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Spinale Muskelatrophie:
Die Krankheit andert alles und nichts

Nicole Gusset
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Dr. Nicole Gusset ist Prasidentin der nationalen Patientenorganisation SMA Schweiz. Die Betroffenen

mit einer Spinalen Muskelatrophie (SMA) verlieren durch diese seltene Erkrankung ihre motorischen

Funktionen. lhr Ziel ist es, den deutschsprachigen Schweizer Betroffenen aktuelle Informationen aus

der Forschung und der Therapieentwicklung zur Verfiigung zu stellen. Zudem ist sie Kontaktstelle fiir

Betroffene, Pharmaunternehmen, Behirden, Arzte und Medien. Im Interview spricht sie iiber eigene

Erfahrungen in der Patientenarbeit und als Mutter einer Tochter mit SMA.

Psychiatrie & Neurologie: Was gehért alles in Ihren Auf-
gabenbereich als Présidentin von SMA Schweiz?

Dr. Nicole Gusset: Wir sind ein sehr junger Verein und
erst seit Januar 2016 eigenstandig.

Davor waren wir eine Patientengruppe unter dem
Schirm der Schweizerischen Muskelgesellschaft, mit der
wir aber weiterhin sehr eng zusammenarbeiten. Wir ste-
hen in keiner Weise in Konkurrenz, sondern erganzen
unser Angebot. SMA Schweiz konzentriert sich vor
allem auf SMA-sperzifische Anliegen und Fragestellun-
gen. Wir mochten eine Therapie fir SMA auf den
Schweizer Markt bringen und dass diese Therapie dann
spater weiterentwickelt wird. Dazu arbeiten wir eng mit
verschiedenen Partnern zusammen. So stehen wir in re-
gelmassigem Kontakt mit Pharmafirmen. International
sind wir Teil und im Vorstand von SMA Europe, einer
Dachorganisation fur SMA-Vereinigungen in Europa. Mit
unseren jahrlichen Forschungsstipendien unterstitzen
wir auch die Grundlagenforschung zur SMA.

Wie sieht die Zusammenarbeit mit anderen Betroffenen
und Angehérigen aus?

Nicole Gusset: Wir stellen den Angehérigen eine Wis-
sens- und Austauschplattform via Website und Face-
book zur Verfligung, und wir vernetzen Betroffene.

Da wir eine relativ junge Organisation sind, haben wir
auch noch etliche Projekte in Planung: So wollen wir
uns besser mit den Behdrden und Politikern vernetzen,
um Uber SMA aufzukldren und die Bedurfnisse der Be-
troffenen darzulegen, damit ein kompletteres Bild dieser
Krankheit entsteht. Und wir setzen uns auch fur die Zu-
lassung neuer Medikamente ein. Zudem mochten wir
Synergien nutzen und uns enger mit anderen Schwei-
zer Patientenorganisationen verknipfen.

Im Dialog mit der Arzteschaft méchten wir sensibilisie-
ren, beispielsweise betreffend SMA generell. Wir méch-
ten Uber die BedUrfnisse der Betroffenen und tber

aktuelle Forschungsfortschritte informieren, dies mit
Vortragen oder Workshops an entsprechenden Arzte-
veranstaltungen.

Sind Sie auch eine Beratungsstelle?

Nicole Gusset: Wir haben mit anderen Betroffenen oft
Gesprdche und werden regelméssig auch aus dem Aus-
land kontaktiert, das ist dann aber eher im Sinne eines
personlichen Austausches. Selbst bieten wir zurzeit
keine Beratung an, da dies von anderen Organisationen
wie zum Beispiel der Muskelgesellschaft oder aber auch
von medizinischen Zentren (Studienzentren, humange-
netische Beratungsstellen) abgedeckt wird. Was wir uns
aber vorstellen kdnnen, ist die Vernetzung von geogra-
fisch nahen Betroffenen, sodass ein Austausch stattfin-
den kann.

Was hat sich in Ihrem Leben durch die Krankheit lhrer
Tochter gedindert?

Nicole Gusset: Alles und nichts. Ich habe nach der Dia-
gnose die schlimmsten Wochen in meinem Leben
durchlebt, sah dann aber schliesslich ein, dass die Dia-
gnose das Leben unserer Tochter nicht verdndert hat:
Sie war noch die gleiche wie zuvor. Nur meine eigene
Vorstellung, wie mein Leben sein sollte, musste ich neu
definieren. Das war in gewissem Sinne wie ein Ab-
schiednehmen - aber ich habe gemerkt, dass mein
Leben durch diesen Abschied nicht weniger schén ge-
worden ist. Im Gegentelil: Ich denke, dass ich viele Sa-
chen bewusster wahrnehme; das Leben hat an Tiefe
gewonnen. Auch ist es durchaus so, dass sich die meis-
ten Eltern von Wunschvorstellungen, wie das Leben
ihrer Kinder sein soll, friher oder spater verabschieden
mussen, oder?

Wie ist das Leben mit Ihrer von SMA betroffenen Tochter?
Nicole Gusset: Das frohliche und aufgeschlossene



Wesen unserer Tochter gibt mir Mut und Zuversicht.
Ehrlich gesagt, vergesse ich oft, dass sie mit einer Be-
hinderung lebt. Fir sie selbst ist es eigentlich auch nie
ein Thema, und wenn, dann kein zentrales. Victorias
Leben ist nicht durch ihre SMA definiert oder bestimmt.
Auch wenn SMA in meinem eigenen Leben seit der Dia-
gnose sehr zentral ist, ist es mehrim Sinne von Engage-
ment fur die Organisation. Das Management der
verschiedenen Arzt- und Therapietermine und der ad-
ministrativen Arbeiten ist sehr zeitintensiv, dazu kommt

Nicole Gusset mit ihrer Tochter Victoria, die von SMA betroffen ist.

der tdgliche pflegerische und therapeutische Aufwand,
wie zum Beispiel mehrfaches Umlagern in der Nacht.
Trotzdem habe ich das Geflihl, dass wir grundsétzlich
ein «normales» Leben fuhren. Es ist unser Leben und
schliesslich das einzige, das wir kennen!

Wie sieht der Alltag aus?

Nicole Gusset: Unsere Tochter geht bei uns in Heim-
berg in den Kindergarten und ab diesen August in die
reguldre Schule. Darauf freut sie sich unglaublich; sie ist
sehr wissbegierig und intelligent. Glicklicherweise ist
unsere Schule sehr offen, wenn es darum geht, Kinder
im Rollstuhl in den Schulalltag zu integrieren — das ist,
wie ich von anderen Eltern weiss, nicht immer so pro-
blemlos. Sie ist sehr gut im Klassenverband integriert,
hat eine tolle Assistenz, die ihr bei Tatigkeiten hilft, bei
denen ihr die Kraft fehlt. Auch habe ich das Gefiihl, dass
fur die Kinder in ihrer Klasse Victoria eben Victoria ist und
nicht das Mddchen im Rollstuhl. Das war mir ein Her-
zenswunsch — dass auch andere ihre geniale Personlich-
keit sehen und nicht nur ihre Behinderung! Ich hoffe,
dass Victoria spater einmal eine Lehre absolviert oder
studiert. Ich wiinsche mir, dass sie selbststandig und vor
allem selbstbestimmt leben kann, dass sie vielleicht ein-
mal eine eigene Familie hat.

Haben Sie sich nach der Geburt jemals «schuldig» an der
Behinderung lhrer Tochter gefiihlt?
Nicole Gusset: Nein, nie.

Was macht es so schwierig, wenn das Kind eine Orphan-

Krankheit hat?
Nicole Gusset: Die Zeit bis zur Diagnosestellung ist
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schwierig, da es wenig Informationen gibt. Auch ist die
Begleitung im Sinne eines Informationsaustausches
durch die Arzte teilweise ungentigend.

Nur wenige Arzte kennen sich wirklich mit der spezifi-
schen Krankheit aus und sind gleichzeitig auch am Puls
der aktuellen Entwicklungen. Teilweise werden «veral-
tete» Empfehlungen ausgesprochen.
(Physio-)Therapeuten haben oft keine anderen, dhnli-
chen Kinder und wissen daher zu wenig tber die ver-
schiedenen Krankheitsbilder. Eltern mussen sich vieles
allein erkdmpfen respektive Informationen miihsam zu-
sammentragen; dies, obwohl viele Eltern mit den gan-
zen behordlichen Aspekten und der Pflege des Kindes
vollkommen ausgelastet sind. Hier sehen wir denn auch
eine zentrale Aufgabe unserer Organisation: Wir sind am
Puls der wissenschaftlichen Entwicklung und kénnen
die Arzte im Sinne einer Partnerschaft unterstiitzen. Bei-
spielsweise durch Informationen an sie, aber auch an
die Patienten.

Wie ist die finanzielle Versorgung der Betroffenen und
der Angehdrigen geregelt. Ist die Unterstiitzung ausrei-
chend?

Nicole Gusset: Die Versorgung mit Hilfsmitteln ist aus-
reichend. Manchmal werden bestimmte Hilfsmittel je-
doch nicht von der Invalidenversicherung (IV) getragen,
obwohl die Kinder mit einer schweren Behinderung
leben. Die IV Ubernimmt eben «nur» das Zweckmadssige
und nicht das Optimale, dadurch ergibt sich nattrlich
manchmal ein Spannungsfeld. Denn die in die Listen
der IV aufgenommenen Therapien und Hilfsmittel re-
flektieren nicht immer den Stand des aktuellen Wissens.
Und es kann bei seltenen Krankheiten lange dauern, bis
eine spezielle Behandlungsmethode oder ein Geréat wis-
senschaftlich erwiesen funktioniert, da einfach die Stu-
dienpopulationen sehr klein sind. Hier durften die
Behorden durchaus grosszigiger sein. Speziell drgerlich
ist dies, wenn ein solches Hilfsmittel Folgeschdden wie
zum Beispiel Skoliose oder Kontrakturen hinauszdgern
konnte. Glucklicherweise gibt es hier die Moglichkeit
der Rechtsberatung, zum Beispiel durch Procap.

Konnten Sie nach der Geburt wieder zur Arbeit gehen?

Nicole Gusset: Zuerst nicht und dann Teilzeit. Die Eltern
muUssen meistens ihr Arbeitspensum tber einen lange-
ren Zeitraum reduzieren. Dies kann einschneidende Fol-
gen fur die finanzielle Situation einer Familie haben,
wenn ein Gehalt ganz oder zu einem grossen Teil weg-
fallt. Die Hilflosenentschadigung fangt einen Teil davon
ab, aber eben nur einen Teil. Denn das Geld wird auch
oft fir spezielle Therapiegerdte oder Therapien mit den
Kindern gebraucht oder fur die optimale Einrichtung
eines Autos oder des Hauses. Auch bei Kindern mit sehr
schweren Behinderungen wird zum Beispiel der Inten-
sivpflegezuschlag nur sehr zdgerlich ausgesprochen
und erfordert von den Eltern eine minutengenaue Do-
kumentation der jeweiligen Tatigkeiten; eine zusatzliche
Last, vor der viele Eltern aus Zeit- und Kenntnisgriinden
oft zurlickschrecken.

Gibt es Medikamente zur Behandlung der SMA?

Nicole Gusset: Derzeit gibt es keine medikamentdse
Behandlung. Es sieht aber so aus, dass sich das in den
nachsten funf bis zehn Jahren &ndern kénnte — auch
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dank dem unermidlichen Einsatz von Patientenorgani- SMA kennt, mindestens so, wie sie Multiple Sklerose
sationen, die mit Spendengeldern viele Forschungspro- oder amyotrophe Lateralsklerose kennt. Zwar wissen
jekte initilert und unterstltzt haben und weiterhin die meisten oft nicht genau, was es bedeutet, aber es
unterstitzen. Medikamente im Bereich von Orphan- ist ihnen ein Begriff. Dazu mussen wir in den nachsten
Krankheiten sind allerdings teuer, da eine aufwandige Jahren aktive Offentlichkeitsarbeit betreiben.
Forschungstatigkeit fiir eine kleine Population dahinter- Weitere Informationen:
steckt. Zurzeit gibt es folgende Therapieansatze, die in SMA Schweiz
der Forschung und teilweise auch schon in klinischen ¢/o Dr. Nicole Gusset
Versuchen bei SMA-Betroffenen getestet werden: 1) Er- E-Mail: nicolegusset@sma-schweiz.ch
setzen des SMN1-Gens durch Gentherapie; 2) Korrektur Internet: sma-schweiz.ch
des SMN2-Gens, indem der Splicing-Mechanismus der

SMN2-RNA angepasst wird; 3) Neuroprotektion; 4) Mus- Ftir Spenden:
kelaktivatoren. Ein Stillstand der Krankheit oder eine SMA Schweiz
leichte Verbesserung der motorischen Funktionen der 3627 Heimberg
Betroffenen wiirde bereits eine unglaubliche Verbesse- Raiffeisenbank Thunersee
rung der Situation bedeuten. Hier liegt aber ebenfalls 3700 Spiez
ein weiteres Problem: Das Messen einer Verbesserung IBAN CH94 8086 7000 00285366 4

oder eines Stillstands der motorischen Funktionen
ist bei SMA, die relativ langsam fortschreitet, schwierig
aufzuzeigen. Es muss hier noch viel Arbeit geleistet wer-

den, um die entsprechenden Behorden zu sensibilisie- Kasten:

ren, damit sie verstehen,was Resultate aus klinischen Einteilung der spinalen Muskelatrophie und ihre Ursache

Versuchen bedeuten, die allenfalls fiir jemand, der sich

nicht gut mit dem Krankheitsbild auskennt, nur klein er- Die Betroffenen, die mit einer spinalen Muskelatrophie leben, gehdren zu einer kli-
scheinen. Aber es bedeutet fir den Betroffenen und nisch heterogenen Gruppe: Teilweise werden sie komplett beatmet, teilweise ist nur
seine Angehorigen viel, wenn der Arm nicht nur bis das Gangbild betroffen. Bei allen ist jedoch ein progredienter Verlust der spinalen
unter das Kinn gehoben werden kann, sondern dank Motoneuronen feststellbar, wodurch es zu meist symmetrisch schlaffen Lihmungen

des Medikaments bis zur Stirn: Denn selbststandiges

£ st d Salich mit daraus resultierenden Muskelatrophien kommt.
ssen ist dann moglich!

Einer Person mit SMA fehlt das SMN1-Gen (SMN = Survival Motor Neuron). Dieses

Wenn ein Eingriff im Erbgut méglich wére? Wiirden Sie Gen ist verantwortlich fiir die Produktion des SMN-Proteins, welches unter anderem
das befiirworten? fiir die Funktionalitit der Motoneuronen zustindig ist. Das SMN2-Gen funktioniert
Nicole Gusset: Das ist ein kontroverses Thema. Ich bei SMA als Back-up, doch es stellt nur eine eingeschrankte Menge an SMN-Protein

wirde zum Beispiel eine Gentherapie bei SMA-Kindern
beflrworten — das wird Ubrigens zurzeit in den USA ge-
rade getestet (Sicherheitsversuche). Ware es nicht wun-

her. Der Mangel an SMN-Protein fiihrt zum Untergang von Motoneuronen, wodurch
Muskelzellen weniger oder keine Bewegungsimpulse erhalten und schliesslich atro-

hieren.
dervoll, wenn wir Kinder mit einer friihen Diagnose so phieren
therapieren kénnten, sodass sie keine oder nur wenige Autosomal-rezessive spinale Muskelatrophien werden nach phenotypischen Merk-
Symptome zeigen wirden? malen in folgende Typen eingeteilt:
Was wiinschen Sie sich fiir die Zukunft? SMA Typ | (Werdnig-Hoffmann): Sitzen ist nie moglich, Erkrankungsbeginn erfolgt
Nicole Gusset: Fine Zusammenarbeit der verschiede- innerhalb der ersten 6 Lebensmonate, meist schwerer Verlauf.

nen Interessenvertreter auf einer partnerschaftlichen
gleichwertigen Ebene. Die Betroffenen selbst sollten
verstehen, dass sie selbst viel bewirken kénnen, indem
sie ihre Bedurfnisse und Meinungen, zum Beispiel im
Rahmen von Patientenorganisationen, kundtun. Zudem
ist die Umsetzung des nationalen Konzepts fir seltene
Krankheiten wichtig.

Unser Ziel ist es, dass kiinftig der Begriff SMA kein Stirn- SMA Typ IV: Erkrankungsbeginn im Erwachsenenalter, milder Verlauf.
runzeln mehr auslost, sondern dass die Bevolkerung

SMATyp Il - intermediare SMA: Freies Sitzen ist moglich, aber nicht selbststandiges
Aufsitzen, Gehen ohne Hilfe ist nie moglich. Erkrankungsbeginn im ersten Lebens-
jahr, mittlerer Verlauf.

SMA Typ Il (Kugelberg-Welander): Freier Gang und Stand sind mdglich, Erkran-
kungsbeginn vor dem 3. Geburtstag, milder Verlauf.
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