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Hintergrund: 

Die Myotone Dystrophie Typ 1 (DM1) ist eine der vielfälƟgsten Erkrankungen in der Medizin. Die 
ersten Beschwerden können vom Neugeborenenalter bis hin zum späten Erwachsenenalter auŌreten. 
Es handelt sich um eine Krankheit, die Symptome im gesamten Körper, das heißt in fast allen 
Organsystemen einschließlich des Gehirns verursacht. Die kogniƟven und verhaltensbezogenen 
Aspekte der DM1 des Erwachsenenalters sind ausführlich beschrieben worden. Bei der DM1 mit 
AuŌreten im Kindesalter sind die Entwicklung der kogniƟven und verhaltensbezogenen Auffälligkeiten 
und die Beziehung zu einer möglichen strukturellen Hirnbeteiligung jedoch noch nicht ausführlich 
untersucht. 

 

Ziele des Workshops: 

(1)  Eine Reihe gemeinsamer diagnosƟscher Tests zu definieren, die sich mit kogniƟven und 
verhaltensbezogenen Auffälligkeiten bei Kindern mit angeborener (kongenitaler) und kindlicher 
DM1 befassen, altersgerecht sind und von allen Behandlern weltweit angewendet werden 
können. 

(2) Ein minimales Testprotokoll bereitzustellen, das zu Beginn und im Verlauf der Erkrankung 
angewendet werden kann, um die Versorgung der PaƟenten zu verbessern. 



(3) Mögliche Biomarker für eine Hirnbeteiligung zu erörtern, die in klinischen Studien auf der 
Grundlage aktueller Erkenntnisse und eines Expertenkonsensus verwendet werden könnten. 

 

Ergebnisse: 

Es wurde ein Konsens über die Klassifizierung der DM1 auf der Grundlage des Krankheitsbeginns 
erzielt: Kongenitale (angeborene) DM1 wird definiert als eine Erkrankung mit Krankheitsbeginn < 1. 
Lebensmonat und kindliche DM1 (childhood-onset DM1) als eine Erkrankung mit Krankheitsbeginn 
nach dem 1. Lebensmonat bis zum 18. Lebensjahr. Übergeordnet sollten alle Kinder und Jugendlichen 
mit Krankheitssymptomen im Alter von < 18 Jahren als pädiatrische DM1 bezeichnet werden.  

Es wurde gemeinschaŌlich festgestellt, dass eine KombinaƟon von Problemen der Aufmerksamkeit, 
des Verhaltens und der ExekuƟvfunkƟonen als mögliche Symptome der kindlichen DM1 angesehen 
werden sollten, auch wenn keine Muskelschwäche vorliegt.  

Die Literaturübersichten zeigen ein einheitliches Profil kogniƟver und verhaltensbezogener 
Schwierigkeiten, die im Alltag relevant sind. Allgemeine Intelligenz, visuell-räumliche FunkƟonen, 
Aufmerksamkeit und exekuƟve FunkƟonen waren am häufigsten betroffen.  

Es ist wichƟg, die Untersuchungen der KogniƟon und des Verhaltens zu vereinheitlichen für (a) das 
Screening von Kindern mit erhöhtem Krankheitsrisiko, die einer geneƟschen Beratung zugeführt 
werden sollten, (b) die weltweite OpƟmierung der Betreuung und der klinischen Versorgung im 
Hinblick auf das kogniƟve und verhaltensbezogene Wohlergehen während der verschiedenen 
kindlichen Entwicklungsphasen, (c) die Entwicklung zuverlässiger, prakƟkabler und ausreichend 
empfindlicher Ergebnis-Messungen im Vorgriff auf zukünŌige klinische Studien.  

Obwohl sich die Vereinheitlichung, d.h. Harmonisierung von kogniƟven Testprotokollen als schwierig 
erwies, wurde ein Konsens über ein Kerntestset der kogniƟven FunkƟonen erzielt, das weltweit 
angewendet werden sollte.  

Dieses Kerntestset wird im vollständigen Workshopbericht und durch PaƟentenorganisaƟonen zur 
Verfügung gestellt, veröffentlicht und verbreitet werden.  

 

Bedeutung für PaƟenten und ihre Familien: 

Die Harmonisierung von Protokollen für kogniƟve Tests wird die Versorgung und das klinische 
Management der PaƟenten opƟmieren und mulƟzentrische Studien zum natürlichen Verlauf der 
Erkrankung ermöglichen, die einen Ɵeferen Einblick in die Hirnbeteiligung bei der DM1 geben 
werden. Bei der Auswahl der kogniƟven Tests wurde der Blickwinkel der PaƟenten berücksichƟgt. 

 

Nächste SchriƩe:  

KünŌige Forschungsarbeiten werden zusätzliche und exploraƟvere Untersuchungsmethoden, 
einschließlich weiterer neuropsychologischer kogniƟver Tests, aber auch die mögliche Rolle der 
Hirnbildgebung als Biomarker weiter untersuchen.  

Die präklinischen Daten, die auf dem Workshop von verschiedenen Labors vorgestellt wurden, 
lieferten zusätzliche Erkenntnisse zu Auffälligkeiten der grauen und weißen Hirnsubstanz mit 
Bedeutung für das klinische Beschwerdebild. KünŌige SchriƩe werden insbesondere darauf abzielen, 



die Auswirkungen einer Beteiligung des Kleinhirns und des Corpus Callosum auf das kogniƟve Profil 
und das Verhalten bei pädiatrischer DM1 weiter zu klären. 

 

Ein vollständiger Bericht wird in der ZeitschriŌ Neuromuscular Disorders veröffentlicht.  


