Vorwort

Neuromuskuldre Erkrankungen beinhalten Erkrankungen der Motorneurone in der Medul-
la oblongata und im Riickenmark, der peripheren Nerven, der Nerv-Muskel-Synapse sowie
der Herz- und Skelettmuskulatur. Es handelt sich im Kindes-, Jugend- und Erwachsenen-
alter um seltene Erkrankungen, fiir viele gibt es keine Angaben zur Pravalenz und Inzidenz.
Eine kausale Therapie kann derzeit fiir keine der Erkrankungen angeboten werden.

Dennoch ist die individuelle Diagnosesicherung notwendig, um in der Beratung der Pa-
tienten und deren Familien bessere Aussagen zu Prognose und ggf. Prinataldiagnostik ma-
chen zu konnen sowie die symptomatische Therapie der Patienten zu optimieren. Durch
eine sorgfiltige Anamnese und klinische Untersuchung lassen sich Leitsymptome heraus-
arbeiten, die in dem weiteren »work-up« um Neurophysiologie, Bildgebung der Muskula-
tur, Muskelbiopsie und genetische Analysen individuell sinnvoll ergénzt werden miissen.
Neuromuskuldre Erkrankungen konnen sich in unterschiedlichen Altersstufen mit diffe-
renten Phénotypen manifestieren. Bei bekannter klinischer und genetischer Heterogenitit
ist die Planung der Diagnostik fiir jeden individuellen Patienten eine Herausforderung im
klinischen Alltag. Bei fehlenden kausalen Therapieoptionen ist die umfassende symptoma-
tische Therapie umso wichtiger; in der Regel ist sie multidisziplindr angelegt und erfordert
Kooperationen mit Kardiologen, Pulmonologen, Gastroenterologen, Endokrinologen und
Orthopdden mit Expertise im Kindes- und / oder Erwachsenenalter. Aufgrund der verbes-
serten Betreuung hat sich die Lebensqualitit und -erwartung bei vielen der Erkrankungen
positiv verdndert, sodass zahlreiche Betroffene heute das Erwachsenenalter erreichen. Im
Gegensatz dazu ist aktuell eine geordnete Transition in den gegebenen begrenzten und sehr
heterogenen Versorgungsstrukturen von der Kinder- in die Erwachsenen-Versorgung selten
moglich.

Die Autoren mochten mit diesem Buch den Themen Unterschiedliche Phinotypen einer
neuromuskuldren Erkrankung im Kindes- und Erwachsenenalter und Die Transition der Pa-
tienten von der Pddiatrie in die Erwachsenenmedizin Rechnung tragen. Es soll motivierend
werben fiir eine Betrachtung der Krankheitsbilder in beide Altersrichtungen und fiir eine
multidisziplindre Patientenversorgung in jedem Alter. Mit dem Kapitel zu sinnvollen dia-
gnostischen Moglichkeiten soll es einen Werkzeugkasten fiir alle Pddiater, Neuropédiater,
Neurologen und beteiligte Spezialisten darstellen. Mit zahlreichen Kasuistiken mochten die
Autoren bei unterschiedlichen Erkrankungen das individuelle Vorgehen im Kindes- wie im
Erwachsenenalter verdeutlichen; hier sollen jahrelange eigene Erfahrungen, Abbildungen
und praxisnahe Empfehlungen als Stilelemente den didaktischen Aufbau unterstiitzen.

Dies soll ein erstes Buch sein, das systematisch und interdisziplindr die Transition bei
neuromuskuldren Erkrankungen behandelt. Es moge eine Hilfe im praktischen Alltag fiir
jeden sein, der Patienten mit diesen seltenen Erkrankungen betreut, ob jung oder élter. Es
soll rasch Antworten auf verschiedenste Fragen zu einer Erkrankung geben und die Lektiire
moge Freude bereiten. Dann ist das Ziel erreicht.
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