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KLINISCHE VERDACHTSDIAGNOSE

WAS ISTDUCHENNE MUSKELDYSTROPHIE?

Duchenne Muskeldystrophie (DMD) ist eine seltene, schwer-
wiegende und progressiv verlaufende genetische Erkrankung,
die durch Muskelschwache im friihen Kindesalter beginnend
gekennzeichnet ist. "247

DMD PATIENTEN IDENTIFIZIEREN

Die Diagnose der DMD ist wichtig, um progressionshemmen-
de Therapieansatze rechtzeitig zu beginnen, mit dem Ziel, die
Muskelfunktion so lange wie mdglich aufrecht zu erhalten. 2%
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Bei Vorliegen einer oder mehrerer der genannten Symptome
sollte die Kreatinkinase im Serum bestimmt werden. Ist diese
deutlich erhéht kann ein gezielter Gentest durchgefiihrt
werden, um die DMD-Diagnose zu bestatigen und die Art der
zugrundeliegenden Mutation zu bestimmen. 2357

DIAGNOSTISCHE BESTATIGUNG

GENTESTUNG BESTATIGT DIE DIAGNOSE

In Zeiten neuer, teilweise mutationsspezifischer Therapie-
ansatze ist eine Diagnostik durch Gentestung sinnvoll und
eine zwingende Voraussetzung zur rechtzeitigen Initiierung
geeigneter therapeutischer MaBnahmen 23

WO FINDE ICH DMD-SPEZIALISTEN?

Neuromuskuldre Zentren finden sich flachendeckend in
Deutschland um eine qualifizierte Diagnose und Therapie
von Patienten mit neuromuskuléren Erkrankungen wie DMD
sicherzustellen.

In diesen Muskelzentren arbeiten spezialisierte Arzte auf
dem Gebiet der neuromuskularen Erkrankungen (z.B. Neuro-
padiater) in interdisziplindrer Zusammenarbeit mit einer
Vielzahl anderer Experten und den zuweisenden niederge-
lassenen Pédiatern/ Hausédrzten um muskelkranke Patienten
umfassend zu betreuen.

Unter diesem Link finden Sie die Muskelzentren der Deut-
schen Gesellschaft fir Muskelkranke e. V. in lhrer Nahe:
www.dgm.org

Mehr Information zu Duchenne finden Sie auch bei Aktion
Benni & Co e.V. der Deutschen Duchenne Stiftung:
www.aktionbenniundco.de
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