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Kindliche und juvenile Myasthenien

Ziele:

Erfassung der Haufigkeit von molekulargenetisch definierten wie auch autoimmun bedingten
Erkrankungen der neuromuskularen Transmission (Myasthenien) bei Kindern und Jugendli-
chen unter 18 Jahren in Deutschland. Neben der Evaluierung der Atiologie, klinischen
Charakteristika, angewandten Therapien und Verlaufsformen soll eine Sensibilisierung fir
diese Gruppe von Erkrankungen auch bei nicht spezifischen Symptomen erreicht werden.
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Hintergrund:

Die Erkrankungen der neuromuskularen Transmission umfassen eine sowohl genetisch als
auch klinisch heterogene Gruppe der kongenitalen myasthenen Syndrome (CMS) wie auch
die Antikorper vermittelte juvenile myasthenia gravis (JMG). Abhangig von der Lokalisation
des genetisch determinierten Defektes unterscheidet man bei CMS prasynaptische Stdrun-
gen am Nervenende, Stérungen der muskuléren Basallamina—assoziierten Acetylcholines-
terase (AChE) und postsynaptische Stérungen am Muskel. Im Gegensatz dazu handelt es
sich bei der JMG um eine autoimmun vermittelte Erkrankung, bei der Antikérper gegen die
Bestandteile der neuromuskuldren Endplatte gerichtet sind. Im Vordergrund steht die
Bildung der Antikdrper gegen die postsynaptische Membran der neuromuskularen Endplat-
te, vorwiegend gegen den Acetylcholin-Rezeptor (AChR), seltener gegen muskelspezifische
Tyrosinkinase (MuSK), low density lipoprotein receptor-related protein 4 (LRP4) und Titin.
Klinisch steht bei beiden Gruppen der Myasthenie eine isolierte (z.B. okulére) oder generali-
sierte muskulare Belastungsintoleranz im Vordergrund. Es handelt sich bei beiden Gruppen
um behandelbare Erkrankungen. Nicht behandelt sind sie mit einer deutlichen Morbiditat
und korperlichen Beeintrachtigung verbunden. Die Daten zur Inzidenz und der klinischen
Prasentationen von Patienten mit kindlichen und juvenilen Myasthenien liegen fiir Deutsch-
land bisher nur unzureichend vor.

Fragestellungen der ESPED-Erhebung:
1. Haufigkeit der CMS und JMG in Deutschland
2. Alters-/Geschlechts- und Herkunftsverteilung bei Diagnosestellung in Deutschland
3. Beschreibung der klinischen Charakteristika und des Verlaufes
4. Erhebung angewandter medikamentdser und operativer Therapien

Falldefinition:
Patienten mit Symptombeginn im Alter < 18 Jahren mit charakteristischer Klinik:

» Neugeborene und S&uglinge: Trinkschwéche, Saug- und Schluckstérungen, schwa-
ches Schreien, muskulére Hypotonie (Floppy infant), respiratorische Probleme (Ap-
noen, Ateminsuffizienz), Arthrogryposis multiplex.

* Injedem Alter: Einseitige oder beidseitige Ptosis, unilaterale oder bilaterale Oph-
thalmoplegie, faziale Hypomimie, Schluck-/Kauschwierigkeiten, generalisierte Mus-
kelschwache; Schwankungen der Symptome im Tagesverlauf, Verschlechterung der
Symptome im Rahmen der Infektionen.

Diagnose JMG: Charakteristische Klinik und eines der folgenden Kriterien: Nachweis der
spezifischen Antikorper (AChR-, MuSK-, Anti-Titin-, LRP4-Antikérper), Hinweis auf neuro-
muskulare Ubertragungsstorung (repetitive Stimulation, Einzelfaser EMG), Ansprechen
auf Acetycholinesterase-Hemmer/Immunsuppression.

Diagnose CMS: Charakteristische Klinik und Nachweis krankheitsassoziierter Genmuta-
tion.

Logistik:

Bitte melden Sie alle Patienten nach obiger Falldefinition; CMS nur bei gesicherter Mutati-
on melden. Nach der Meldung erhalten Sie einen Fragebogen zur Erfassung der wichtigs-
ten klinischen, diagnostischen, laborchemischen und genetischen Daten in anonymisierter
Form. Sofern der meldende Arzt das grundsétzliche Einverstandnis zur Nachfrage nach
einem Jahr gegeben hat, erfolgt eine Nachbefragung zum klinischem Verlauf und zur
durchgefiihrter Therapie des Kindes/Jugendlichen.
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