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FOKUS

Spinale Muskelatrophie
frith erkennen:

Tipps fiir Hebammen

Die Spinale Muskelatrophie ist eine schwere und seltene neuromuskuldre Erkrankung,
die sich durch fortschreitende Muskelschwéche dussert. Schatzungen zufolge ist welt-
weit eines von 10000 Neugeborenen davon betroffen. Da sie zu einem fortschreiten-
den und irreversiblen Verlust der Motoneuronen fiihrt, ist eine friihzeitige Behandlung
entscheidend. In diesem Artikel werden Erkennungsmerkmale erklart, damit eine

moglichst friihe Diagnose mdglich wird.

TEXT: KARIN RICHTER

ie Ursache der Spinalen Muskelat-
rophie (Spinal muscular atrophy
[SMA]) ist ein Gendefekt im SMN1
(Survival-Motor-Neuron-1-Gen).
Durch diesen Defekt wird das zum Uberle-

ben der motorischen Nerven (Motoneuro-
nen) erforderliche SMN-Protein nicht oder
in zu geringer Menge produziert. Der Krper
verfligt zwar tiber ein Ersatzgen, SMN2, die-
ses kann aber nur eine geringe Menge an
funktionellem SMN-Protein produzieren, die
fir das Uberleben und die Funktion der
Motoneuronen nicht ausreicht (Coovert et
al., 1997j Anderton et al., 2015; National Ins-
titute for Health [NIH], 2020a); NIH, 2020b).

Bei der Spinalen
Muskelatrophie kommt
es zu einem schnellen
und irreversiblen Verlust

von Motoneuronen, '
der alle Muskelfunktionen

betrifft, einschliesslich

Atmung, Schlucken und
grundlegende Bewegungen.
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Bei der SMA kommt es zu einem schnellen
und irreversiblen Verlust von Motoneuro-
nen, der alle Muskelfunktionen betrifft, ein-
schliesslich Atmung, Schlucken und grund-
legende Bewegungen (Anderton etal., 2015;
NORD, 2022).

SMA
in der Schweiz

SMA betrifft schatzungsweise eines von
10000 Neugeborenen weltweit (NORD, 2022).
In der Schweiz kommen jedes Jahr cirka
acht bis zehn Kinder mit SMA (alle Typen)
auf die Welt (Schorling et al., 2020). Typi-
scherweise wird die SMA in 4 Phdnotypen
(Typen 1-4) mit unterschiedlichem Schwe-
regrad eingeteilt. Die SMA-Typen 1 und 2
betreffen sehr junge Kinder. SMA Typ 1 be-
trifft Kleinkinder vor dem Alter von sechs
Monaten und macht etwa 50 bis 70 % der
SMA-Fille aus. Als schwerste Form fiihrt die
SMA Typ 1 beim unbehandelt betroffenen
Kind meist noch vor dem zweiten Lebens-
jahrzum Tod oder erfordert eine dauerhafte
maschinelle Beatmung (Verhaart et al.,
2017).

Da SMA zu einem fortschreitenden und irre-
versiblen Verlust von Motoneuronen fiihrt,
sind eine friihe Diagnose und ein schnellst-
moglicher Behandlungsbeginn essenziell
(Darras et al., 2017). Dies gilt in besonderem
Masse fiir die SMA Typ 1, bei der die Degene-
ration der Motoneuronen bereits vor der



Geburt einsetzt und rasch fortschreitet.
Jede Verzogerung bei der Diagnose von SMA
Typ 1 kann das Uberleben von Motoneuro-
nen gefdhrden (Govoni etal., 2018), was sich
direkt auf die neuromuskuldre Funktion
auswirkt (Kolb et al., 2017).

Anzeichen und Symptome
beim Neugeborenen _
Sehr friihe Anzeichen von SMA treten typi-
scherweise bis zum Alter von sechs Mona-
ten auf (Kolb et al., 2015; Prior et al., 2019),
oft sogar schon im Alter von drei Monaten
(Prior et al., 2019; Pera et al., 2020). Obwohl
die betroffenen Kleinkinder symptomatisch
sein kdnnen, bleiben sie wach und aufmerk-
sam; ihre kognitiven Fahigkeiten sind nicht
beeintrachtigt (Kolb et al., 2015). Die typi-

Praxis

schen Anzeichen fiir SMA, auf die zwischen
der Geburt und 6 Monaten geachtet werden
sollten, sind folgende (Abbildung 1).

Hypotonie

Beschrieben von Kolb et al. (2015); Pera et

al. (2020):

« Baby wirkt aufgrund der Schwéche sei-
ner Arme und Beine «schlaff» (Kolb et al.,
2015; Pera et al., 2020; SMA Europe,
2022);

« symmetrische Schwache, die eher proxi-
mal als distal auftritt (Wang et al., 2005)
(Baby hat Schwierigkeiten, Arme und .
Beine zu heben, kann aber Hande und
Finger bewegen [SMA Europe, 2022]);

+ Beine kénnen schwicher erscheinen als
die Arme (Wang et al., 2005);
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« inschwerwiegenden Féllen: froschdhnli-
che Haltung im Liegen (Kolb et‘al., 2015;
Leyenaar et al., 2005).

Areflexie

Beschrieben von Prior et al. (2019)

« Fehlende/verminderte tiefe Sehnenreflexe
(Kolb et al., 2015; Prior et al., 2019);

+ Bewertung der tiefen Sehnenreflexe
durch Beobachtung der Reaktion auf
kraftige Schlage auf Sehne (Zimmermann
etal., 2020).

Mangelnde Kopfkontrolle
Beschrieben von Markowitz et al. (2004)
« Nichtin der Lage, den Kopf zu heben, oder
nur schlechte Kopfkontrolle (Kolb et al.,
2015; SMA Europe, 2022; Wang et al., 2005);

Abbildung 1: Anzeichen der SMA Typ 1 bei betroffenen Kindern ab Geburt bis zum Alter von 6 Monaten
Kolb et al. (2015); Prior et al. (2019) und SMA Europe (2022)
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zur Bestétigung der mangelnden Kopf-
kontrolle: Pull-to-sit-Test (Great Ormond
Street Hospital for Children NHS, 2022);

« Kopf hangt hinter dem Rumpf, bei voll-
standig gestrecktem Hals (Coovert et al.,
1997; Markowitz et al., 2004; Great
Ormond Street Hospital for Children
NHS, 2022; Hammersmith Infant
Neurological Examination, 2017);

+ Kopfkommt nicht tiber Riickenlinie,
wenn Baby mit Gesicht nach unten
gehalten wird (Leyenaar et al., 2005).

Schwierigkeiten bei der Atmung
Beschrieben von Pera et al. (2020); SMA
Europe (2022)

« Schwéche der Zwischenrippenmuskeln
bei gleichzeitiger Schonung des Zwerch-
fells kann zu glockenférmigem Brustkorb
und paradoxem Atemmuster fiihren
(«Bauchatmungy») (Kolb et al., 2015).

Schluckbeschwerden
Beschrieben von Kolb et al. (2015); Wang et
al. (2005)

+ Schwierigkeiten beim Saugen, bei der
Nahrungsaufnahme oder beim Schlucken
von Speichel kdnnen auf Zungen- und
Schluckschwache hinweisen (Kolb et al.,
2015; Wang et al., 2005; Markowitz et al.,
2004);

« infortgeschrittenen Féllen: Anamnese
von Erstickungsanféllen, wiederholte
Aspiration oder langsames oder redu-
ziertes Wachstum (Kolb et al., 2015; SMA
Europe, 2022; Markowitz et al., 2004).

Zungen-Faszikulation
Beschrieben von Kolb et al. (2015); Wang et
al. (2005)

+ Zungen-Faszikulationen oder Zuckungen
der Zunge, zusammen mit einer Atrophie
(Kolb et al., 2015; Wang et al., 2005).

Schwacher Schrei und Husten
Beschrieben von Wang et al. (2005)
» Schwacher Schrei (SMA Europe, 2022;
Wang et al., 2005);
» Schwéche der Atemmuskulatur kann
Schwierigkeiten beim Husten verursachen
(SMA Europe, 2022).
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Fritherkennung der SMA:
fiir das Leben des Kindes entscheidend

Ein Sdugling mit SMA ist darauf angewiesen,
dass mogliche SMA-Anzeichen (Qian et al.,
2015) vom medizinischen Fachpersonal wie
Pédiaterinnen/Pédiatern und Hebammen
sofort erkannt werden und das Kind schnell
an ein spezialisiertes neuromuskuldres
Zentrum (Govoni et al., 2018; Mercuri et
al., 2018) liberwiesen wird.

Eine schnelle und direkte Uberweisung er-
moglicht einen frithen Zugang zu facharztli-
cher Versorgung (Govoni et al., 2018), recht-
zeitige Gentests (Mercuri et al., 2018) und
eine friihzeitige medizinische Intervention
zur Begrenzung des Krankheitsverlaufs
(Govoni et al., 2018; Qian et al., 2015) zur Er-
zielung optimaler Behandlungsergebnisse
(Govoni et al., 2018; Qian et al., 2015). Wenn
keine Familienanamnese vorhanden ist,
wird die Diagnose im Allgemeinen aufgrund
der klinischen Anzeichen von SMA gestellt
(Mercurietal., 2018). o

Hinweis zum Bild auf Seite 29: Beim abgebildeten Kind
handelt es sich nicht um ein Kleinkind mit SMA, sondern
um ein illustratives Bild aus einer Bilddatenbank.

Der Schweizerische- Hebammenverband bietet am Mitt-
woch, dem 7. September 2022, eine einstiindige Online-
Schulung an mit dem Titel «Spinale Muskelatrophie bei
Sauglingen erkenneny. Die verschiedenen Symptome
erkennen und Unterstiitzungsmaglichkeiten fiir die
Familie sind Inhalt der Weiterbildung. Weitere Informa-
tionen finden Sie in der dieser Auslage beiliegenden
Weiterbildungsbroschiire und unter www.e-log.ch

AUTORIN

Karin Richter,

Spezialistin fiir Kommunikation und «Medical Writing»
(Verfassen von medizinischen Artikeln)
www.zum-com.ch
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Wieder schmerzfrei stillen

Die neuen Ardo Care Kbmpressen unterstitzen
stillende Mutter auf natlrliche Weise bei der
Behandlung wunder oder gereizter Brustwarzen.

Effektive Hilfe

+ Die kiihlenden und feuchtigkeitsspendenden
Auflagen unterstltzen die natUrliche Regeneration
der wunden oder gereizten Hautareale.

+ Die Kompressen pflegen die beanspruchten
und wunden Brustwarzen und halten die Haut
geschmeidig. Dank der Auflage bildet sich weniger
Schorf. Die Kompressen lassen sich nach Gebrauch
leicht ablésen und verhindern so ein erneutes
Einreissen.

+ Die Kompressen helfen Infektionen
(u.a. mit Candida albicans) vorzubeugen.
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Natur pur
Das Gel basiert auf rein natdrlichen Rohstoffen, ist
vegan und frei von Duft- und Konservierungsstoffen.

Sicher fur Mutter und Baby

Jede Kompresse wird nur einmal verwendet und
schitzt so vor Keimwachstum. Zudem ist das Gel
unbedenklich flrs Baby und muss vor dem Stillen
nicht abgewischt werden.

Einfache Anwendung

Die Kompressen sind einzeln verpackt und sofort
einsatzbereit - fUr eine schnelle und unkomplizierte
Anwendung.

Die neuen Brustkompressen
von Ardo unterstUtzen die
stillende Mutter mit wunden,

. gereizten oder schmerzen-
den Brustwarzen beim Fort-
fUhren des Stillens.

Uberzeugt?
Bestellungen

und Infos unter
www.ardo.ch

Inhaltsstoffe: AQua, Pentylene Glycol, Xanthan Gum, Betaine, -
Sodium Hyaluronate, Sodium Anisate, Lactic Acid

gardo

SWITZERLAND

Mehr Infos unter:
www.ardo.ch
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