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Kongenitale Ullrich-Muskeldystrophie  , Intermediäre Form,   Beth  -  
lem-Myopathie   DD: Batten-Turner kongenitale Myopathie  

Haftungsausschluss: Diese Zusammenfassung von Kollagen VI-Muskeldystrophie 
wurde von einem medizinischen Laien geschrieben, der von Kollagen VI-
Muskeldystrophie betroffen ist und für Cure CMD und das Congenital Muscle Disease 
International Registry (CMDIR) arbeitet.
Dieser Text wurde anschließend aus dem Englischen übersetzt und ergänzt. 

Diese Zusammenfassung ist kein Ersatz für eine fachliche Betreuung durch Ihre(n) 
A(e)rzt(e) oder den fachkundigen Rat eines mit neuromuskulären Erkrankungen 
vertrauten Neurologen oder Pulmologen. Alle Aussagen sind Verallgemeinerungen, wie
sie bei Menschen mit Kollagen VI-Muskeldystrophie dokumentiert wurden, und können 
auf Sie jeweils zutreffen oder auch nicht. 
Ein Großteil der offiziellen Unterlagen zur Überwachung und Behandlung dieser 
Erkrankung wurde für Kinder verfasst, nichtsdestotrotz gilt diese Zusammenfassung 
auch für Betroffenen aller Altersstufen. Dennoch ist es von Vorteil, ebenfalls die 
folgenden englischen Fachveröffentlichungen zu lesen und sie auch an Ihre(n) 
medizinischen Gesundheitsdienstleister weiterzugeben:

1. Consensus Statement on Standard of Care for Congenital Muscular Dystrophies
2. Congenital Muscular Dystrophy (CMD): A Guide for Families
3. Guide to Respiratory Care for Neuromuscular Disorders
4. Natural history of pulmonary function in collagen VI-related myopathies
5. Evidence-based guideline summary: Evaluation, diagnosis, and management of congenital mus-
cular dystrophy
6. The Collagen VI-Related Myopathies: Muscle Meets Its Matrix: The Clinical Spectrum of Dis-
ease

—————————————————————————————
Allgemeines zum Krankheitsbild

KollagenVI ist eine kongenitale Muskeldystrophie, bei der abnormales oder 
mangelhaftes Kollagen VI, ein Schlüsselprotein der extrazellulären Matrix, gebildet 
wird.
Kollagen VI-Muskeldystrophie ist gekennzeichnet durch distale Hyperlaxität, proximale
Kontrakturen, Skoliose, Hautveränderungen (Hyperkeratosis pilaris, Keloidbildung) und
fortschreitendes Atemversagen. Es gibt keine kardiale Beteiligung außer einer 
Rechtsherzschwäche, die sich als Folge einer schlecht behandelten respiratorischen 
Insuffizienz entwickeln kann.
Die Kollagen VI-Muskeldystrophie ist eine Spektrumserkrankung, die von einem 
leichten/späten Beginn (auch als Bethlem-Myopathie bekannt) über einen 
intermediären Phänotyp bis hin zu schwerem/frühzeitigem Auftreten (auch als 
kongenitale Ullrich-Muskeldystrophie bezeichnet) geht. 
Diejenigen mit dem intermediären bis milden Phänotyp erlangen und erhalten in der 
Regel die Fähigkeit, bis ins Erwachsenenalter zu gehen, und erleben ein langsameres 
Fortschreiten der Krankheit. Personen mit einem mittelschweren bis schweren 
Phänotyp erlangen typischerweise nie die Fähigkeit zu gehen oder verlieren sie bereits
in der Kindheit.
Die relative Prävalenz der Kollagen VI-Muskeldystrophie ist noch nicht bekannt; eine 
aktuelle Veröffentlichung aus Italien schätzt sie jedoch auf 0,1 pro 100,000. In anderen
Studien wurde die Zahl auf 0,9 pro 100 000 geschätzt. Im internationalen Register für 
angeborene Muskelkrankheiten (www.cmdir.org) sind bei Erstveröffentlichung dieses 
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Textes 285 Personen mit KollagenVI-Muskeldystrophie registriert, vom Säuglingsalter 
bis ins höhere Alter von 72 Jahren.
Die Hauptursache für die Sterblichkeit bei Kollagen VI-Muskeldystrophie ist die 
Ateminsuffizienz. Schwache Zwischenrippen- und Zwerchfellmuskeln sowie 
Kontrakturen, die sich in den Gelenken zwischen den Zwischenrippenmuskeln 
entwickeln, können eine Steifheit der Brustwand verursachen. Skoliose oder 
Krümmung der der Wirbelsäule können ebenfalls zu einer Ateminsuffizienz beitragen. 
Die Atemfunktion und die Fähigkeit zu husten nehmen typischerweise mit dem Alter 
ab und bei Menschen, die nicht mehr gehen können, sogar nachweislich schneller. 
Manchmal bemerkt der Betroffene nicht, dass die Atemfunktion nachlässt; dies kann 
sehr langsam und über einen langen Zeitraum hinweg geschehen. 

Eine respiratorische Insuffizienz kann angezeigt sein bei Anzeichen von 
Tagesmüdigkeit, morgendlichen Kopfschmerzen, Reizbarkeit, Gewichtsveränderungen 
oder Appetitlosigkeit.
Diese Symptome sind höchstwahrscheinlich das Ergebnis einer CO2-Retention 
aufgrund von Unter- (Hypo-) Ventilation.

Die Überwachung der Lungenfunktion ist von entscheidender 
Bedeutung und umfasst:

1. Lungenfunktionstests (PFT) zur Messung der forcierten Vitalkapazität (FVC) und des 
Husten-Spitzenflusses (CPF). Eine FVC von weniger als 80 % vorhergesagt zeigt an, 
dass eine Schlafstudie (PSG) und möglicherweise eine nächtliche nicht-invasive 
Beatmung (BiPAP) erforderlich sind. Es ist wichtig, PFTs sowohl im Sitzen als auch im 
Liegen durchzuführen. Die Auswirkungen auf das Zwerchfell zeigen sich in der 
Differenz der
FVC zwischen der sitzenden und der liegenden Position. Dieser Test sollte alle sechs 
Monate wiederholt werden, um die Geschwindigkeit der Verschlechterung der Atmung 
zu beurteilen.
2. Schlafuntersuchung (Polysomnographie) unter besonderer Berücksichtigung von 
Apnoe und CO2-Retention. Das Vorhandensein von CO2 Retention deutet auf eine 
Unterbelüftung (Hypo-Ventilation) und die Notwendigkeit einer nicht-invasiven 
Beatmung (BiPAP/Beatmungsgerät) im Schlaf und möglicherweise auch im 
Wachzustand hin. Dieser Test sollte jährlich wiederholt werden, um die 
Geschwindigkeit der Verschlechterung der Atmung zu beurteilen und um
die Einstellungen des BiPAP (biphasischer positiver Atemwegsdruck) oder des 
Beatmungsgeräts anzupassen.
3. Wenn die PFT- und Schlafuntersuchung auf ein mögliches langfristiges, 
unbehandeltes Atmungsproblem hinweist, sollte ein Echokardiogramm durchgeführt 
werden, um sicherzustellen, dass keine Belastung des rechten Herzens als Folge der 
verlängerten Atmung vorliegt.

Atemwegserkrankungen und Grippeschutzimpfung

Wenn der Betroffene an einer Atemwegserkrankung oder -infektion leidet, kann seine 
Fähigkeit, Schleim auszuscheiden, beeinträchtigt sein und das Risiko einer Atelektase 
(komprimiertes Lungengewebe) oder einer Lungenentzündung ist erhöht. Liegt die 
Sauerstoffsättigung unter
92 % liegt, ist es in diesen Fällen wichtig, positiven Luftdruck über eine 
Hustenunterstützung, ein BiPAP-Gerät oder ein Beatmungsgerät zuzuführen, um das 
Luftvolumen in der Lunge zu erhöhen. Oft wird instinktiv Sauerstoff verabreicht, aber 
Sauerstoff allein kann das Problem nicht lösen. In den USA ist ein kleines Gerät, ein so 
genanntes Pulsoximeter, in der Drogerie oder online ohne Rezept für weniger als 25 
Dollar erhältlich. 
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Es ist wichtig, dass jeder, der an einer neuromuskulären Erkrankung leidet, ein solches
Gerät besitzt, damit die Sauerstoffsättigung, insbesondere bei einer Erkrankung mit 
einem
Atemwegsvirus oder einer Infektion, überwacht werden kann.
Personen, die an einer neuromuskulären Störung leiden, sowie Personen, mit denen 
sie häufig in Kontakt kommen, sollten sich jährlich gegen Grippe impfen lassen.
Die Injektionsversion, die ein abgetötetes Virus enthält, und nicht die Version, die ein 
lebendes Virus enthält, wird empfohlen für die betroffene Person und ihre 
Familien/Pflegepersonen. Die Grippeimpfung kann erst nach mehreren Wochen wirken.
Deshalb ist es wichtig, sich so früh wie möglich, nämlich zu Beginn der Grippesaison, 
impfen zu lassen.

Operationen und Eingriffe, die eine An  ä  sthesie erforderlich   
machen

Kollagen VI-Muskeldystrophie ist mit sehr spezifischen Problemen verbunden, die 
durch eine Operation noch verschlimmert werden können, wenn nicht alle Mitglieder 
des medizinischen Behandlungsteams entsprechend gut informiert und vorbereitet 
sind.
In den letzten Jahren hatten mehrere Personen mit Kollagen VI-Muskeldystrophie, die 
der Organisation Cure CMD bekannt sind, lebensbedrohliche Komplikationen bei 
Operationen, die auf die mit dieser Erkrankung verbundenen "schwierige 
Atemwegspassage" zurückzuführen sind. Einige hatten nur eine leichte respiratorische
Insuffizienz. Es ist unbedingt erforderlich, dass mögliche Probleme während und nach 
Operationen dem medizinischen Behandlungsteam mitgeteilt werden, insbesondere 
allen die mit dem Eingriff oder der Nachsorge zu tun haben werden. Dazu gehören ein 
mit neuromuskulären Erkrankungen vertrauter Pulmologe, der
Anästhesist, der mit Ihrem Fall betraut ist, und die Krankenhausärzte, 
Krankenschwestern und Atemtherapeuten, die die postoperative Versorgung 
überwachen werden.

Das Folgende gilt f  ü  r viele Menschen mit einer neuromuskul  ä  ren   
Erkrankung, insbesondere  aber für Kollagen VI-Betroffene  :  

-„Schwierige Atemwegspassage"
-Kleiner, enger Mund und Rachen
-Stark gewölbter Gaumen
-Kieferkontrakturen, Nacken- und Schulterkontrakturen, Skoliose und "eingeschränkter
Bewegungsumfang".
-Starre Brustkorbwände mit Kontrakturen in den Gelenken zwischen den 
Zwischenrippenmuskeln
-Eingeschränkte Zwerchfellauslenkung
-Geringere Lungenvolumina
-Neigung zu Osteopenie oder Osteoporose, je nach Grad der Beweglichkeit

Oft können Betroffene nicht flach liegen und müssen unter den entstandenen 
Kontrakturen jeweils abgestützt gelagert werden.
Diese Faktoren können die Intubation sehr schwierig gestalten, vor allem in einer 
Notfallsituation.
Der Anästhesist benötigt einen Standard-Intubationsplan und einen oder mehrere 
Notfallpläne sowie ein Tracheostomie-Kit am Krankenbett, falls dies als letzte Rettung 
notwendig werden sollte.
Eine Extubation (Entfernung des Beatmungsschlauchs) nach einem Eingriff sollte nur 
dann vorgenommen werden, wenn geprüft wurde, wie leicht eine Reintubation
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möglich ist, falls während der postoperativen Genesung eine respiratorische Krise 
auftritt. Der Anschluss an ein BiPAP-Gerät oder Beatmungsgerät sollte unmittelbar 
nach der Extubation erfolgen, um sicherzustellen, dass während der Genesung ein 
ausreichendes Lungenvolumen zur Verfügung steht.

Einige andere postoperative Risiken, auf die 
Gesundheitsdienstleister aufgrund der Erfahrungen von 
Patienten mit dieser Erkrankung achten sollten:

-Atelektase, Pneumothorax, Pleuraerguss und Hämothorax wurden bei postoperativen 
Patienten mit Kollagen VI-Muskeldystrophie beobachtet
-Das Schmerzmanagement muss genau überwacht werden, da die meisten 
Schmerzmedikamente die Atemfunktion unterdrücken.
-Hyperkapnie oder zurückgehaltenes CO2 durch zu hohe Sauerstoffzufuhr ist häufig: 
Ein Kapnographie-Monitor in Verbindung mit einem Atemgerät Ausrüstung sollte 
während der Genesung jederzeit verwendet werden
-Verschlimmerung von Kontrakturen und Muskelschwund durch anhaltende 
Unbeweglichkeit während der Genesung sind Schlüsselfaktoren für die allgemeine 
Verschlechterung des
Gesundheitszustandes: Sanftes Dehnen und Bewegen der Gliedmaßen sollte während 
des Krankenhausaufenthalts mehrmals täglich durchgeführt werden, um die
leicht verloren gegangene motorische Funktion und Bewegungsumfang zu erhalten

Dieses Dokument ist nur eine Zusammenfassung möglicher Komplikationen und der 
empfohlenen Überwachung und Pflege von Kollagen VI-Muskeldystrophie. Wenn eine 
angemessene Behandlung dieser Erkrankung durch Ärzte vor Ort nicht möglich ist, 
empfehlen wir Ihnen, einen Termin bei den National Institutes of Health bei Dr. 
Carsten Bönnemann oder Dr. Reghan Foley zu beantragen. Beide sind pädiatrische 
Neurologen, die sich auf diese Erkrankung spezialisiert haben und werden auch 
betroffene Erwachsene behandeln. Anfragen können über Ihren genetischen Berater 
gestellt werden:

Sandra Donkervoort, MS, CGC
Telefon: 301-496-0272
Fax: 301-480-3007
E-Mail: donkervoorts@mail.nih.gov
Nationale Gesundheitsinstitute
Nationales Institut für neurologische Störungen und Schlaganfall Abteilung 
Neurogenetik
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Abteilung für neuromuskuläre und neurogenetische Störungen im Kindesalter
10 Center Drive
CRC, Raum 12N210, MSC 1477
Bethesda, MD 20892-1477

Für weitere Informationen oder Fragen zu Kollagen VI und anderen CMD-
Erkrankungen:
Web: www.curecmd.org
Internet: www.cmdir.org
Facebook: CMD heilen
E-Mail: counselor@cmdir.org
Facebook-Selbsthilfegruppen (privat, nur auf Einladung):

Quelle abgerufen am 21.02.2021:
https://www.muskelgesellschaft.ch/wp-content/uploads/2021/07/Collagen-VI-CMD.pdf
Übersetzt und ergänzt mit www.DeepL.com/Translator (kostenlose Version) und 
Fredrick Derbyshire.


