
Erwachsen mit SMA

EIN GUIDE  
	 FÜR MEIN  
NORMAL



Face SMA steht dafür, Menschen mit SMA, ihren 
Familien und Angehörigen ein Gesicht zu geben 
und damit anderen Mut zu machen und sie zu  
inspirieren. 

Face SMA steht aber auch für die praktische 
Unterstützung in der Bewältigung des Alltags mit 
SMA sowie therapierelevante Informationen –  
für alle, die sich informieren, inspirieren lassen 
und selbstbestimmt mit SMA leben wollen!

SMA – drei Buchstaben, hinter denen sich viele 
Gesichter und individuelle Geschichten von 
Menschen mit Spinaler Muskelatrophie ver-
bergen. Geschichten, die zeigen, dass „normal“ 
nur eine Perspektive der Betrachtenden ist. 

Klick Dich rein und 
durchstöbere 
unsere Website!



Diese Broschüre richtet sich an 
Euch alle – Erwachsene und junge 
Erwachsene mit SMA, die gerade 
in ihr Erwachsenenleben starten 
oder bereits mittendrin sind.

Wir möchten Euch Informationen 
und Tipps rund um Themen wie 
z. B. Therapie, Therapieentschei-
dung, Reisen, Beruf und vieles 
mehr an die Hand geben. 

Ausführliches Wissen rund um 
die Erkrankung und das Leben 
mit SMA findest Du online unter 
www.facesma.de.

Im Glossar am Ende dieser Bro-
schüre kannst Du Dich über SMA-
spezifische Fachbegriffe informie-
ren, die Dir hier begegnen.

Alles Gute und viel Erfolg  
in Deinem Leben!

Dein Face SMA Team 

LIEBE LESERIN, 
	 LIEBER LESER!

Bist Du gerade zu Hause ausgezogen und startest 
Dein eigenes Leben? Stehst Du zurzeit vor  
der Ausbildungs- oder einer neuen Berufswahl?  
Oder bist Du schon mitten im Leben angekommen?
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Finde Deine  
eigenen Wege,  
Deine Träume  
und Ziele zu  
verwirklichen,  
um ein erfülltes  
Leben zu leben.



DEIN LEBEN – 
JEDER TAG ANDERS

Es gibt unglaublich viele Informationen für 
Eltern und Kinder mit SMA. Doch als erwach-
sener Mensch hat man seine eigenen Bedürf-
nisse und steht vor ganz eigenen Herausfor-
derungen und Verantwortungen. Mit SMA ist 
das Leben jeden Tag anders. Aber das Leben, 
ob mit oder ohne Erkrankung, ist eine Achter-
bahnfahrt aus Höhen und Tiefen. Wichtig ist, 
dass Du Dir zu helfen weißt oder auch – wenn 
nötig – nach Unterstützung fragst, um Dich auf 
die schönen Dinge im Leben konzentrieren zu 
können. Ein wesentlicher Bestandteil, damit 
Du Dein Leben nach Deinen Vorstellungen  
gestalten und führen kannst, ist die Therapie. 

Bei der medikamentösen Therapie gibt es 
unterschiedliche Wirkmechanismen, die sich 
auch in ihrer Verabreichungsform unterschei-
den. Du kannst mit Deinem Behandlungsteam 
gemeinsam entscheiden, welche Therapie 
die richtige für Dich ist und am besten in Dein 
Leben passt. Die Begleittherapie, wie z. B. 
Physio- oder Ergotherapie sind dabei ebenso 
wichtig für Dein Wohlbefinden. Aber Dein  
Leben dreht sich nicht nur um Therapien.

Ein tolles Hobby, ein erfüllender Beruf und 
spannende Reisen, aber auch die Möglichkeit, 
Dir dank einer Assistenz vieles zu ermöglichen 
und vielleicht mit Freundinnen und Freunden 
unterwegs zu sein – dafür möchten wir Dir 
ebenfalls viele Anregungen geben.
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JEDEN TAG WIRKSAM

Eine medikamentöse Therapie bei SMA kann das 
weitere Absterben von Motoneuronen und somit 
den fortschreitenden Muskelschwund verhindern. 
Warum ist das so? Welche Therapieoptionen gibt 
es und welche ergänzenden Behandlungsmöglich
keiten existieren? Wie die Therapien wirken und 
welche Ergebnisse Du erwarten kannst, erfährst  
Du in diesem Kapitel.

	 DEINE  
THERAPIE



SMA – eine Multiorgan-
erkrankung

Das typische Symptom der SMA 
ist der Muskelschwund an Armen 
und Beinen. Die Geschwindigkeit 
und Ausprägung der Muskel-
schwäche sind individuell sehr 
unterschiedlich.1 Doch das Fehlen 
des SMN-Proteins beeinflusst 
nicht nur die Muskeln, sondern 
auch andere grundlegende Zell-
vorgänge im Körper.2,7,8

Deswegen wird SMA auch als 
systemische Erkrankung bezeich-
net. Das bedeutet, dass sie nicht 
nur die Motoneuronen und die 
Muskeln betrifft, sondern auch 
andere Gewebe und Organe be-
einträchtigt und dort Symptome 
hervorrufen kann. Dazu gehören 
z. B. Herz, Blutgefäße, Knochen, 
Leber, Nieren, Darm, Milz, Bauch-
speicheldrüse oder auch das 
Immunsystem.3

1. Motoneurone im Gehirn

Zungenmuskulatur

Armmuskulatur

Zwischenrippenmuskulatur 
(unterstützt die Atmung)

2. Motoneurone im Rückenmark

Blutgefäße

Leber
Milz und Immunsystem

Bauchspeicheldrüse

Nieren

Darm

Knochen und 
Bindegewebe

Abb. 22,3,7,8

Beinmuskulatur
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SMA ist eine fortschreitende, ge-
netische Erkrankung, deren Ursa-
che ein Mangel des SMN-Proteins 
(Survival of Motor Neuron) ist.1 

Das SMN-Protein ist für das Über-
leben von Motoneuronen wich-
tig, welche Signale vom Gehirn 
und Rückenmark an die Muskeln 
weiterleiten, und ist somit für die 
korrekte Funktion von Nerven und 
Muskeln verantwortlich.2,3 

SMA entsteht durch Veränderun-
gen im SMN1-Gen, das entweder 
defekt ist oder vollständig fehlt. 
Dadurch kann nicht genügend 
funktionsfähiges SMN-Protein 
produziert werden.1 Neben dem 
SMN1-Gen gibt es auch das 
SMN2-Gen. Es kann ebenfalls 
SMN-Protein herstellen, jedoch 
deutlich weniger effizient.4-6 

Dadurch kommt es zum Muskel-
schwund. 

Abb. 12,3

funktionales
SMN-Protein

größtenteils
instabiles

SMN-Protein

Funktionales SMN-Protein sorgt für eine
 normale Funktion der Motoneurone

führt zu

führt zu

Muskelkraft

funktionales
SMN-Protein

größtenteils
instabiles

SMN-Protein

Keine normale Funktion und Absterben 
der Motoneurone aufgrund des fehlenden 

funktionalen SMN-Proteins

Muskelschwund
(Muskelatrophie)

und Muskelschwäche

Bei einem gesunden Menschen

Bei einem gesunden Menschen mit SMA

SMN1-Gen SMN2-Gen

SMN1-Gen SMN2-Gen

produziert

produziertproduziert

produziert kein

   Bei einem gesunden Menschen

   Bei einem gesunden Menschen mit SMA
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Symptome der SMA
Der SMN-Proteinmangel in den 
verschiedenen Organen und Ge-
weben kann zu sehr unterschied-
lichen Symptomen führen.

Mehr zum Krankheitsbild 
der SMA

Symptome 
und Folge­

erkrankungen

Probleme  
beim Schlucken  

und Essen
Herz-Kreislauf-
Komplikationen

Verminderte 
Knochendichte, 

Neigung zu  
Knochen- 
brüchen

Fatigue, erhöhte 
Ermüdbarkeit

Magen-Darm-
Probleme wie 
Verstopfung, 

Erbrechen oder 
Reflux

Versteifung  
und Bewegungs-
einschränkung 
(Kontrakturen) 

der Gelenke und 
Muskeln

Hüft- 
instabilität

Wirbelsäulen-
verkrümmung 
(Skoliose) und 
Knochenver
formungen

Geschwächte  
Atemmuskulatur 

und Probleme  
beim Abhusten

Atemwegs
probleme und 

erhöhte  
Anfälligkeit  

für Lungenent-
zündungen

Abb. 32,3,7-9

Betroffene Muskelgruppen

Zuerst sind rumpfnahe Muskeln wie Hüft-, Rücken- und Schultermus-
kulatur sowie Beine betroffen, gefolgt von rumpfferneren Muskeln und 
den Armen. Beide Körperseiten sind gleich stark betroffen. Auch Atem-, 
Kau-, Schluck- und Zungenmuskulatur können betroffen sein.3,10 Dies 
hat nachstehende Symptome und Folgeerkrankung zur Folge:
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Therapie-Erwartungs- 
management

Um ein weiteres Absterben der 
Motoneuronen und damit einher-
gehende Beeinträchtigungen zu 
verhindern, ist eine medikamen‑ 
töse Therapie von höchster Wich-
tigkeit. Zwar ist SMA nicht heilbar, 
aber mit einer Therapie können 
Symptome gebremst und die  
Lebensqualität erhalten werden.

Eine Behandlung sollte das Ziel 
verfolgen, Funktionen zu erhal-
ten, Funktionseinschränkungen 
auszugleichen, Folgeschäden 
entgegenzuwirken und Dir eine 
gute Teilhabe am Leben zu er-
möglichen.

Die Behandlung und die Thera-
pieziele sind genauso individuell 
wie Du und der Verlauf Deiner 
SMA. Sie richten sich nach dem 
Schweregrad der Erkrankung und 
Deinen Bedürfnissen. Gemeinsam 
mit Deinem Behandlungsteam 
legst Du fest, welche Therapie-
ziele Dir wichtig und realistisch 
erreichbar sind.

Mögliche Behandlungsziele, um 
Deine Eigenständigkeit weit-
gehend zu erhalten, sind unter 
anderem:5,9

	* Individuell vorhandene moto-
rische Fähigkeiten stabilisieren 
oder verbessern, um die Mobili-
tät zu erhöhen bzw. zu erhalten

	* Ernährungssituation verbessern 
und gastrointestinale Beschwer-
den lindern

	* Neuromuskuläre und musku
loskelettale Beschwerden  
regelmäßig beurteilen und  
beeinflussen

	* Rehabilitation und orthopädische 
Maßnahmen ermöglichen

	* Atmung optimieren und unter-
stützen sowie Infekten vorbeugen

	* Akutversorgungspläne für das 
häusliche Umfeld entwickeln

	* Umgang mit verschiedenen 
Hilfsmitteln erlernen

	* Soziale Interaktionen und  
Aktivitäten vereinfachen 
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Die Rolle der SMN-Gene  

Doch wie entsteht das wichtige SMN-Protein? Die Information für die 
Bauanleitung des Proteins befindet sich auf der DNA. Diese wird ab-
gelesen und über die Zwischenschritte prä-mRNA und mRNA entsteht 
das Protein. 

 
 

 

DNA

prä-mRNA

mRNA

Protein

 

  

T

6 7 8

SMN2SMN1

6 7 8

6 8

Keine SMN-Protein-
produktion aufgrund von 

Deletionen und/oder 
Mutationen im SMN1-Gen

Das SMN1-Gen 
enthält mehrere 
Exons, darunter 

auch Exon 7, 
welches einen 

wesentlichen Teil 
der Bauanleitung 

für das funktionel-
le SMN-Protein 

enthält.

Das SMN2-Gen ist fast 
identisch mit dem 
SMN1-Gen, aber auf-
grund eines Fehlers in der 
Bauanleitung wird das 
Exon 7 oft beim Spleißen 
ausgeschnitten, was zu 
einem instabilen und oft 
funktionsunfähigen 
SMN-Protein führt.

Menschen mit SMA haben ein defektes SMN1-Gen, weshalb nicht genügend 
funktionsfähiges SMN-Protein hergestellt wird. Es gibt noch ein zweites Gen, 

welches das SMN-Protein produzieren kann: das SMN2-Gen. Doch es gibt 
einen wichtigen Unterschied zwischen den beiden Genen.

10 % funktionsfähiges
SMN-Protein (     )

90 % nicht funktionsfähiges
SMN-Protein (     )

6 87

C

6 7 8

SMN1- und SMN2-Gene bei 
einer Person mit SMA

Abb. 44-6, 11
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Behandlung von SMA

Die Behandlung von SMA ist interdisziplinär. Das heißt, sie 
setzt sich aus vielen verschiedenen Bausteinen zusammen. 
Doch die wichtigste Rolle spielt die medikamentöse Therapie. 
Die Therapiemöglichkeiten sind nachfolgend aufgelistet.

Abb. 39, 10, 13

Deine Therapie – jeden Tag wirksam Abb. 512-17

 

SMN2SMN1

Mehr
funktionsfähiges 

SMN-Protein

Die Gentherapie soll 
das defekte SMN1-Gen 

ersetzen, um die 
Produktion des 

SMN-Proteins wieder-
herzustellen. Dabei 

wird ein intaktes 
SMN1-Gen in einen 

Vektor (eine Art Trans-
portmittel) eingebaut, 
um das intakte SMN1-

Gen in die Körperzellen 
zu bringen.

Beim Spleißen werden 
bestimmte Abschnitte 
der prä-mRNA heraus-
geschnitten und die 
restlichen wieder zu-
sammengefügt, um eine 
fertige Bauanleitung für 
das Protein zu erstellen. 
Spleiß-Modi�katoren 
verhindern, dass das 
wichtige Exon 7 entfernt 
wird. Dadurch wird 
mehr voll funktionsfähi-
ges SMN-Protein pro-
duziert.

Bei SMA gibt es zwei 
zugelassene Spleiß-
Modi�katoren und drei 
Verabreichungsformen.

SMN1-Ersatz 
(Gentherapie) 

Adeno-assoziiertes 
Virus

SMN2-Spleiß-
Modi�katoren:
• Small Molecules 
• ASOs

6 87

6 7 8

 6 7 8 DNA

prä-mRNA

mRNA

Protein

Mehr
funktionsfähiges 

SMN-Protein

6 87

6 7 8

 

6 7 8

Medikamentöse Therapie
durch Gentherapie

Medikamentöse Therapie
durch Spleiß-Modi�katoren
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Spleiß-Modifikatoren
Spleiß-Modifikatoren funktio-
nieren über das SMN2-Gen: Die 
Medikamente sorgen durch ver-
ändertes Spleißen der prä-mRNA 
des SMN2-Gens dafür, dass die 
Menge an hergestelltem funk-
tionsfähigem SMN-Protein erhöht 
wird.12,13 Sie haben nur eine zeitlich 
begrenzte Wirksamkeit, weswe-
gen sie regelmäßig verabreicht 
werden müssen. 

Die medikamentösen Therapien 
bei SMA sorgen dafür, dass mehr 
funktionsfähiges SMN-Protein 
im Körper hergestellt wird.

Es gibt zwei zugelassene  
Spleiß-Modifikatoren:

	* 	Small Molecules: 
Dieses Medikament wird täg-
lich zu Hause als Tablette oder 
als Saft eingenommen. Fällt das 
Schlucken schwer, kann die  
Tablette in Wasser gelöst wer-
den. Der Saft kann auch mithilfe 
einer Ernährungssonde einge-
nommen werden.16

	* 	Antisense-Oligonukleotid (ASO):  
Dieses Medikament wird alle 
vier Monate intrathekal mittels 
einer Lumbalpunktion in einer 
Klinik verabreicht.17

Gentherapie
Die Gentherapie funktioniert über 
das SMN1-Gen: Ein verändertes, 
ungefährliches Virus bringt ein 
fehlerfreies SMN1-Gen in mensch-
liche Zellen ein. Diese intakte 
Kopie ersetzt das defekte SMN1-
Gen und es kann ausreichend 
SMN-Protein hergestellt werden.14 
Sie wird einmalig als Infusion ver-
abreicht, gefolgt von einer eng-
maschigen Nachsorge. Wie lange 
die Wirkung anhält, ist noch nicht 
bekannt.15 In der Praxis wird die 
Gentherapie nur bei Kleinkindern 
angewandt. Eine Therapie von 
erwachsenen SMA-Betroffenen 
wird nicht empfohlen.18,19

Wie bei allen Medikamenten  
können auch bei den Spleiß- 
Modifikatoren oder bei einer  
Gentherapie Nebenwirkungen 
auftreten. Besprich mit Deinem 
Behandlungsteam, welche  
Therapie am besten zu Dir passt.

Mehr über die medikamentösen 
Therapien bei SMA
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SMA-Therapie: mehr als nur 
ein Medikament

Die Behandlung von SMA besteht 
nicht nur aus einer medikamentö-
sen Therapie – auch wenn diese 
unerlässlich ist. In der Regel kom-
men immer noch unterstützende 
Maßnahmen zum Einsatz.

Deine SMA-Therapie folgt einem 
multidisziplinären Ansatz.5 Des-

halb besteht Dein Behandlungs-
team üblicherweise aus Ärztinnen 
und Ärzten verschiedener Fach-
richtungen, Therapeutinnen und 
Therapeuten sowie Expertinnen 
und Experten aus sozialen Berufen.20

Mehr über den multidisziplinären 
Therapieansatz bei SMA

Akuttherapie/ 
Symptomtherapie 

nach Bedarf/ 
Organbeteiligung

Gastro- 
enterologische  

Versorgung

Chirurgie

Pneumologische 
Versorgung

Basismedikation

Orthopädische  
Versorgung

Neurologie

Mensch  
mit SMA

Abb. 65
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SMA Typ 3 (Sitter und  
Walker) und keine Therapie?

Da bei Betroffenen mit SMA Typ 3 
die Symptome eher schwächer 
und später auftreten können,21,22 
kann es vorkommen, dass trotz 
der verschiedenen Behandlungs-
möglichkeiten manche Betroffene 
keine medikamentöse Therapie 
möchten. 

Das kann unterschiedliche  
Gründe haben:

Schwache Ausprägung der SMA: 
Man bemerkt kaum Symptome. 
Warum sollte man dann Medika-
mente nehmen?

Gewohnheit: Wenn man im 
Kindesalter keine Medikamente 
erhalten hat, warum sollte man 
als erwachsene Person mit einer 
Therapie beginnen?

Unwissenheit: Da man nur wenige 
Symptome hat, kann auch das 
Interesse nicht so hoch sein, sich 
ständig über neue Therapieoptio-
nen zu informieren.  
 
Persönliche Gründe: Man hat Be-
denken, dass mögliche Nebenwir-
kungen die jetzige Lebensqualität 
beeinflussen könnten.

Deine Stimme als Patientin bzw. 
Patient ist wichtig. Dennoch 
solltest Du bei Therapieentschei-
dungen eng mit Deinem Behand-
lungsteam in Verbindung bleiben.  
SMA ist eine fortschreitende 
Erkrankung, weshalb eine frühe 
medikamentöse Behandlung sehr 
entscheidend für den weiteren 
Verlauf sein kann.
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Warum ist die medikamen-
töse Therapie bei SMA so 
wichtig?

Das Absterben der Motoneuro-
nen und Funktionsverluste der 
Muskeln können unabhängig vom 
Schweregrad der SMA entste-
hen.23 Auch wenn momentan noch 
keine Einschränkungen vorhanden 
sind, wird dieser Zustand nicht so 
bleiben. 

Einmal entstandene Schäden 
können nicht wieder rückgängig 
gemacht werden. Deswegen ist 
es wichtig, frühzeitig mit einer 
entsprechenden Behandlung zu 
beginnen. Das gilt für alle SMA-
Typen, auch wenn noch keine 
Symptome vorhanden sind. 

Nur mit einer medikamentösen 
Therapie kann das Absterben der 
Motoneuronen gestoppt bzw. 
verlangsamt werden und somit 
funktionelle Beeinträchtigungen 
verhindert werden.

Fortschreitender 
Mobilitätsverlust

Schwierigkeiten  
beim Schlucken  
und Essen

Atemwegs- 
komplikationen 

Muskelatrophie  
und -schwäche

Mögliche  
Herz-Kreislauf- 
Komplikationen

Knochen- 
komplikationen

Mögliche Symptome der SMA, die auftreten können, sind:5,24,25
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	 DEINE
ENTSCHEI- 
DUNG
Die SMA-Therapie wird Dich ein Leben lang begleiten. 
Deswegen solltest Du Deine Therapieentscheidung 
gut informiert treffen. Aber auch ein Therapiewechsel 
zu einem späteren Zeitpunkt ist noch möglich. Mehr 
dazu erfährst Du in diesem Kapitel.

DEINE THERAPIE 



Welche Therapie ist die  
richtige für Dich?

Vor dieser Frage steht jeder 
Mensch, der sich für eine langfris-
tige oder dauerhafte Therapie ent-
scheiden muss. Denn die Therapie 
wird Dich über einen langen Zeit-
raum begleiten, weswegen sie zu 
Deinen Anforderungen und Deinen 
Lebensumständen passen sollte. 
Informiere Dich über die verschie-
denen Therapien, besprich Dich mit 
Deinem Behandlungsteam, äußere 
Deine Bedürfnisse sowie Präferen-
zen und bringe Dich in die Thera-
pieentscheidung ein. Nur wenn Du 
Dich an der Entscheidung betei-
ligst, kann die Therapie optimal auf 
Dich abgestimmt werden. 

Warum Du Dich an  
Deiner Therapieentschei-
dung beteiligen solltest

Durch SDM kann die optimal zu 
Dir passende Therapie für Dich 
gefunden werden. Die Kommuni-
kation und das Vertrauensverhält-
nis zwischen Dir und Deinem Be-
handlungsteam bessert sich durch 
den regen Austausch und durch 
das offene Aussprechen Deiner 
Präferenzen und Bedürfnisse. Und 
weil Du Dich an der Entscheidung 
beteiligt hast, ist Deine Motivation 
größer, die ausgewählte Thera-
pie konsequent durchzuführen.27 
Dazu gehört nicht nur die regel-
mäßige Medikamentenverabrei-
chung, sondern auch ergänzende 
Maßnahmen wie Ergotherapie 
oder Atemphysiotherapie.

SDM ermöglicht Dir einen aktiven 
Einfluss auf Deine Behandlung, 
was Dir ein Gefühl von Sicherheit 
und Kontrolle geben kann.

SDM
Die gemeinsame Entschei-
dungsfindung mit Deinem Be-
handlungsteam heißt „Shared 
Decision Making“, kurz SDM. 
Dabei kommuniziert Ihr auf 
Augenhöhe und fällt, tragt und 
verantwortet alle Entscheidun-
gen gemeinsam.26

Checkliste fürs 
Arztgespräch

Mehr Infos und  
hilfreiche Tipps
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Therapiewechsel bei SMA – 
ja oder nein?

Anders als bei anderen Erkran-
kungen stehst Du als erwachsener 
Mensch mit SMA in der Regel 
nicht vor Deiner ersten Therapie-
entscheidung, sondern bekommst 
schon seit dem Kindesalter eine 
Therapie. Für viele ist diese Thera-
pie immer noch die Richtige. Doch 
es kann auch Gründe geben, wa-
rum man einen Therapiewechsel 
in Betracht ziehen kann. Vielleicht 
hast Du eine neue Arbeit begon-
nen und möchtest Deine Kranken
hausaufenthalte reduzieren, oder 
Du planst, zukünftig mehr zu 
reisen. Vielleicht bist Du schmerz-
empfindlicher geworden oder 
Du hast einen Kinderwunsch. Es 
kann viele Gründe geben, warum 
man beginnt, sich über die eigene 
Therapie Gedanken zu machen. 

Wichtig ist, dies frühzeitig mit 
Deinem Behandlungsteam zu be-
sprechen. Deine Ärztin oder Dein 
Arzt kann Dir dann alle relevanten 
Informationen zu den Therapie-
optionen darlegen und gemein-
sam mit Dir entscheiden, ob ein 
Therapiewechsel für Dich das 
Richtige ist. 

Mögliche Gründe für einen 
Therapiewechsel:28,29

	* Du bist mit der Wirksamkeit Deines 
Medikaments nicht mehr zufrie-
den, da neue Symptome auftreten.

	* Dein Medikament verursacht 
Nebenwirkungen, die Deine  
Lebensqualität einschränken und 
die Du nicht tolerieren möchtest.

	* Dein Medikament passt nicht 
mehr zu Deiner Lebenssituation, 
da sie sich im Laufe der Zeit ver-
ändert hat.

	* Es wurde ein neues Medikament 
zugelassen oder Du hast die 
Möglichkeit, an einer klinischen 
Studie teilzunehmen, die ein neues 
Medikament testet. Hierbei sind 
die Ein- und Ausschlusskriterien 
einer klinischen Studie zu beach-
ten. Besprich Dich dazu am besten 
mit Deinem Behandlungsteam.

Gib Deiner Ärztin oder Deinem 
Arzt vor dem nächsten Termin 
die Info, dass Du einen mög-
lichen Therapiewechsel be-
sprechen möchtest. Somit kann 
Dein Behandlungsteam die 
nötige Aufklärungszeit in der 
Terminvergabe einplanen.

TIPP
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Auf was bei einem Therapie-
wechsel geachtet werden muss
Hast Du Dich nach Absprache 
mit Deinem Behandlungsteam für 
einen Therapiewechsel entschie-
den, erfordert das sorgfältige 
Planung, Monitoring und Zusam-
menarbeit, um einen reibungslo-
sen Ablauf zu gewährleisten.

Du planst gemeinsam mit Deinem 
Behandlungsteam, wie und wann 
der Therapiewechsel vollzogen 
werden soll. Abhängig von der Art 
Deiner neuen Therapie liegt es 
dann auch an Dir, auf eine regel-
mäßige Anwendung des Medika-
ments zu achten oder alle Termine 
einzuhalten.

Monitoring bedeutet, dass Du 
zunächst engmaschig von Deinem 
Behandlungsteam untersucht 
wirst. Besonders wird dabei auf 
Nebenwirkungen oder Wech-
selwirkungen mit eventuellen 
anderen Medikamenten geachtet. 
Rechtzeitig erkannt, kann ent-
sprechend reagiert und Komplika-
tionen verhindert werden.

Wichtig ist auch, dass Du offen 
mit Deinem Behandlungsteam 
kommunizierst. Teile Deiner Ärztin 
oder Deinem Arzt mit, falls Du 
nach einem Therapiewechsel 
neue Symptome der SMA oder 
neue Nebenwirkungen der Thera-
pie bemerken solltest.

 
Führe ein Therapietagebuch 
oder tracke Medikamenten
gaben, Nebenwirkungen oder 
Symptome mit Deinem Smart- 
phone. So hast Du stets aktuelle 
Aufzeichnungen über Deine 
Therapie und Deinen Gesund-
heitszustand. Diese Daten 
können auch beim nächsten 
Arztgespräch hilfreich sein.

TIPP

Gut zu wissen
Alle zugelassenen medikamen-
tösen Therapien werden  
in Deutschland von der Kran-
kenkasse übernommen. Dies 
gilt sowohl bei einem The-
rapiestart oder -wechsel als 
auch bei einem nochmaligen 
Wechsel zurück zum vorheri-
gen Medikament.
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Carisma® ist ein von der Digital Health Companion GmbH in Kooperation mit Roche 
Pharma AG, Biogen GmbH, Novartis Pharma GmbH, der Deutschen Gesellschaft für 
Muskelkranke e. V. (DGM), der Initiative SMA, der Deutschen Muskelstiftung (DMS),  
Betroffenen, Angehörigen und Behandelnden entwickeltes Produkt.

Die App unterstützt Dich dabei, alles im Blick 
zu behalten: Deinen Gesundheitszustand, Deine 
Therapie und Deine Termine. Du kannst Deine 
Symptome und Gesundheitsdaten, wie z. B. 
Deine Atemfunktion, mit der App tracken. So 
bekommst Du selbst ein gutes Bild über Deinen 
aktuellen Zustand und kannst ihn anhand der 
aufgezeichneten Daten beim nächsten Termin 
mit Deinem Behandlungsteam besprechen. 
Carisma® kann Dich im Alltag bei der Organi-
sation unterstützen.

Doch die App bietet noch mehr: Erhalte stets 
die neuesten Informationen und Fachartikel 
über SMA und bleibe auf dem aktuellen Stand. 
Oder speichere wichtige Dokumente ab, halte 
Deine persönlichen Meilensteine fest und hinter-
lege Notfalldaten für den Ernstfall.

Bei der Benutzung von Carisma® wird das 
Thema Datenschutz und Transparenz groß-
geschrieben: Du entscheidest, was mit Deinen 
Daten passiert und behältst jederzeit die Kon
trolle darüber.

Carisma® ist eine App für Menschen mit SMA –  
von Menschen mit SMA: Zentral organisiert, 
übersichtlich und informativ.

Lade Dir hier die 
Carisma      App runter.



THERAPIE- 
	 TREUE  
BEI SMA

Die regelmäßige Verabreichung Deiner SMA-
Therapie ist essenziell für ihre Wirksamkeit: 
Stichwort Adhärenz. Was das ist, warum sie 
wichtig ist und was Du für Deine Adhärenz 
tun kannst, erfährst Du in diesem Kapitel.



Was ist Adhärenz?

Adhärenz ist ein anderer Begriff 
für Therapietreue. Du bist adhä-
rent, wenn Du die gemeinsam mit 
Deiner Ärztin oder Deinem Arzt 
getroffenen Absprachen einhältst.

Für einen Therapieerfolg sind 
beide Seiten – Du und Dein Be-
handlungsteam – notwendig. Hier 
spielt auch SDM eine große Rolle: 
Du als mündige betroffene Person 
bringst Dich in die Entscheidung 
ein, Deine Ärztin oder Dein Arzt 
liefert das Fachwissen und ge-
meinsam tragt und verantwortet 
Ihr Eure Entscheidung.

Damit unterscheidet sich die 
Adhärenz von der Compliance. 
Dabei befolgst Du lediglich die 
von Deiner Ärztin oder Deinem 
Arzt festgelegte Therapie und 
bringst Dich nicht selbst in Deine 
Behandlung ein.

Besonders bei chronischen  
Erkrankungen wie der SMA 
spielt Adhärenz eine große  
Rolle für den Therapieerfolg.

 
Du fragst Dich, wie Du Deine 
Adhärenz verbessern kannst? 
Informiere Dich über Deine 
Erkrankung, die Therapiemög-
lichkeiten und ihre Wirkme-
chanismen. Je besser Du die 
Zusammenhänge verstehst, 
desto eher bist Du bereit, die 
Therapiemaßnahmen regel-
mäßig anzuwenden. Du kannst 
auch mit Erinnerungen arbeiten – 
digital im Handy oder analog mit 
bunten Zetteln zu Hause – wenn 
Du dazu tendierst, Termine zu 
vergessen.

TIPP

Definition Adhärenz
Adhärenz ist die Einhaltung  
der von Dir und Deinem Be
handlungsteam getroffenen 
Entscheidungen und festge
setzten Ziele im Rahmen 
Deiner Behandlung.30 
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Warum ist Adhärenz wichtig?

Therapien bei chronischen 
Erkrankungen erfordern eine 
regelmäßige Anwendung, damit 
sie wirksam sein können. Werden 
sie nicht regelmäßig verabreicht, 
sinkt der Medikamentenspiegel 
im Blut und sie können nicht aus-
reichend wirken. Studien zeigen, 
dass in den Industrieländern nur 
etwa die Hälfte der verschriebe-
nen Langzeittherapien tatsächlich 
so angewendet wird, wie sie soll-
ten. Das führt nicht nur zu einem 
Fortschreiten der Erkrankung, son-
dern verursacht auch hohe Kosten 
für die Gesundheitssysteme.31

Bei SMA führt eine mangelnde 
Adhärenz dazu, dass nicht ge-
nügend funktionsfähiges SMN-
Protein gebildet werden kann. 
Dadurch kommt es zu einem 
Absterben der Motoneuronen und 
somit zu einem Muskelschwund 
sowie zu einem Fortschreiten der 
Erkrankung.

Um das Beste für Dich aus Deiner 
Therapie herauszuholen, solltest 
Du Dich an der Therapieentschei-
dung beteiligen und die ausge-
wählte Therapie nach Vorgabe 
anwenden. 

Doch Adhärenz geht weit über  
die reine Verabreichung von  
Medikamenten hinaus. Auch 
andere Behandlungsmaßnahmen 
spielen eine wichtige Rolle. Bist 
Du adhärent, hältst Du auch die 
mit Deinem Behandlungsteam 
vereinbarten, nicht-medikamen-
tösen Behandlungen ein. Dazu 
gehört beispielsweise, dass Du die 
Termine bei der Physiotherapie 
wahrnimmst oder regelmäßig 
Atem- und Hustentechniken übst.

Was trägt zu einer guten  
Adhärenz bei?
Wie adhärent eine Patientin oder 
ein Patient ist, hängt von ver-
schiedenen Faktoren ab.31

Aufgeklärte Patientinnen und  
Patienten sind oft therapietreuer 
und die gemeinsame Therapie-
entscheidung ist ein Adhärenz-
fördernder Faktor. Eine Studie 
zeigte: Sind Betroffene in den 
Entscheidungsprozess involviert, 
sind sie adhärenter.27

Unterstützung von Familie, Freun-
deskreis oder anderen Betroffenen 
können die Adhärenz fördern, 
genau wie regelmäßige Kontroll-
termine und die Feststellung, dass 
eine Therapie wirkt.
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Die fünf  
Dimensionen  
der Adhärenz

Krankheits- 
bedingte Faktoren

Patientenbezogene 
Faktoren

Soziale / 
ökonomische  

Faktoren

Medizinische  
Betreuung / 

Gesundheits- 
systembedingte 

Faktoren

Therapiebedingte 
Faktoren

Die fünf Dimensionen  
der Adhärenz
Patientenbezogene Faktoren
	* Angst vor  

Nebenwirkungen

	* Vergesslichkeit

	* Psychosozialer Stress

	* Motivation

	* Wissen über die  
Erkrankung

	* Vertrauen in die Therapie 

Krankheitsbedingte Faktoren
	* Schwere Symptome

	* Progressionsrate

	* Komorbidität (Depression,  
Alkohol-, Drogenabhängigkeit)

	* Verfügbarkeit wirksamer  
Therapien

Therapiebedingte Faktoren
	* Komplexität der Therapie

	* Dauer der Behandlung

	* Nebenwirkungen

	* Häufige Änderungen  
der Behandlung 

Medizinische Betreuung / 
Gesundheitssystembedingte 
Faktoren
	* Systemkapazität

	* Patientenaufklärung

	* Vertrauen zum ärztlichen bzw. 
medizinischen Personal

Soziale / ökonomische Faktoren
	* Bildungsniveau

	* Finanzielle Situation

	* Alter

	* Soziales Umfeld (Unterstützung)

Abb. 731
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NICHT- 
MEDIKAMENTÖSE  
THERAPIEN  
BEI SMA

Eine SMA-Behandlung besteht aus mehr  
als nur der medikamentösen Therapie.  
Welche begleitenden Therapiemaßnahmen 
es gibt und welchen Zweck sie erfüllen,  
erfährst Du in diesem Kapitel.



Begleitende Therapien  
bei SMA

Die folgenden begleitenden Be-
handlungsoptionen können bei ei-
ner SMA-Erkrankung zum Einsatz 
kommen. Welche bei Dir sinnvoll 
sind, kannst Du mit Deinem Be-
handlungsteam besprechen. Alle 
Therapien werden individuell auf 
Dich abgestimmt.

Mehr über die nicht-medikamentösen 
Therapien bei SMA

Physiotherapie
Sie ist ein essenzieller Bestandteil 
der SMA-Therapie und verfolgt 
mehrere Ziele. Das Hauptziel ist 
es, die größtmögliche Selbststän-
digkeit und Mobilität im Alltag zu 
gewährleisten. Dazu gehören:32

	* Leistungsfähigkeit der Muskula-
tur zu erhalten

	* Muskelschwächen zu verzögern 
oder zu kompensieren

	* Gelenkfehlstellungen und Wir-
belsäulenverkrümmung hinaus-
zuzögern

Psychotherapie
Sie kann eine unterstützende 
Maßnahme sein – sowohl für Dich 
als auch für Deine Angehörigen. 
Manchmal hat es eine befreiende 
Wirkung, mit jemandem Unbe-
teiligten über die entstehenden 
Herausforderungen oder die 
Erlebnisse im Alltag zu sprechen. 
Es ist hilfreich, wenn die Psycho-
therapeutin oder der Psychothe-
rapeut bereits Erfahrungen mit 
chronischen Erkrankungen hat.

Ergotherapie
Ziel ist es, Deine Handlungskom-
petenz und Deine vorhandenen 
Fähigkeiten möglichst lange zu er-
halten. Die Ziele legst Du gemein-
sam mit der Ergotherapeutin oder 
dem Ergotherapeuten fest. In der 
alltagsnahen Behandlung erlernst 
Du beispielsweise den Umgang mit 
Hilfsmitteln. Auch Deine Angehö-
rigen können mit in die Therapie 
einbezogen werden.33
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Neurologie

Mensch  
mit SMA

Pneumologische 
Versorgung

Klinische  
Funktionstestung

Orthopädische 
Versorgung

Physiotherapie

Ergotherapie

Atemphysio- 
therapie

Logopädie

Hilfsmittel

Assistenz

Ernährungs- 
beratung

Rehabilitation

Impfungen

Abb. 85
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Logopädie
Sie trainiert die Atem-, Stimm- 
sowie Schluckfunktionen und 
verbessert die Beweglichkeit von 
Zunge und Kieferngelenken. Da-
durch fallen Dir das Sprechen und 
die Nahrungsaufnahme leichter.

Atemphysiotherapie
Da SMA auch die Atemmusku-
latur beeinträchtigt, können das 
Schlucken und das Abhusten 
von Sekreten schwerfallen. In 
der Atemphysiotherapie erlernst 
Du Hustentechniken, die Dir ein 
besseres Abhusten ermöglichen. 
Zusätzlich aktiviert sie Deine  
Atemmuskulatur und vertieft  
Deine Atmung.

Mehr Infos über die 
Atemphysiotherapie bei SMA

Warum sind begleitende 
Therapien wichtig?

SMA betrifft nicht nur die Moto-
neuronen und Muskeln. Der SMN-
Proteinmangel wirkt sich auch auf 
viele andere Bereiche des Körpers 
aus. Deswegen ergeben sich bei 
der SMA-Therapie vielfältige He-
rausforderungen auf unterschied-
lichen Gebieten. 

Ein interdisziplinäres Team aus 
Ärztinnen und Ärzten verschie-
dener Fachrichtungen, Thera
peutinnen und Therapeuten 
sowie Expertinnen und Experten 
aus sozialen Berufen begleitet 
Dich bei Deiner SMA-Therapie.

Der Effekt der medikamentösen 
Therapie, die das vorhandene 
SMN-Protein im Körper erhöht, 
wird durch die begleitenden The-
rapien ergänzt. Eine Physiothera-
pie fördert den Muskelerhalt, eine 
Ergotherapie unterstützt Dich im 
Alltag und eine Psychotherapie 
kann Dich bei Herausforderungen 
im Umgang mit der Erkrankung 
unterstützen. 

 
Hast Du Fragen zu Therapie-
maßnahmen oder verstehst Du 
manche Übungen nicht, scheue 
Dich nicht, bei Deinem Behand-
lungsteam nachzufragen.

TIPP
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SPORT  
MIT SMA

Laufen, Schwimmen oder Fußball 
spielen – für viele Menschen gehören 
Sport und regelmäßige Bewegung  
mit zum Alltag. Aber wie sieht es  
mit den sportlichen Möglichkeiten  
und der Fitness bei Menschen mit  
Handicap aus? Dazu erfährst Du  
mehr in diesem Kapitel.



Körperliche Aktivität –  
das geht auch mit SMA

Körperliche Bewegung hat viele 
positive Effekte. Sie …34,35

	* trainiert Kraft und Ausdauer

	* stärkt Knochen und Immunsystem

	* regt Durchblutung an

	* verbessert Schlafqualität und 
mentale Gesundheit 

	* erhöht Stressresistenz 

Profitiere auch Du von diesen Vor-
teilen: Es muss nicht unbedingt 
Sport sein. Auch leichte Bewe-
gung an der frischen Luft hat jede 
Menge positive Auswirkungen.  
Welche Bewegungsformen für 
Dich infrage kommen, hängt 
davon ab, welchen SMA-Typ Du 
hast und wie weit die Erkrankung 
bereits fortgeschritten ist.

Kannst Du sitzen oder sogar 
gehen, dann ist beispielsweise 
Schwimmen eine gute Option, 
um Ausdauer und Muskelkraft 
zu trainieren. Oder erhöhe Deine 
Alltagsaktivität, indem Du größere 
Strecken zu Fuß zurücklegst, im 
Garten arbeitest oder mit Kindern 
oder Haustieren draußen unter-
wegs bist.

Wenn Du gerne rausgehst, neue 
Leute kennenlernst und Dein Herz 
für Teamsport schlägt, hast Du 
beispielsweise die Möglichkeit, 
Dich beim Deutschen Rollstuhl-
sportverband e. V. über „Power-
chair Sport“ zu informieren. 

Nicht nur Sport kann die Muskula-
tur kräftigen, auch die Physiothe-
rapie kann die Muskulatur unter-
stützen. Ziel ist es, dass stärkere 
Muskeln schwächere Muskeln 
kompensieren, um Bewegungen 
und somit eine größtmögliche 
Selbstständigkeit zu ermöglichen. 
Auch Bewegungs- und Funktions-
einschränkungen von Gelenken, 
die möglicherweise in Folge von 
Bewegungsmangel entstehen, 
können so hinausgezögert werden.

 
Besprich gemeinsam mit Dei-
nem Behandlungsteam, welche 
Art von körperlicher Aktivität 
für Dich am geeignetsten ist.

TIPP

Mehr über Sport mit SMA
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Die Welt erkunden, fremde Länder  
kennenlernen oder einfach nur  
entspannen – SMA ist kein Grund, 
nicht auf Reisen zu gehen. In diesem  
Kapitel findest Du hilfreiche Tipps 
und spannende Anregungen für  
Deine Urlaubsplanung.

REISEN  
	 MIT SMA



Die Welt entdecken  
mit SMA

Welches Land wolltest Du schon 
immer mal sehen? Welche Stadt 
schon immer mal erkunden? Rei-
sen kann für Menschen mit Han-
dicap durchaus etwas anspruchs-
voller sein, aber mit der richtigen 
Vorbereitung ist fast alles möglich. 

Wohin soll es gehen und wie 
kommst Du da hin? Informiere 
Dich schon vorab darüber, welche 
Unterkünfte barrierefrei sind und 
wie Du auch mit Rollstuhl mög-
lichst einfach reisen kannst. Viele 
Reiseanbieter und Hotels bieten 
auch spezielle Dienstleistungen 
für Menschen mit eingeschränkter 
Mobilität an. 

Mehr zum Thema „Reisen mit 
Handicap bei SMA“

Zum SMA Kompakt 
„Reisen mit SMA“

Eindrücke und Erfahrungen 
anderer Menschen mit SMA

 
Bei Reisen mit dem Auto kannst 
Du Dich vorher erkundigen, 
welche Raststätten besonders 
barrierefrei sind und ob an Dei-
nem Reiseziel ein entsprechend 
großer Parkplatz vorhanden 
ist, sodass Du problemlos mit 
Deinem Rollstuhl aus dem 
Auto kommst. Auch für Bahn-
reisen ist es hilfreich, vorher 
zu wissen, welche Bahnsteige 
barrierefrei erreichbar sind und 
ob dort oder im Zug behinder-
tengerechte Toiletten vorhan-
den sind. Bei einer Flugreise 
kontaktierst Du am besten 
vorher die Fluggesellschaft, um 
abzuklären, wie Du Deinen Roll-
stuhl mitnehmen kannst.

TIPP
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ASSISTENZ 
BEI SMA

Assistenzkräfte unterstützen Dich im 
täglichen Leben und ermöglichen Dir 
so mehr Eigenständigkeit. Wie Du eine 
Assistenzkraft beantragen kannst und 
welche unterschiedlichen Möglichkeiten 
es gibt, erfährst Du in diesem Kapitel.



Was ist eine Assistenz  
bei SMA?

Wenn Dir manche Situationen 
im Alltag zunehmend Schwierig-
keiten bereiten, kann eine per-
sönliche Assistenz Dir ein selbst-
ständiges Leben erleichtern bzw. 
ermöglichen. Ob eine Assistenz 
für Dich persönlich die richtige 
Entscheidung ist, liegt allein bei 
Dir. Du entscheidest, ob, wann, 
in welcher Form und in welchem 
zeitlichen Umfang eine persön-
liche Assistenz für Dich infrage 
kommt. 

Was sind die Aufgaben einer 
Assistenz?
Welche Art von Assistenz Du in 
Anspruch nehmen möchtest, liegt 
ganz bei Dir. Du fällst alle Ent-
scheidungen. 

Eine persönliche Assistenz  
erleichtert bzw. ermöglicht Dir 
die Teilhabe am sozialen und 
beruflichen Leben.

Deine Assistenzkraft kann  
Dich in folgenden Bereichen 
unterstützen:36 

	* Im Haushalt: einkaufen, kochen, 
putzen oder waschen

	* Bei der Hygiene: Körperpflege, 
Toilettengang

	* Beim An- und Ausziehen Deiner 
Klamotten

	* Beim Ein- und Aussteigen in 
oder aus dem Rollstuhl

	* In Deiner Freizeit: Ausflüge, 
Urlaub, Verabredungen

	* Bei Deinem Job oder im Studium

 
Überlege Dir vor der Antrag-
stellung, in welchen Bereichen 
und zu welchen Zeiten Du 
Unterstützung benötigst. 

TIPP

Mehr über die persönliche 
Assistenz bei SMA

Häufig gestellte Fragen zum 
Thema „Assistenz bei SMA“
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Es gibt verschiedene Arten von 
Assistenzen. Welche davon für 
Dich infrage kommen und wie 
viele Stunden am Tag eine Assis-
tenzkraft bei Dir ist, entscheidet 
sich nach Deinen Fähigkeiten und 
Bedürfnissen. 

Es gibt zwei Assistenz-Modelle: 
Das Dienstleister- und das Arbeit-
gebermodell. Bei ersterem beauf-

tragst Du einen Assistenzdienst, 
der sich um die finanziellen und 
organisatorischen Aufgaben  
kümmert. Beim zweiten Modell 
bist Du Arbeitgeberin bzw. Ar-
beitgeber Deiner Assistenzkräfte. 
Du hast alles selbst in der Hand: 
Stellenausschreibung, Bewer-
bungs​gespräche, Arbeitsverträge, 
Dienst- und Urlaubspläne, Gehalts-
auszahlung etc.37

Formen der 
Assistenz

Haushalts- und  
Wohnassistenz

Studien- 
assistenz

Freizeit- 
assistenz

24-Stunden- 
Assistenz

Pflege- 
assistenz

Arbeits- 
assistenz

Abb. 936
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Der Weg zu einer  
Assistenzkraft

Hast Du Dich dafür entschieden, 
Unterstützung von einer persön-
lichen Assistenz in Anspruch zu 
nehmen, musst Du sie bei einem 
Kostenträger beantragen. Das 
kann z. B. Deine Kranken- oder 
Pflegekasse sein. Unterstützung 
beim Antrag kannst Du Dir bei 
einer EUTB-Beratungsstelle holen.

Menschen mit einer körperlichen  
Beeinträchtigung oder einer 
chronischen Erkrankung haben 
Anspruch auf Leistungen zur 
gleichberechtigten Teilhabe.

Mehr über Dein Recht auf 
eine Assistenz bei SMA

Erfahrungsberichte von anderen 
Betroffenen zum Thema „Assistenz 
bei SMA“

EUTB-Beratungsstellen in 
Deiner Nähe

 
Achte bei Deiner Wahl auch auf 
Qualifikationen und Erfahrun-
gen der Assistenzkraft. Höre 
zudem auf Dein Bauchgefühl, 
ob auch das Zwischenmensch-
liche passt. Denn Ihr werdet viel 
Zeit miteinander verbringen. 
Hierbei kann auch ein bezahltes 
Probearbeiten Klarheit bringen.

TIPP
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IM BERUFS-
LEBEN  
	 MIT SMA
In vielen Aspekten unterscheidet sich 
ein Leben mit Handicap nur wenig von 
einem Leben ohne Beeinträchtigung. 
Dazu gehört auch der Wunsch, einen 
erfüllenden Beruf zu erlernen und aus-
zuüben. Wie die Jobsuche und das 
Arbeitsleben bei Menschen mit SMA 
aussehen können, dazu erfährst Du 
mehr in diesem Kapitel.



Erfüllung im Job finden

Im Normalfall verbringen Erwach-
sene sehr viel Zeit ihres Lebens 
mit ihrem Job. Deswegen sollte 
das immer eine Tätigkeit sein, die 
Du gerne ausübst – egal ob Du 
noch am Anfang Deines Berufs-
lebens stehst oder schon zu den 
„älteren Hasen“ gehörst.

Überlege Dir von Zeit zu Zeit, 
was Du gut kannst, was Dir Spaß 
macht oder was Du noch lernen 
möchtest. Welche Erfahrungen 
konntest Du bisher sammeln, 
welche Meilensteine hast Du 
erreicht? Zu welchen Bedingun-
gen möchtest Du arbeiten? Ist 
Schicht- oder Wochenendarbeit 
okay? Bist Du lieber im Büro, zu 
Hause oder an der frischen Luft? 
Möchtest Du Kontakt mit Men-
schen? Diese Punkte sind nicht 
nur für den Berufseinstieg interes-
sant, sondern auch wenn Du Dei-
nen Job wechseln oder Fortbil-
dungsmöglichkeiten in Anspruch 
nehmen möchtest, um eine neue 
Richtung einzuschlagen.

Themen, die vermutlich immer 
wieder bei Deinen Arbeitsstellen 
auftauchen, sind Barrierefreiheit 
und der Umgang mit Vorgesetzten 

sowie anderen Mitarbeitenden. 
Dann kann es hilfreich sein, wenn 
Du offen mit Deiner Erkrankung 
umgehst. Auch eventuell nötige 
Anpassungen Deines Arbeitsplat-
zes oder die Option Homeoffice 
können durch offene Kommunika-
tion ermöglicht werden.

 
Mehr über „Jobbörsen und weitere 
Informationsangebote bei SMA“

Erfahrungsberichte von anderen 
Betroffenen zum Thema „Beruf und SMA“

 
Wenn Du noch nicht weißt, 
was Du machen möchtest oder 
unsicher bist, ob ein Jobwech-
sel sinnvoll ist, kannst Du Dich 
auch auf Internetplattformen 
über verschiedene Berufe 
informieren oder durch Praktika 
Erfahrungen sammeln.

TIPP
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FAMILIEN-
PLANUNG  
	  MIT SMA

Machst Du Dir manchmal Gedanken darü-
ber, welche Rolle SMA bei Deiner Familien-
planung spielt? In diesem Kapitel erfährst 
Du mehr über den Einfluss und mögliche 
Auswirkungen von SMA auf die Frage nach 
der Familienplanung.



Einfluss von SMA auf  
die Fruchtbarkeit und 
Schwangerschaft

Familienplanung und Schwanger-
schaft sind für alle Menschen auf-
regende und oft herausfordernde 
Lebensphasen. Doch wie sieht es 
aus, wenn eine chronische Erkran-
kung noch zusätzliche Heraus-
forderungen mit sich bringt? Hier 
hilft es, sich frühzeitig mit dem 
Behandlungsteam auszutauschen 
und sich rund um den Kinder-
wunsch beraten zu lassen. 

Bei einem Kinderwunsch musst 
Du Dich eng mit Deinem Be-
handlungsteam abstimmen, um 
mögliche Auswirkungen auf das 
ungeborene Kind zu vermeiden.

 
 
 
 
 
 
Mehr zum Thema  
„Fertilität und SMA“

Im Folgenden geben wir Dir eini-
ge wichtige Basis-Informationen 
mit auf den Weg:
Die Fruchtbarkeit (Fertilität) wird 
bei Frauen und Männern unter-
schiedlich stark von SMA beein-
flusst. Frauen mit SMA sind nicht 
in ihrer Fertilität beeinträchtigt. 
Es kann jedoch sein, dass Beein-
trächtigungen wie eine schlechte 
Lungenfunktion, eine Rumpfmus-
kelschwäche oder eine Skoliose 
Auslöser für eine Risikoschwan-
gerschaft darstellen.39

Bei Männern kommt das SMN-
Protein normalerweise in hohen 
Mengen in den Hoden vor. Durch 
den Mangel bei SMA kann es 
jedoch zu Störungen bei der Ent-
wicklung und Funktion der Hoden 
und Spermien kommen.39

Positive Erfahrungen
Laut einer Studie erleben die 
meisten Frauen mit SMA, un-
abhängig von ihrem SMA-Typ, 
ihre Schwangerschaft als posi-
tiv. Über 90 Prozent der Frauen 
würden wieder schwanger 
werden.38
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PATIENTEN-
ORGANISATIONEN



Deutsche Gesellschaft  
für Muskelkranke e. V. (DGM)
Die DGM wurde im Jahr 1965 aufgrund einer 
Elterninitiative unter Beteiligung von Forschen-
den gegründet und ist die größte Selbsthilfe
organisation für Menschen mit neuromuskulä-
ren Erkrankungen in Deutschland.

Initiative SMA
Die Initiative Forschung und Therapie für die 
Spinale Muskelatrophie, kurz Initiative SMA, 
wurde 2001 innerhalb der Deutschen Gesell-
schaft für Muskelkranke e. V. (DGM) gegründet. 
Ihr Ziel ist es, durch Förderung der Forschung 
die Entwicklung von SMA-Therapien voranzu-
treiben.

Website der 
DGM

Website der 
Initiative SMA

Patientenorganisationen haben vielfältige 
Aufgaben: Sie unterstützen und vernetzen 
Betroffene, informieren über aktuelle 
Studien oder bieten Selbsthilfe an. In diesem 
Kapitel findest Du eine Liste an Patienten-
organisationen, die für Menschen mit SMA 
interessant und hilfreich sind.
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Patientenstimme SMA
Patientenstimme SMA ist eine von Betroffenen 
gegründete Patientenorganisation, welche sich 
zur Förderung von Information und Selbstvertre-
tung von Patientinnen und Patienten engagiert.

Philipp & Freunde – SMA Deutschland e. V.
Der Verein Philipp & Freunde hat es sich zum 
Ziel gemacht, die Forschung über die Erkran-
kung SMA und die Suche nach Behandlungs-
methoden zu unterstützen und ein Netzwerk 
aus Forschung, Medizin, sponsernde und 
spendende Parteien sowie Betroffenen zu 
etablieren. 

Deutsche Muskelstiftung
Die Deutsche Muskelstiftung wurde im Jahr 
2010 vom Verein Philipp & Freunde gegründet. 
Zweck der Stiftung ist die Förderung der Wis-
senschaft und Forschung auf dem Gebiet der 
Muskelkrankheiten, insbesondere der SMA.

Grüne Bande
Die Grüne Bande ist das Jugendprojekt des 
Bundesverbands Kinderhospiz und bietet 
schwerkranken und/oder schwerbehinderten 
Jugendlichen, ihren Geschwistern, Freun-
dinnen und Freunden eine Plattform, um sich 
ohne Eltern über verschiedene Themen aus-
tauschen zu können. Eine der Gründerinnen  
ist die SMA-Betroffene, Inkluenzerin und  
Face SMA Bloggerin Sina.

Website von 
Philipp & Freunde

Website der Deutschen 
Muskelstiftung

Website der 
Grünen Bande

Website der 
Patientenstimme SMA
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Allianz chronischer  
seltener Erkrankungen e. V. (ACHSE)
Seit 2004 berät, unterstützt und begleitet die 
ACHSE Betroffene von chronischen seltenen 
Erkrankungen und ihre Angehörigen. Sie ver-
tritt deren Interessen und verleiht den Betrof-
fenen so eine Stimme.

Cure SMA
Die amerikanische Patientenorganisation Cure 
SMA hat sich seit 1984 zu einem der größten 
Netzwerke für SMA-Betroffene, Angehörige 
und Forschende entwickelt. Sie setzt sich für die 
Aufklärung über die Erkrankung ein und unter-
stützt die Forschung der Behandlung von SMA.

SMA Europe
SMA Europe ist eine 2006 gegründete  
Dachorganisation, die aus 20 verschiede-
nen Stiftungen, Patientenorganisationen und 
Selbsthilfegruppen aus 19 Ländern besteht. 
Sie verfolgt das Ziel, die Lebensqualität von 
Menschen mit SMA zu verbessern.

European Organisation  
for Rare Diseases (EURORDIS)
EURORDIS ist eine Patientenvereinigung, die 
über 900 Patientenorganisationen aus über 
70 Ländern vereint und sich so europaweit für 
Menschen mit seltenen Erkrankungen einsetzt.

Website der 
ACHSE

Website von 
Cure SMA

Website von 
SMA Europe

Website von 
EURORDIS
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Antisense-Oligonukleotid (ASO) 
ASOs sind synthetische, kurzket-
tige Nukleinsäuren. Sie können 
mit bestimmten, sogenannten 
komplementären Abschnitten von 
Nukleinsäuren im Erbgut einer 
Zelle eine Bindung eingehen. Des-
wegen werden sie unter anderem 
auch in der Therapie der gene-
tisch bedingten SMA eingesetzt. 
So kann z. B. das ASO Nusinersen 
spezifisch an einen bestimmten 
Abschnitt der SMN2-messenger-
RNA binden.

DNA/DNS
DNA steht für „deoxyribonucleic 
acid“, auf Deutsch „Desoxyribo-
nukleinsäure“ (DNS). Sie be-
steht beim Menschen aus etwa 
3 Milliarden Basenpaaren, deren 
Reihenfolge die enthaltene Infor-
mation vorgibt. Bestimmte DNA-
Abschnitte nennt man Gene. Weil 
die gesamte Länge der DNA in 
einer Zelle beim Menschen unge-
fähr 2 Meter lang ist, liegt sie dicht 
aufgerollt als Chromosomen vor.

Erbgut
Das Erbgut, auch Genom genannt, 
ist die Gesamtheit aller Träger der 
vererbbaren Erbinformationen: 
Chromosomen und DNA. 

Ergotherapie 
Die Ergotherapie (altgriechisch: 
érgon = Werk, Arbeit und  
therapeía = Dienst, Behandlung) 
ist eine Therapieform, die den 
Betroffenen ein möglichst eigen-
ständiges und uneingeschränktes 
Handeln und Leben ermöglicht. 
Dazu gehören sowohl körperliche 
Übungen als auch den Gebrauch 
von Hilfsmitteln zu erlernen oder 
die Anpassung von Arbeits- und 
Wohnumfeld.

Exon 
Der DNA-Abschnitt eines Gens 
besteht aus Exons und Introns. 
Exons enthalten die wichtigen 
Informationen für die Herstellung 
von Proteinen.

Fatigue
Fatigue beschreibt eine schwere 
anhaltende Müdigkeit, Erschöp-
fung und Antriebslosigkeit.

50 Glossar



G

I
K

L

Gastroenterologie
Die Gastroenterologie (altgrie-
chisch: gaster = Magen und 
énteron = Darm) ist ein Teilgebiet 
der Inneren Medizin. Sie befasst 
sich mit der Diagnostik, Therapie 
und Prävention von Erkrankungen 
rund um den Magen-Darm-Trakt 
und der damit verbundenen Organe 
Bauchspeicheldrüse, Leber und 
Gallenblase. 

Gen 
Ein Gen ist ein Abschnitt auf dem 
DNA-Strang, der die Erbinforma-
tion für ein Protein bzw. bestimm-
tes Merkmal (z. B. die Augenfarbe) 
enthält.

Interdisziplinär 
Hier arbeiten mehrere Disziplinen 
zusammen, bei SMA beispiels-
weise die Neurologie, die Pneu-
mologie, die Logopädie und die 
Physiotherapie.

Intrathekal 
Intrathekal bedeutet „in den 
Liquorraum“. Der Liquorraum ist 
ein Hohlraum im und um das Ge-
hirn und Rückenmark, welcher mit 
einer klaren Flüssigkeit (Liquor) 
gefüllt ist. Bei einer intrathekalen 
Injektion mittels Lumbalpunktion 
wird eine bestimmte Menge von 

dem Liquor aus dem Liquorraum 
entnommen und mit der exakt 
gleichen Menge eines Medika-
ments ersetzt.

Intron 
Der DNA-Abschnitt, der für ein 
bestimmtes Gen die Erbinforma-
tion enthält, besteht aus Introns 
und Exons. Introns enthalten 
jedoch keine wichtigen Informati-
onen für die Herstellung von Pro-
teinen und werden beim Spleißen 
aus der RNA entfernt.

Kontrakturen 
Kontrakturen sind bleibende 
Einschränkungen der Gelenk
beweglichkeit, beispielsweise 
eine Versteifung des Gelenks.

Lumbalpunktion 
Bei einer Lumbalpunktion wird 
im Bereich der Lendenwirbel 
Nervenwasser (Liquor) entnom-
men. Mittels einer intrathekalen 
Injektion kann die entnommene 
Flüssigkeit durch ein Medikament 
ersetzt werden.
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Motoneuron
Die 1. Motoneurone sind im Ge-
hirn sitzende Nervenzellen. Sie 
geben Signale an die 2. Moto-
neurone im Rückenmark weiter. 
Die 2. Motoneurone sind Nerven-
zellen im Rückenmark, die Sig-
nale vom Gehirn an die Muskeln 
weiterleiten und auf diese Weise 
Bewegungen ermöglichen. Sie 
geben die Information an den 
motorischen Endplatten an den 
Muskel weiter und lösen somit 
Muskelkontraktionen – also Be-
wegungen – aus.

Multidisziplinäre Versorgung 
Bei einer multidisziplinären Ver-
sorgung arbeiten verschiedene 
medizinische Fachrichtungen (Dis-
ziplinen) zusammen, um ein mög-
lichst gutes Ergebnis zu erzielen. 
So gehen bei der Behandlung von 
SMA beispielsweise Neurologie, 
Pneumologie, Gastroenterologie, 
Physiotherapie, Ergotherapie und 
noch weitere Disziplinen Hand in 
Hand. 

Multiorgan-Erkrankung 
Eine Multiorgan-Erkrankung be-
trifft mehrere Organe im Körper 
gleichzeitig. So sind bei der SMA 
nicht nur die zunächst offensicht-
lichen Nervenzellen und Muskeln 

betroffen, sondern auch Organe 
wie die Lunge, das Herz, die Leber 
oder die Bauchspeicheldrüse  
können beeinträchtigt werden.

Muskuloskelettal 
Muskuloskelettal bedeutet „die 
Muskulatur und das Skelett be-
treffend“ oder auch „zum Bewe-
gungsapparat gehörend“.

Neurologie 
Die Neurologie (altgriechisch:  
neuron = Nerv) ist die Wissenschaft 
und Lehre vom Nervensystem und 
den es betreffenden Erkrankun-
gen sowie medizinischen Behand-
lungsmöglichkeiten.

Pneumologie 
Die Pneumologie (griechisch: 
pneumon = Atem) oder Pulmolo-
gie (lateinisch: pulmo = Lunge) ist 
ein Teilgebiet der Inneren Medi-
zin. Sie befasst sich mit Lungen-
erkrankungen und umfasst die 
Diagnostik, Therapie und Präven-
tion von Erkrankungen der Lunge, 
des Mediastinums (Mittelfell) und 
der Pleura (Brustfell).
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Protein 
Proteine werden umgangssprach-
lich auch Eiweiße genannt. Wie 
ein Protein aussieht, ist durch die 
Information auf einem Gen fest-
gelegt. Das Gen wird von einer 
Polymerase abgelesen und in RNA 
umgeschrieben. Anhand der RNA 
entsteht mithilfe von Ribosomen 
das Protein. Proteine haben viele 
verschiedene Aufgaben: Baustoffe, 
Regulation von Stoffwechselreaktio-
nen, Transport von Nährstoffen und 
Sauerstoff, Abwehr von Infektionen 
etc. – so auch das SMN-Protein. Es 
ist unter anderem für die ordent-
liche Funktion und das Überleben 
der Motoneurone zuständig.

Reflux 
Der Reflux ist ein Rückfluss von 
Körperflüssigkeiten entgegen der 
Strömungsrichtung, z. B. vom Ma-
gen zurück in die Speiseröhre.

Ribosom 
Ribosome sind kleine zelluläre 
Partikel, die aus Proteinen und 
ribosomaler RNA bestehen. Sie 
spielen eine sehr wichtige Rolle 
bei der Herstellung von Proteinen. 

RNA 
RNA (ribonucleic acid), auf 
Deutsch „Ribonukleinsäure“ (RNS) 

ist der Zwischenschritt zwischen 
DNA und Protein. Aus der DNA 
wird mithilfe einer Polymerase die 
RNA, welche noch alle Exons und 
Introns enthält. Durch Spleißen 
werden die Introns entfernt und 
aus der übriggebliebenen RNA, 
die nur noch aus Exons besteht, 
wird mithilfe von Ribosomen ein 
Protein hergestellt.

Sekret 
Sekrete sind Körpersubstanzen, 
die durch spezialisierte Zellen ab-
gesondert werden, z. B. Schweiß 
aus der Haut oder Schleim aus 
Lunge und Bronchien.

Skoliose 
Die Skoliose (altgriechisch:  
skolíosis = Krümmung) ist eine 
Verkrümmung der Wirbelsäule.  
Dabei kann die Wirbelsäule 
sowohl von der Längsachse ab-
weichen als auch eine Verdrehung 
der Wirbelkörper aufweisen, 
was auch zu Verformungen der 
Wirbelkörper führen kann. Oft 
bildet die Wirbelsäule dabei eine 
S-Form, damit das Gleichgewicht 
gehalten werden kann. Durch 
Stärkung der Muskulatur, eine 
Orthese oder durch eine Opera-
tion kann eine Skoliose behandelt 
werden.
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Small Molecules 
Small Molecules (deutsch: kleine 
Moleküle) sind Medikamente, die 
aufgrund ihrer geringen Größe in 
Körperzellen eindringen können 
und dort ihre Wirkung entfalten 
können.

SMN 
SMN steht für „Survival of Mo-
tor Neuron“ (deutsch: Überleben 
von Motoneuronen). Die SMN1- 
und SMN2-Gene enthalten den 
Bauplan für das SMN-Protein, 
welches für die Funktion und 
das Überleben der Motoneurone 
essenziell ist.

Spleißen 
Das Spleißen ist ein Vorgang wäh-
rend der Herstellung von Protei-
nen. Hierbei werden die Introns 
aus der RNA entfernt und nur die 
Exons bleiben über. 

Spleiß-Modifikator 
Ein Spleiß-Modifikator kann den 
Vorgang des Spleißens beein-
flussen. So wird beispielsweise 
beim SMN2-Gen normalerweise 
das Exon 7 herausgeschnitten, 
weswegen kaum funktionsfähi-
ges SMN-Protein entsteht. Durch 
einen Spleiß-Modifikator wird das 
Herausschneiden jedoch verhin-

dert, sodass mehr funktionsfähi-
ges SMN-Protein entsteht.

Wechselwirkungen 
Sie können bei gleichzeitiger Ein-
nahme von verschiedenen Arznei-
mitteln oder auch bei bestimmten 
Lebensmitteln entstehen. Die 
gewünschte Wirkung des Medi-
kaments kann dadurch verstärkt, 
abgeschwächt oder aufgehoben 
werden. Zusätzlich können un-
erwünschte Nebenwirkungen auf-
treten. Das Risiko von Wechsel-
wirkungen steigt mit der Anzahl 
eingenommener Medikamente.

Ein umfangreicheres 
Glossar findest Du hier
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