ab unserem 10.
Lebensjahr erstmals mit Schrecken ken-
nengelernt. Wir sind sicher, dass es auch
andere SMArtys betrifft. Wahrschein-
lich bedingt durch die sich bildende Tor-
sionsskoliose kann der an sich meist in-
takte N. phrenicus, so jedenfalls unsere
bescheidende anatomisch-funktionelle
Interpretation, auf seinem Weg von C3-
5 zu seinem Zielort des Zwerchfells in sei-
ner Funktion beeintréichtigt werden. Da
das Zwerchfell bekanntermafien bei SMA
meist der einzige effiziente und grofite
Atemmuskel ist, ist ein Ausfall denkbar
ungiinstig. Jedenfalls kann es je nach Kor-
perposition vorkommen, dass einem rela-
tiv plétzlich, d. h. innerhalb von wenigen
Atemziigen, das Atmen so schwer fillt, bis
es schlieflich gar nicht mehr moglich ist.
Das Zwerchfell schlift einfach ein. Dies
ist grundsétzlich eine sehr existenziell be-
angstigende Notsituation, die man mit
Froschatmung bestenfalls ein paar Mi-
nuten kompensieren kann. Gliicklicher-
weise kann man die Atemldhmung rela-

tiv schnell wieder komplett auflgsen: Der
Zwerchfell-Dornroschen-Schlaf lasst sich
beenden, indem man seine Korperposi-
tion im Oberkorper etwas verandert. Wir
haben bis jetzt immer das Gliick gehabt,
mit der Rollstuhlsitzverstellung oder mit
letzter Puste zumindest noch fliisternd sa-
gen zu konnen, dass man schnell anders
liegen/sitzen muss, um nicht zu ersticken.
Etwas Kopfzug ist meistens die beste und
sicherste Hilfe.

Insgesamt und abschliefSend ist zu sa-
gen, dass es besonders fiir den erwachse-
nen SMArty absolut von Néten ist, das es
eine umfassende und iiberdauernde und
fachiibergreifende SMA-Begleitung/-Ver-
sorgung zur Entlastung und Effizienzstei-
gerung im Rahmen eines (noch zu griin-
denden) Kompetenzzentrums fiir neuro-
muskuldre Erkrankungen geben wiirde,
so wie es heutzutage zumindest fiir SMA-
Kinder bis zum 18 Lebensjahr durch die
sozialpadiatrischen Zentren mancherorts
ganz gut organisiert ist - jedenfalls wére
eine kompetente Unterstiitzung und Be-



Abb. 5 A Lebenseinblicke. Tauchen im Roten Meer (links). Mit selbstgeschnitztem Sitz auf Hundetrainingswagen festgegurtet
(mitte).,,Outback” der Insel Grafenwerth (rechts)

gleitung und Koordinierung aller auftre-
tenden klinischen Herausforderungen
besonders auch fiir erwachsene SMA-Be-
troffene sehr wichtig! In den vorhande-
nen sog. Muskelzentren allerdings wird
hingegen meistens nur eine einzige spe-
zialisierte Fachabteilung bedient. Eine di-
rekte Kooperation mehrerer Disziplinen
gibt es eigentlich nicht. Und auch die mo-
mentan mehrerorts entstandenen bzw. im
Aufbau befindlichen sog. Zentren fiir sel-
tene Erkrankungen bieten bisher leider
ebenfalls diese tibergreifende und iiber-
dauernde Hilfe nicht an. Das allgemeine
heutige eigentlich hochentwickelte Ge-
sundheitssystem ist leider im Zuge der
Einsparungspolitik usw. manchmal eher
sehr kontraproduktiv, und macht es allen
Beteiligten nicht leicht.

Man ist sich ohnehin letztlich als
SMArty mehr oder weniger alleine iiber-
lassen und muss immer am Ball bleiben.
Natiirlich ist es fiir uns eine Doppel-/
Mehrfachbelastung, sowohl Arbeitgeber/
Manager in der eigenen Pflegesituation als
auch Arbeitnehmer im Beruf, ehrenamt-
lich tatig und nebenbei schwerstbehindert

und manchmal auch noch krank zu sein.
Wir miissen mit unseren Kréaften sehr und
immer mehr haushalten; es ist immer eine
Gratwanderung, aber es ist uns méglich
ein erwachsenes Leben zu fithren. Wir
haben unsere Normalitit bzw. den ,,ganz
normalen Alltagswahnsinn® soweit im
Griff, wie man es im Griff haben kann,
und fahren unseren Weg (8 Abb. 3).

Schon frith entwickelten wir aus ganz
egoistischen und auch altruistischen
Griinden ein immenses allgemeines und
spezielles Interesse an Wissenschaft und
Forschung in Theorie und Praxis. Natiir-
lich beobachten wir sehr genau die Bemii-
hungen um vielleicht irgendwann einmal
ursichlich wirkende Therapien und hof-
fen darauf, vielleicht sogar auch noch ir-
gendwie davon profitieren zu kénnen: Ei-
gentlich gehen wir grundsitzlich einfach
von dieser Moglichkeit aus, arbeiten da-
rauf hin. Selbstredend sind wir im Trans-
lational-Research-in-Europe-for-the-As-
sessment-and-Treatment-of-Neuromu-
scular-Disease(TREAT-NMD)-Register
eingetragen.

Mehrere Monate nahm ich in einem
individuellen Heilversuch Valproat und L-
Carnitin ein, was durchaus tatsachlich so-
wohl subjektive als auch objektiv positive
Effekte hatte. Mittlerweile setze ich aber
mehr auf die Entwicklungen und den Ein-
satz z. B. von Antisenseoligonukleotiden
(ASO) systemisch iiber Roche oder/und
zentral iiber ISIS.

Aktuell hat sich als eigentliche Neben-
baustelle unserer allgemeinen Neugier
eine interessante experimentelle Zusam-
menarbeit mit dem Deutschen Zentrum
fiir Luft- und Raumfahrtforschung (DLR)
ergeben. Dabei geht es um die Entwick-
lung eines Elektromyogramm (EMG) ge-
steuerten Roboterarmsystems, was noch
mit minimalsten eigentlich funktionslo-
sen muskuldren Restbestinden durchaus
moglich ist: ein {iberaus spannendes und
interessantes Projekt (8 Abb. 4).
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Schwerpunktthema: Ausgewdhlte Aspekte von Motoneuronerkrankungen

Eigenverantwortliches
und erwachsenes Leben
trotz schwerer SMA

Zu einem eigenverantwortlichen und er-
wachsenen Leben trotz schwerer SMA
bedarf es einer theoretischen Moglich-
keit und einer Anleitung bzw. Vorbil-
der, die wir zum Gliick hatten oder uns
suchten. Des Weiteren ist es wohl nétig,
als behinderter Mensch selbst auch mo-
tivierter und ehrgeiziger und stressresis-
tenter zu sein als vielleicht mancher sog.
Nichtbehinderter es jemals sein wird, nur
um ganz ,normal“ und erwachsen zu
sein. Dank des medizinischen und tech-
nologischen Fortschritts und der Mog-
lichkeit der personlichen Assistenz ist es
moglich, sein Leben trotz einer schweren
Koérperbehinderung zu leben, abhéingig
und doch unabhingig zu sein und seinen
Alltag so zu gestalten, wie es jeder ande-
re auch tut.

Es ist eine Angelegenheit der Men-
schenwiirde und ein Maf fiir die Ernst-
haftigkeit eines Sozialstaats, diese Selbst-
verantwortlichkeit und Selbstbestimmt-
heit jedem Menschen mit einer angebore-
nen oder erworbenen Behinderung zu er-
moglichen. Die Gesetzesvorlagen und so-
zialpolitischen Umsetzungen machen es
einem allerdings nicht leicht. Wir miis-
sen z. B. immer wieder damit rechnen,
aus Kostengriinden auf einen ambulanten
Pflegedienst oder sogar auf eine station-
re Einrichtung mit allen ihren Nachteilen
verwiesen zu werden. Ein weiteres Bei-
spiel ist, dass wir uns seit dem Jahr 2006
immer wieder darum bemiihen, endlich
eine stationdre medizinische Rehabilita-
tionsmafinahme (wohlgemerkt die ers-
te Mafinahme dieser Art in unserem Le-
ben tiberhaupt) nutzen zu kénnen. Letzt-
lich ist bisher jeder Antragsversuch ab-
gelehnt worden. Dies wurde u. a. damit
begriindet, dass wir mit derartigen Ein-
schrankungen iiberhaupt nicht arbeitsfi-
hig seien und darum auch keine Rehabi-
litationsmafinahme benétigen (wohlge-
merkt — wihrend bestehender Arbeits-
verhiltnisse). Gleichzeitig wird der Re-
habilitationsantrag einfach als Antrag auf
Erwerbsunfihigkeitsrente gewertet und
behandelt, was dazu fiihrt, dass wir para-
doxerweise immer wieder aktiv eine EU-
Berentung ablehnen miissen, die wir gar
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nicht beantragten. Unser Leben besteht
also aus standigen Rechtfertigungen und
subtiler Bedrohung und ist ein stdndiger
Kampf.

Der allgemeine Umgang der Bevolke-
rung mit Handicaps ist iibrigens in den
letzten 2 Jahrzehnten gliicklicherweise
grundsitzlich sehr viel besser normaler
und entkrampfter geworden. Es hat sich
einigermaflen verbreitet, dass es normal
ist, anders zu sein und dass jeder mehr
oder weniger eine Behinderung mit sich
herum trégt, auch wenn sie nicht immer
so offensichtlich und nicht so limitierend
ist. Wir haben das Gliick, die Sprache nut-
zen und kommunizieren zu kénnen; wir
mischen selbstverstdndlich wenn méglich
iiberall mit, gehen einfach auf Menschen
zu und sprechen sie direkt an. Meistens
kommt es dann auch schnell zu einem
ganz normalen Umgang miteinander.

Trotz bzw. gerade wegen einer SMA
kann man lernen, studieren, arbeiten
und ehrenamtlich tatig sein. Man kann
Urlaubsreisen unternehmen, Freund-
schaften aufbauen und pflegen, Kongres-
se und Tagungen besuchen, Buchbeitri-
ge und Artikel schreiben und manchmal
und immer wieder auch einfach mal Flau-
sen im Kopf haben. So kann man einen
Tauchschein zu machen oder im Motor-
radbeiwagen oder Hundetrainingswa-
gen mitzufahren usw. — kurz: man kann
durchaus gelahmt und doch beweglich
sein. Es ist kein Widerspruch: Es ist nicht
unmoglich, einerseits schwerstbehindert,
absolut pflegeabhidngig und doch gleich-
zeitig selbstindig, selbstverantwortlich,
aktiv, flexibel, gliicklich und erwachsen
und manchmal auch etwas verriickt zu
sein (B Abb.5).

Wir hatten {ibrigens nie einen Lebens-
plan, wenn iiberhaupt, hatten wir nur
schon immer einen kindlichen fast unver-
wiistlichen Uberlebensplan. Wir nahmen
uns nie grof3 vor, irgendwas irgendwie zu
einem bestimmten Zeitpunkt erreichen
zu wollen. Das heif3t nicht, dass wir ziel-
los in den Tag hinein lebten. Unsere Ziele
waren allerdings immer nur kleine, dafiir
aber umso energischere Zwischenschritte.
Wir planten nie groflartig in die Zukunft,
die kann man sowieso nicht wirklich pla-
nen. Vielleicht ist es gerade diese kindli-
che Unvoreingenommenbheit, gepaart mit
infantiler Trotzigkeit, die uns trotzdem ir-

gendwie doch einen gewissen Lebensplan
hat erreichen lassen, und uns weiter ma-
chen lasst.

Korrespondenzadresse

C. Brandt

I. Brandt
Hinter Hoben 161, 53129 Bonn
ilonabrandt@web.de

Einhaltung ethischer Richtlinien
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Alle Patienten, die {iber Bildmaterial oder anderweiti-
ge Angaben innerhalb des Manuskripts zu identifizie-
ren sind, haben hierzu ihre schriftliche Einwilligung ge-
geben. Im Falle von nicht miindigen Patienten liegt die
Einwilligung eines Erziehungsberechtigen oder des
gesetzlich bestellten Betreuers vor.

Dieser Beitrag beinhaltet keine Studien an Menschen
oder Tieren.
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