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Betreuung von Glykogenosepatienten

Glykogenosen gehoren zu den seltenen Krankheiten. Sie wer-
den in der Praxis haufig erst spat erkannt. So erhalten Patien-
ten mit Morbus McArdle (Glykogenose V) zu 90 Prozent zu-
nachst Fehldiagnosen, obwohl erste Symptome der genetisch
bedingten Erkrankung bereits im Kleinkindalter auftreten.
Das Durchschnittsalter der korrekten Diagnose liegt bei 33
Jahren. Falsche Beratung und Behandlung kdnnen irreversible
Muskelschaden und Rhabdomyolysen mit lebensbedrohen-
den Komplikationen, wie akutes Nierenversagen und Kom-
partmentsyndrom begiinstigen.

Die seit langerem vorhandenen klinischen Leitlinien fiir die
seltenen Erkrankungen Morbus McArdle (GlykogenoseV) und
Morbus Tarui (Glykogenose VII) wurden nun durch Ausfiih-
rungen zur praktischen Umsetzung der Guidelines erganzt.
Das sogenannte Continuum-of-Care-Modell stellt ein prakti-
sches Instrument fiir Kliniker und fiir McArdle-Patienten dar.
Es werden 5 Schritte skizziert (Diagnose, Verstehen, Akzep-
tanz, Lernen und Ubung), die den behandelnden Arzten hel-
fensollen, den patientenspezifischen Lernbedarf zu ermitteln
und die Versorgung der Patienten zu optimieren. red A
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Originalversion (in Englisch):
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Deutsche Ubersetzung auf
www.glykogenose.de:
https://www.rosenfluh.ch/qr/care_d

Ubersichtsartikel zu Morbus McArdle
in ARS MEDICI:
https://www.rosenfluh.ch/qr/mcardle
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Muscle Glykogen Storage Disease (in Eng-
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https://www.rosenfluh.ch/qr/iamgsd
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