Auswertung Fragebogen Bethlem-Myopathie / Kollagen-VI Muskeldystrophie Bearb.-Stand: Mérz 2022

Uber weitere Zusendung von ausgefiillten Fragebégen von Betroffenen die das kompl. Krankheitsbild zeigen, kénnen bei Arzten, Behandlung, Antrége etc. sehr hilfreich sein.

Kennzeichnung: | betroffen | nicht betroffen |
Typ bzw. Nachweis duch
. COL6 A1 COL6 A2 COL6 A3 COL12 A1 o
Gendefekt in: Muskelbiopsi
P.1 P.2 P.3 P.4 P.5 P.6 P.8 P.9 P.10 P.11 P.11 P.12 P.13 P.14 P.19 P.15 P.16 P.17 |P.18
Alter: 41). 17). 24 ). 47 ). 12J. 12). 63 J. 9lJ. 47 ). 31). 13J. 41). 33J. 54 ). 5. 33)J. 55J. 18J.
Geschlecht: whbl. whl. wbl. mannl. wbl. | mannl. whl. mannl. mannl. wbl. mannl. whbl. whl. whbl. wbl. mannl. | mannl. wbl.
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Typ bzw. Nachweis duch
Gendefekt in: COL6 Al COL6 A2 COL6 A3 COLI1ZAL Muskelbiopsi
P.1 P.2 P.3 P.4 P.5 P.6 P.8 P.9 P.10 P.11 P.11 P.12 P.13 P.14 P.19 P.15 P.16 P.17 |P.18
Alter: 41). 17J. 24 ). 47). 12). 121, 63 J. 9lJ. 47). 31). 13J. 41). 33J. 54 ). 51J. 33). 55J. 18J.
Geschlecht: whbl. whl. wbl. mannl. wbl. | mannl. whl. mannl. mannl. wbl. mannl. whbl. whl. whbl. whl. mannl. | mannl. wbl.
Nahrungser- lf/‘l\n::):::r
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g Ergotherapie
= Leichte Massage
Dehnung
Wadrme Sauna
teilw. 2-3
Erfolge durch danach um beweglicher zu v.a. Linderung der weitestgeh. U Lockerung/Erhalt der danach kurzzeitige O atbeitef. /.
. bessere bleiben / Verkiirzungen | Schmerzen Entstauung Stabiles Fortschrzrten W\’\::::Li:ai:n bessere Bewegung moglich / Schmerz- ST 8 Wegfall der
Therapie Bewegung hinaus z6gern d. Beine Krankh.-bild Infekten Schmerzlinderung linderung apiite Bettlagerig-
keit
Hande
Schnelle Ermid.
Muskulatur
) Hilfe beim *.) siehe
g Ankleiden etc. Bemerkung
8 |Probl. Laufen *.)
2
a- Probl.
Treppensteigen *)
Chron. Miide
Rollstuhl e-fix, lstuhl mi
Rollstuhl e-fix, Stehtrainer, E':;p:::n:“ Rollstuhl, Rollstuhl, Rollstuhl e-fix
i . Steh.tralner_, barrierefrei Wohnen, Schieberollstuhl, Orthesen, Gehsm':k‘_ Beatmung, Gehstiitzen, Knieschienen, Kinderwagen Rollator, Orthese RC_JHStu_hI'
Hilfsmittel barrierefrei Atemg. z. Nacht, Beatmungsgerat Bade- barrierefrei Gehstiitzen, Hand-Spiral-Orthesen als Rollator | WC-Erhdhung Sprung- Beintrainer
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Contra |Pos. Einfluss Wadrme, Dehnung, Massage, wenig Stress, Ruhe, ausreichend Schlaf, Dauerhafte Dehnung durch Orthesen bzw. Nachtlagerungsschalen, Stehtrainer etc.
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Bethlem-Myopathie / Kollagen-VI Muskeldystrophie Bearb.-Stand: Mirz 2022

Typ bzw.
i COL6 A1 CoL6 A2 COL6 A3 colipar  |Nachweis duch
Muskelbiopsi
P.1 P.2 P.3 P.4 P.5 P.6 P.8 P.9 P.10 P.11 P.11 P.12 P.13 P.14 P.19 P.15 P.16 P.17 P.18
Alter: 41 ). 17). 24 ). 47 ). 12). 12). 63 ). 9. 47 ). 31). 13J. 41 ). 331, 54). 5. 33) 551 18) )
Geschlecht: whbl. whbl. wbl. mannl. wbl. | mannl. whl. mannl. mannl. wbl. mannl. whbl. wbl. whbl. whl. ménn'l. ménn'l. wbI.‘
Wichtige info fur Batroffene mit alner zusstzlichen Erkrankung wie einer Skoliose.

Blita achtat darauf elnen guten Orthopaden zu finden, der sich auch mit der BM auskennt

(Merkmal die Verstelfung der GalenkeMirbelssule und Sehpenverkirzungen)

Ich haba leider mit meiner Tochtar aine schlachte Erfahrung machen missen.

Wir hatten einer Klinik vertraut und trotz unserer Bedenken und Anmerkungen den Arzten

vertraut. Die letzten Korsetts waren Fehvlerhaft und haben dazu gefohit, das die Skolicsae in

einigen Monaten stark {bis zu der doppelten Gradzahl} zunahm. Trotz das wir Eitern auf

Mangel und Anmerkunrgen aufmerksam machien und auch gl. der BM hir

sich Sehnen verkirzen, bei nicht komekter Aufrechthaltung usw. was nicht wieder in

Ordnung zu bringen wiire. Waren die Arzte davon Oberzeugl, alles richtig zu machen.

Laidar hat sich die Skoliose durch diese Médngel so stark Verdreht und auch der

P.1 Obarktrper hat sich stark verkiizt, so dass meine Tochter itwe Lunge keine Miglichkeit
hat, ihran Korper au mit Sauersioff zu gen. Ihw Korper befindet sich

sozusagen immer im Hochlel gsportbersich und verbrennt eine Unmenge an Keal. am

Tag. Da dieae BM nicht viele Mgnschen haben, habe ich arst in den letzten Jahren mit

anderen Betroffenen in Kontakt treten kinnen. Keine der Parsonean hat eina Skoliosa.

Deshalb denke ich das diese Info bezllgl. einas Korsetts wichtig ist, falls eine Person mit

BM eine Skoliose hat.

\Wichtig bei BM ist, den Oberkdrper aufracht zu halten, damil sich dieser nicht stark

verklrzan kann und somit die Lunge und auch anderen Organe beengt.

Ich habe seit kurzen ainen Stehirainer {der von der Sitzposition zur Stehposition elektr.

funktionient) den ich gem schon friher gehabt hitie, dann hatie ich noch mehr gegen die

jetzigen Verkiirzungen wirken kénnen.

,das

Mit der BM komme ich soweit gut klar. Ich habe eine zusé#tzliche Erkrankung (Skoliose).
Meine Mutter hat extra darauf geachtet, das ich méglichst gut behandelt werden mit der
Skoliose, da bei der BM, sich die Wirbelsaule mit zunehmenden Alter versteift, bzw. die
Sehnen sich ja mit verklirzen im Oberkdrper. Der man aber durch gute Gerite, wie
Stehtrainer, Krankengymnastik und eine abwechselreiche Bewegung (Stehen, Sitzen,
Liegen) gut aufhalten kann. Leider haben wir den falschen Arzten veriraut in einer Klinik.
Ich bekam nach einigen Korseits. Platzlich ein falsches Korsett. als ich ca. 13 Jahre alt
war. Meine Eltemn wiesen die Arzte darauf hin. Es wurde leider nicht richtig korigiert.
Innerhalt einiger Monate verschlechterte sich meine Skoliose um fasst das doppelte. Auch
P.2 danach die 2 folge Korsetts waren nicht im Lot. Deshalb bekam ich natdrlich starke
Verkiirzungen im Oberkorper und ich stand leicht schief, womit sich auch die Beine nicht
mehr richtig strecken lieRen, woraus auch wieder Verklrzungen kamen. Sind dann
gewechselt zu einem guten Orthopade, der sich auch gut mit der BM auskennt. Dadurch
arhielt ich auch die guten Tips und Hilfsmittel, die mir gut tun. Leider ist die Skoliose nicht
mehr so korigierbar, da sich mein Ricken naturlich schon versteift hatle bzw. fest
geworden ist von den Knochen her. Deshalb kann ich nur jedem Raten der eine BM hat
und eine Skoliose dazu. Sich einen guten Korsettbauer zu suchen. Und darauf zu achten,
das das Korselt im Lot steht und voratlem in Jungen Jahren auch im Brustbereich
geschlossen ist. Dadurch erhalt man den Optimalen Halt mit der Korektur.

P.3 Ich habe Schwierigkeiten abzuhusten, besonders nach warmen, sehr kalten oder stark milchhaltigen SpeiRen, deshalb muss ich dreimal taglich mit dem Abubeutel das Husten trainieren. --> sehr gefahrlich bei Grippe
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Typ bzw. Nachweis duch
yp hzW. COL6 A1 COL6 A2 COL6 A3 coL12 A1 cuc
Gendefekt in: Muskelbiopsi
P.1 P.2 P.3 P.4 P.5 P.6 P.8 P.9 P.10 P.11 P.11 P.12 P.13 P.14 P.19 P.15 P.16 P.17 P.18
Alter: 41 ). 17). 24 ). 47 ). 12). 12). 63 ). 9. 47 ). 31). 13J. 41 ). 331, 54). 5. 331, 551J. 18).
Geschlecht: whbl. whbl. wbl. mannl. wbl. | mannl. whl. mannl. mannl. wbl. mannl. whbl. whl. whbl. whl. mannl. | mannl. whl.
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P.7

P.8

Prinzipiell bislang keine grikeren Einschrankungen. Es fallt auf, dass unsere Sohn
insgesamt weniger Kraft hat, sprich der ganze Kérper wirkt kraftloser als bei anderen
Kindern. Dementsprechend ist er keine Sportskanone, wobei er sich aber sehr geme
P.9 bewegt und alles in seinem Tempo und Yermdgen mitmacht. Aber auch dies ist
tagesformabhéangig. Gelegentlich meistert er Treppen im Machstellschritt ... Gfters
morgens nach dem Aufstehen.

P.10 Spontanes Hinfallen beim gehen durch versagen der Kniegelenke.

siehe - iiber uns

P.12

Ich habe eine Hypermobilitat der Finger und in den Handgelenken, im LWS Bereich und im
Bereich der FuRe wodurch diese Bereich instabiel sind.

Muskelkrampfe in Armen und Beinen bes. bei Uberanstrengung od. z.B. beim Schwimmen.
Kréampfe in der Zunge z.B. beim Gdhnen od. beim Zunge rollen, dies ist nicht mehr

P.13 maglich. Bei Zungenkrampfen ist meine Atmung erschwert bis der Krampf abklingt.

Weiter bin ich haufig miide und kemme morgens auch nur langsam in die gange und
kénnte viel Schlafen, deswegen Trinke ich bspw. viel Koffeinhaltige Getranke um mein
Aktivitatslevet zu steigern, auch wenn das vieleicht absurt Klingt.




Auswertung Fragebogen Bethlem-Myopathie / Kollagen-VI Muskeldystrophie Bearb.-Stand: Mérz 2022

Typ bzw. Nachweis duch
Gendefekt in: CoL6 A1 COL6 A2 COL6 A3 COLI1ZAL Muskelbiopsi
P.1 P.2 P.3 P.4 P.5 P.6 P.8 P.9 P.10 P.11 P.11 P.12 P.13 P.14 P.19 P15 | pie | P17 |p.as8
Alter: 41 ). 17). 24 ). 47 ). 12). 12). 63 ). 9. 47 ). 31). 13J. 41 ). 331, 54). 5. 331, 551J. 18).
Geschlecht: whbl. whbl. wbl. mannl. wbl. | mannl. whl. mannl. mannl. wbl. mannl. whbl. whl. whbl. whl. mannl. | mannl. whl.

seit Marz extrem nachlassende Muskelleistung, nur noch kurze Wege mdoglich, Hilfe beim
Aufstehen, Ankleiden und Ausziehen (untere Extremitéten), Hilfe beim Treppensteigen,

3 Kinder

1. Kind Madchen(31), Hiftiuxation bei der Geburt, HackenfiiBe, Extreme Narbenbildung,
Hautveranderungen, laufen ab dem 3. Lebensjahr, mit 22 Jahren kiinstiches Hiuftgelenk,
Krankheit mit starksten Veriauf

2. Kind Madchen(23), Hiftluxation bei der Geburt, Hackenfiie, Heute ist die Hifie noch
unterentwickelt, Krankheit mit weniger starken Verlauf, jedoch stirker ausgepragt als bei
mir.

3. Kind Junge(22), keine Anzeichen der Erkrankung (hicht getestet)

Enkel, positiv getestet, Hinweis auf Hifte, nach 3 Wochen breit wickeln jedoch alles in
Ordnung

standiges Umknicken des Sprunggelenkes inkl. mehrf. Banderriss, Kontrakturen in den Zehengelenken,

Probleme nach dem Aufstehen aus Liegeposition um dann gerade Laufen zu kénnen,

P.15 |Langsitz auf Grund verkurzter Ischiocruale Muskulatur nicht moglich,

im Kindesalter: ibermaRig viel Kraft in den Handen mit eingeschrankter Handmotorik,

Husten, standige Heiserkeit, Uberméfiige Hitze / Schwitzen
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P.19 Bei Geburt bds. Huftdysplasie, welche einseitig operiert werden musste. Probleme beim Laufen - lduft im direkten Vergleich zu Gleichaltrigen langsamer & unsicherer. Beim Treppensteigen (aufwarts) braucht sie auch Hilfe!

Anziehen schafft sie alleine, dauert halt ein bisschen.....




