


II. Vorgehen zur Diagnosestellung

Der schrittweise Algorithmus zur Diagnosestellung ist in Abbildung 1 dargestellt. Der erste diagnostische 
Test bei einem Patienten mit der Verdachtsdiagnose SMA sollte ein molekulargenetischer Test auf 
eine Deletion des SMN 1 Gens sein. Eine homozygote Deletion des Exon 7 im SMN 1 Gen (mit oder 
ohne Deletion des Exon 8) bestätigt die Diagnose einer SMA mit Ursache im SMN Gen (5q-SMA). Die 
übrigen diagnostischen Tests sollten nur bei fehlendem Nachweis einer Deletion auf dem SMN Gen 
durchgeführt werden

Abb. 1 Vorgehen zur Diagnosestellung bei Spinaler Muskelatrophie
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IV. Management der Ernährung bei akut kranken SMA-Patienten 

SMA-Patienten, besonders die nicht Sitzfähigen und die Sitzfähigen, sind stark gefährdet, durch •	
mangelnde Nahrungsaufnahme in einen katabolen Zustand zu geraten, und entwickeln dann 
schnell eine Hypoglykämie. Es muss bei allen SMA-Patienten darauf geachtet werden, dass sie 
bei einer akuten Erkrankung keine längerfristige Nahrungskarenz haben. 

Im Falle einer Krankenhausaufnahme wegen einer akuten Erkrankung sollte •	 innerhalb von 4-6 
Stunden eine kalorienmäßig ausreichende Nahrungsaufnahme gewährleistet sein, entweder 
enteral oder parenteral, oder wenn nötig eine Kombination von beidem. 

Eine prompte •	 postoperative Kalorienzufuhr wird empfohlen, um einen katabolen Zustand in 
der Muskulatur zu vermeiden, besonders bei Kindern mit geringer Körperfettreserve. Wenn eine 
enterale Nahrungsaufnahme nicht kurzfristig möglich ist, muss eine intravenöse Ernährung in 
Betracht gezogen werden. 







Wichtigste Maßnahmen (Physio- und Ergotherapie, orthopädische Maßnahmen):

Rollstuhl:•	  Optimalen Sitzkomfort und Unabhängigkeit sicherstellen. 

Beurteilung und Veränderung des häuslichen Umfeldes, •	 um für eine sichere Zugänglichkeit und 
optimale Unabhängigkeit zu sorgen. 

Vermeidung von Kontrakturen •	 ist ein wichtiger Teil der Behandlung, beinhaltet regelmäßiges 
Dehnen und die Verwendung von Orthesen, um die Beweglichkeit zu erhalten. Durch Dehnen mit 
anschließendem Eingipsen von Kontrakturen und Belassen des Gipses für kurze Zeit (Seriengipse) 
kann die Stehfähigkeit verbessert und die Toleranz für das Tragen von Orthesen verbessert 
werden. Fuß-Unterschenkelorthesen können das Auftreten von Achillessehnenkontrakturen 
verzögern. An der oberen Extremität können bewegliche Orthesen oder Schlingen die aktive 
Beweglichkeit und Funktion des Arms unterstützen. 

Regelmäßiges Training •	 sollte gefördert werden, um Kraft und Ausdauer zu erhalten. Geeignet 
sind Schwimmen und an die Behinderung angepasste Sportarten. 

Stehen ist wichtig. •	 Sehr leichte Beinschienen, die helfen, das Körpergewicht zu tragen, oder 
Orthesen, mit deren Hilfe bei ausreichender Restkraft Gehen möglich ist. Wo das nicht möglich 
ist, kann ein Stehständer oder ein Rollstuhl mit Stehfunktion unter Verwendung von Beinorthesen 
in Frage kommen. 

Korsett und Wirbelsäulenoperationen•	  (siehe weiter unten)



C. Gehfähige Patienten: 

Vorgehensweise: 

Die Einschätzung des Gangbildes und der Sturzgefährdung •	 muss eine Begutachtung der häuslichen 
Umgebung hinsichtlich der Zugänglichkeit und Möglichkeiten von behindertengerechten 
Veränderungen beinhalten. 

Untersuchung der •	 Gelenkbeweglichkeit und der Wirbelsäule hinsichtlich Verkrümmungen 

Mit Hilfe von Physio- und Ergotherapeut •	 passende Mobilitätshilfen, technische Ausstattung und 
Anpassung der Umgebung veranlassen. 

Beurteilung der Alltagsaktivitäten, •	 Umgebung möglichst behindertengerecht gestalten.  

Röntgenaufnahmen und DEXA-Scan •	 können im Falle einer akuten Verletzung an Knochen oder 
Muskel als Folge von Überbeanspruchung, Unfall oder Sturz notwendig sein. 

Wichtigste Maßnahmen:

Rollstuhl •	 für längere Entfernungen trägt zur Mobilität und Unabhängigkeit bei. 

Sorgfältige Kontrolle von Kontrakturen •	 und Anleitung zum gelenkschonenden Verhalten 

Physio- und Ergotherapie •	 um die Gehfähigkeit und Selbständigkeit möglichst lange zu erhalten. 

Gehen mit angepassten Hilfsmitteln •	 soll gefördert werden. 

Regelmäßiges Training, •	 um Kraft und Ausdauer zu erhalten. Schwimmen, Wassertherapie, Reiten 
und sonstige angepasste Sportarten sind geeignet. 

Führerschein in spezieller Fahrschule •	 und eventueller Einbau von Fahrhilfen ins Auto.  

Beurteilung und Veränderung des häuslichen Umfeldes, •	 um für eine sichere Zugänglichkeit und 
optimale Unabhängigkeit zu sorgen. 

Korsett und Gelenkorthesen, •	 wenn sich eine Skoliose und Gelenkkontrakturen entwickeln. 

Wirbelsäulenoperation•	  (siehe weiter unten).








