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| Vorwort zur Reihe

Die ,Ratgeber flir Angehorige, Betroffene und Fachleute” vermitteln
kurz und pragnant grundlegende Kenntnisse (auf wissenschaftlicher
Basis) und Hilfestellungen zu ausgewahlten Themen aus den Bereichen
Sprachtherapie, Ergotherapie und Medizin. Die Autor(inn)en der Reihe
sind ausgewiesene Fachleute, die seit vielen Jahren in der Therapie, in
der Beratung und in der Aus- und Weiterbildung tatig sind.

An einer unheilbaren, fortschreitenden und die Lebenserwartung deut-
lich verkiirzenden Krankheit wie der ALS zu leiden, stellt die Betroffenen
und ihr Umfeld vor groBe Herausforderungen. Nicht nur die Diagnose
und ihre Auswirkungen sind zu verkraften, sondern der Alltag muss
vOllig neu organisiert werden, um dem Betroffenen eine aktive, teil-
habende und positiv erlebte verbleibende Lebenszeit zu ermdglichen.
Dieser Ratgeber mochte dazu beitragen, den Betroffenen und ihrem
Unterstlitzungssystem konkrete und alltagspraktische Informationen
zur Verfligung zu stellen.

In angenehm sachlicher Form stellen die Autorinnen vor, was ALS liber-
haupt ist, was hinter den medizinischen Fachbegriffen steckt, die im
Arztgesprach oft verwendet werden, und wie ALS-Patienten geholfen
werden kann. Im Mittelpunkt stehen die neben den Bewegungsein-
schrankungen oft besonders belastenden Schluck-, Sprech-, Atem-
und Kommunikationsstérungen und wie die Sprachtherapie bei diesen
Storungen zur Linderung beitragen kann. Der Ratgeber wird abgerun-
det mit wertvollen Hinweisen zu den mit ALS einhergehenden Bewe-
gungsstorungen, zu den verfligbaren Hilfsmitteln zur Bewegungs- und
Kommunikationserleichterung, zum psychosozialen Umgang mit der
fortschreitenden Erkrankung und zu weiterflihrenden Informations-
und Unterstiitzungsangeboten im Internet und in der Selbsthilfe. Es
ist zu hoffen, dass dieser Ratgeber den Betroffenen und Angehérigen
in ihrer schwierigen Lebenssituation eine hilfreiche Informationsquelle
zur Verfligung stellt.

Dr. Claudia lven
Herausgeberin
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| Vorwort der Autorinnen

ALS, Amyotrophe Lateralsklerose - die meisten Menschen héren das erste Mal von
dieser Krankheit, wenn jemand in ihrem Umfeld, ihrer Familie oder aber sie selbst
daran erkrankt sind. Eine Diagnose, die in einem Krankenhaus ausgesprochen wird,
nach einem kurzen Aufenthalt mit einigen Untersuchungen; von einem Arzt, den
man vorher noch gar nicht kannte. Und der erklaren muss, dass die Medizin noch
nicht weil3, woher diese Erkrankung kommt und womit man sie bekampfen kann.
Patienten und Angehdrige sehen sich also mit der Diagnose einer unheilbaren
Krankheit konfrontiert, die in der Offentlichkeit noch nicht sehr bekannt ist und
ber die es daher kaum allgemeines Wissen gibt. Zwar lassen sich liber das In-
ternet heutzutage zahlreiche (und auch wirklich gute und seriése) Informationen
finden, aber auch viel Verwirrendes, Widerspriichliches oder Angstigendes.

Wir haben in unserer Arbeit mit Patienten (und auch Angehdrigen) festgestellt,
dass es sehr unterschiedliche Herangehensweisen an den Umgang mit dieser
Krankheit gibt, die alle von der Individualitdt der Personen gepragt und daher
auch nicht als richtig oder falsch zu werten sind. Gerade bei einer so schwerwie-
genden Erkrankung wie der ALS, die lber eine stdndige Verschlechterung unab-
anderlich zum Tod fiihrt, kann es keinen einzigen Weg des Umgangs geben, keine
Leitlinie, die fir alle sinnvoll und richtig ist.

Dieser Ratgeber soll Bereiche darstellen, mit denen Patienten und Angehérige im
Verlauf der Erkrankung konfrontiert werden, und dazu umfassendere Informati-
onen, hilfreiche Hinweise oder auch thematische Einschdatzungen geben. Er soll
Tipps und Hilfen fiir den Alltag vermitteln, DenkanstdBe geben und zur weiteren
gezielten Beschaftigung mit einzelnen Bereichen ermutigen. Er muss nicht wie ein
klassisches Buch ,von vorne nach hinten” gelesen werden, sondern ist themenbe-
zogen konzipiert. Denn nicht mit allen Aspekten der Krankheit méchte man sich
von Anfang an beschéftigen, einige Themen sind vielleicht nicht relevant - oder
man mochte sie auch lieber aussparen, um sich nicht selbst ,verriickt zu machen”,
wie es einmal ein Patient im Rahmen der Therapie ausgedriickt hat.

Vor einigen Jahren erschien ein Buch liber die Pflege unheilbar kranker Patienten
mit dem sprechenden Titel: ,Wenn nichts mehr zu machen ist, ist noch viel zu tun.”
(Heller et al., 2007). Dies gilt auch im Umgang mit ALS: Denn obwohl diese Krank-
heit fortschreitend und unheilbar ist, lasst sich doch einiges tun, um das Leben
sowohl flir die Patienten als auch flir ihre Angehdrigen oder das pflegende Umfeld
lebenswerter und einfacher zu gestalten. Dieser Ratgeber soll dabei helfen.

Da ALS-Betroffene immer wieder mit medizinischen Fachbegriffen konfrontiert
werden, wurden sie auch hier im Text verwendet und bei erstmaligem Auftreten
mit einer Erklarung versehen; sie sind zudem im Glossar zu finden.
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| ALS — Was ist das?

Amyotrophe Lateralsklerose
Die Amyotrophe Lateralsklerose (ALS) ist eine Erkrankung des motorischen Ner-
vensystems. Sie verlauft chronisch progredient (fortschreitend).

Die Nervenzellen, die fir die willklrliche Bewegungssteuerung der Skelettmus-
kulatur zusténdig sind, nennt man Motoneurone. Vom 1. (oberen) Motoneuron,
das in der motorischen Hirnrinde liegt, ziehen Axone (Nervenfortsitze) bis in
das 2. (untere) Motoneuron im Hirnstamm und in die Vorderhornzellen des Rii-
ckenmarks. Diese Auslaufer des 1. Motoneurons werden als Pyramidenbahn be-
zeichnet. Die Fortsdtze des 2. Motoneurons wiederum ziehen bis zu den Muskeln
(s. Abb. 1).

- GroBhirnrinde

1. Motoneuron
Abb. 1: Darstellung - Hirnstamm Zunge,
der Nervenzellen, die 2. Motoneuron Rachenmuskulatur
fiir die willkiirliche bulbére Form ALS
Bewegunggsteuerung ~ - T T T T T T T T T 7T
zustandig sind - Riickenmark

2. Motoneuron

(aus: Griin, Laue, spinale Form ALS
Stallbohm: Logopa- \
dische Therapie bei

Amyotropher Late-
ralsklerose. Schulz-
Kirchner, 2017)

Bei der ALS kommt es zu einer Degeneration (Untergang) des 1. und 2. Motoneu-
rons, sodass das Nervensystem in seinem peripheren wie auch zentralen Anteil
gestort ist. Aufgrund der Schadigung dieser Nervenzellen konnen Informationen
vom Gehirn nicht mehr zu den Muskeln weitergeleitet werden. Infolgedessen
geht die Beweglichkeit der Extremitdten (Arme und Beine), der Rumpf- und der
Schlundmuskulatur verloren.

Das Sehen, Horen, Riechen und Schmecken und das Entleeren von Blase und
Darm bleiben im Krankheitsverlauf unbeeintrachtigt, sensorische Fahigkeiten
wie das Spiiren von Berlihrungen, Schmerz und Temperatur Gberwiegend intakt.
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Lange Zeit galt die ALS als reine Erkrankung des motorischen Systems, neue-
re Forschung zeigt jedoch, dass es sich eher um eine Multisystemdegeneration
(Abbau verschiedener Bereiche) mit Stérungsschwerpunkt im motorischen Sys-
tem handelt. Das bedeutet, dass auch Symptome wie kognitive Einschrankungen,
psychiatrische Symptome, Augenbewegungsstérungen oder parkinsondhnliche
Symptome vorkommen kdnnen.

Weltweit erkranken jihrlich 1-3 Menschen von 100 000 neu an ALS (= Inzidenz).
Etwa 5 von 100 000 Menschen sind an ALS erkrankt (= Privalenz). Meistens tritt
die Krankheit zwischen dem 50. und 70. Lebensjahr auf, selten sind jingere Er-
wachsene zwischen 20 und 30 Jahren betroffen. Manner haben im Gegensatz zu
Frauen ein etwas erhéhtes Erkrankungsrisiko (1,6:1). In der Regel ist der Verlauf
der ALS sehr schnell, sodass die Lebenserwartung deutlich verkiirzt ist. Bei jlin-
gerem Erkrankungsalter kann die ALS langsamer voranschreiten.

Haufig flihrt eine respiratorische Insuffizienz (Einschriankung der Atemtétigkeit),
die durch die Lihmung der Atemmuskulatur entsteht, oder eine Aspirationspneu-
monie (Lungenentziindung infolge einer Schluckstérung) im Verlauf der Erkran-
kung zum Tod der Betroffenen.

Geschichte der ALS

Jean-Martin Charcot (1825-1893), ein franzdsischer Neurologe, beschrieb in der
Mitte des 19. Jahrhunderts als Erster die Amyotrophe Lateralsklerose. Schon da-
mals zeigte er Symptome auf, die fiir die ALS typisch sind, z.B. Spastik (erh6hte
Eigenspannung der Muskulatur), Kau-, Schluck- und Sprechstérungen sowie eine
geringe Uberlebensdauer. Er wies auf den Befall des oberen und unteren Moto-
neurons und auf den meist fokalen (6rtlich umschriebenen) Beginn der Erkran-
kung hin. Weiterhin beschrieb er, dass ALS-Patienten trotz Immobilitat (fehlen-
der Bewegung) nicht zu Dekubitalulzera (Druckgeschwiiren) neigen.

Charcots Beschreibungen der ALS waren von entscheidender Bedeutung. In der
franzdsischsprachigen Welt und groBBen Teilen Europas wird die ALS daher auch
heute noch ,Charcot-Erkrankung"” genannt. Der im englischen Sprachraum neben
der Bezeichnung ALS benutzte Begriff ,motor neuron disease"/,MND" (= Moto-
neuronenerkrankung) geht auf William Richard Gowers zuriick und umfasst alle
Krankheiten, bei denen das obere, das untere oder beide Motoneuron-Gruppen
betroffen sind.
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Wegen der Erkrankung des in den USA sehr bekannten Baseball-Spielers Lou
Gehrig wird ALS dort auch haufig ,Lou Gehrig Disease” genannt. In Deutschland
bekannte Personlichkeiten, die an ALS litten, sind der Maler J6rg Immendorf und
der FuBballer Krzysztow Nowak. Beide haben Stiftungen zum Thema ALS initiiert,
die auch nach ihrem Tod noch weiter bestehen. Die bekannteste lebende Person-
lichkeit mit ALS (mit einem sehr langsamen Verlauf) ist der englische Astrophy-
siker Stephen Hawking.

Zudem hat die Erkrankung im Jahre 2014 durch die ,lce-bucket-challenge” (eine
Internet-Spendenkampagne mit Prominenten) vermehrt Aufmerksamkeit be-
kommen.
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| Formen der Erkrankung

Eine Ursache fiir die Erkrankung ldsst sich bisher nicht nachweisen. Dennoch
kann die ALS nach ihrer Entstehung in 3 unterschiedliche Formen eingeteilt
werden:

m Sporadische Form (sALS):
Es ist die haufigste Form der ALS. Die Krankheit tritt willkirlich auf.

m Familidre Form (fALS):
Es findet sich eine Haufung innerhalb einer Familie, die Krankheit wird
dort autosomal-dominant vererbt. Diese Form tritt sehr selten (weniger
als 5 9% aller ALS-Erkrankten) auf.

m  Endemische Form (Guam-ALS):
In sogenannten Endemiegebieten im westlichen Pazifik liegt eine deutlich
hohere Inzidenz vor, d.h., die Krankheit tritt an einem bestimmten Ort
gehauft auf.

Klinisch wird unterschieden in:

m Klassische ALS:
Sowohl die Motoneuronen in der GroBhirnrinde (1. Motoneuron) als auch
die Motoneuronen im Hirnstamm und im Rickenmark (2. Motoneuron)
sind betroffen. Die Symptome beginnen in den Extremitaten oder in der
Zungen-, Gesichts- und Schlundmuskulatur, entsprechend wird je nach
anfanglichen Symptomen zwischen einem spinalen und einem bulbdren
Krankheitsbeginn unterschieden (siehe Symptome).

m  Progressive muskuldre Atrophie (PMA):
Es sind nur die Motoneuronen des Riickenmarks betroffen, sodass es sel-
tener, evtl. spater zur bulbaren Symptomatik (Sprech- und Schluckstérun-
gen) kommt, was den Krankheitsverlauf begiinstigt.

m  Progressive Bulbarparalyse:
Es kommt zu einem symmetrischen Abbau motorischer Hirnnervenkerne,
die Symptome beschranken sich somit auf die Zungen-, Gesichts- und
Schlundmuskulatur.
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m  Primare Lateralsklerose:
Nur das 1. Motoneuron geht zugrunde, es kommt ausschlieBlich zu spasti-
schen Ldhmungen. Wenn nur die bulbdre Muskulatur betroffen ist, spricht
man von einer Pseudobulbarparalyse.

m Flail-arm-Syndrom (Vulpian-Bernhard-Syndrom)/Flail-leg-Syndrom:
Es findet Uberwiegend eine Degeneration der unteren Motoneuronen
statt, Symptome treten proximal (der Kérpermitte nah) in den oberen Ex-
tremitaten (= flail arm) oder distal (der Kérpermitte fern) in den unteren
Extremitaten (= flail leg) auf.

m  ALS-FID:

Es zeigen sich sowohl die klassischen Merkmale einer ALS als auch die
Merkmale einer frontotemporalen Demenz (FTD) mit kognitiven Ein-
schrankungen und Verhaltensauffalligkeiten. In zahlreichen neueren Un-
tersuchungen hat man Zusammenhange zwischen ALS und der fronto-
temporalen Demenz gefunden (Ahnlichkeiten der genetischen Defekte/
Proteinverklumpungen, die im néachsten Abschnitt erklart werden). Einige
Forscher diskutieren daher inzwischen, ob es sich wohl um ein einheit-
liches Krankheitsbild mit unterschiedlicher Auspragung handelt oder um
verschiedene, eigenstandige Krankheitsbilder.

Woher kommt die Erkrankung?

Bisher ist weiterhin unklar, woher die Erkrankung kommt und welcher Mecha-
nismus ihr zugrunde liegt. Es gibt aber verschiedene Hypothesen zur Entstehung,
die in weltweit durchgefiihrten Studien liberpriift werden; dabei konnte bereits
eine Vielzahl von Pathomechanismen identifiziert werden. Zu den Annahmen
tiber die Ursachen einer sporadischen ALS gehoren:

a) Hypothese zur ,Exzitotoxizitat" (auch: ,Glutamat-Hypothese")
Es wird eine Stérung im Rahmen der Signaliibertragung zwischen Nervenzellen
vermutet: Eine erhdhte Konzentration des Botenstoffes Glutamat im synapti-

schen Spalt (Z.\.Ni_sche_nraum.z.wischen zwei Ner- Der Einsatz des Wirkstoffs Riluzol
venzellen) schadigt die beteiligten Zellen. Ob da- (im Medikament Rilutek®) beruht
bei eine Erhéhung der Glutamat-Ausschiittung | auf dieser Hypothese: Er ist ein
oder eine Storung des Riicktransports von Glu- | Glutamat-Gegenspieler.

tamat ursdchlich ist, ist noch ungeklart. (5. dazu Was kann man tun?)
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b) .Proteinopathie”-Hypothese

Neuere Untersuchungen gehen davon aus, dass die ALS eng mit EiweiBabla-
gerungen (Proteinaggregaten) in den motorischen Nervenzellen und den umge-
benden Stiitzzellen zusammenhéangt. Im Mittelpunkt der Untersuchungen steht
dabei das Eiweil3 TDP-43, aber auch andere EiweiBe, wie FUS und SOD1, die ihre
Struktur andern und dadurch zusammengeballt werden. Diese Proteinaggregate
uberladen die motorischen Zellen und schadigen sie dadurch, was als Protein-
opathie bezeichnet wird. Ein Forscherteam um Brettschneider und Braak hat
erkannt, dass dieses Eiweil3 in typischen Mustern von Nervenzelle zu Nervenzelle
weitergegeben wird, und hat den Verlauf dieser neuropathologischen Verande-
rungen entsprechend in vier Stadien eingeteilt.

c) .Exogen toxische Hypothese"

Die endemische Form der ALS mit einer Haufung von Erkrankungen an einem
ALS-Parkinson-Demenz-Komplex auf der Insel Guam flihrte zu der Annahme,
dass eine Intoxikation (Vergiftung) mit der Aminoséure ,B-Methylamino-L-Ala-
nin (BMAA)" die Erkrankung verursachen kdnnte - oder sie zumindest beglinstigt.

d) Weitere mégliche Ursachen

In verschiedenen Studien wurden auBerdem autoimmune Mechanismen, Viren
sowie Defekte von Wachstumsfaktoren als mdgliche Ursachen untersucht, fur
die aber keine tiberzeugenden Befunde nachgewiesen werden konnten.

e) Ursachen familidre ALS (weniger als 5 % aller ALS-Patienten)

Die familidre, vererbte Form der ALS wird von Wissenschaftlern auf eine Muta-
tion des SOD1-Gens auf dem Chromosom 21 zuriickgefiihrt. Es kommt dabei zu
einem Defekt am Gen des sogenannten ,Kupfer/Zink Superoxid-Dismutase-En-
zyms", das fiir den Zellstoffwechsel notwendig ist. Das SOD1-Gen ist bei ca. 10-
20% der fALS-Patienten verandert (ebenso bei ~ 3% der sporadisch erkrankten
Patienten). Zu seinen Aufgaben gehdrt eigentlich die Entgiftung der Zellen von
Sauerstoffradikalen; durch die Mutation wird die Superoxid-Dismutase jedoch
selbst zum Giftstoff.

Inzwischen sind mit C9orf72, FUS, TDP-43 und TBK1 weitere ALS-Gene iden-
tifiziert worden, die zusammen fiir weit mehr als die Halfte aller europaischen
fALS-Falle verantwortlich sind.
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| Medizinische Diagnostik

Die medizinische Diagnostik der Amyotrophen Lateralsklerose beruht im We-
sentlichen auf

a) dem Nachweis bestimmter Symptome, die auf eine Schadigung des ersten
sowie des zweiten Motoneurons hinweisen, sowie

b) dem Ausschluss mdglicher anderer Erkrankungen.

Es gibt also keinen biologischen ,Marker”, der die Feststellung der Erkrankung
eindeutig ermoglicht.

Grundlagen der medizinischen Diagnostik wurden erstmalig 1990 in den soge-
nannten ,El Escorial Kriterien" der World Federation of Neurology festgelegt.
Diese sollten eine gemeinsame Basis fiir die Durchflihrung internationaler Studi-
en ermdglichen, haben sich jedoch im Lauf der Zeit fiir den klinischen Alltag als
zu wenig sensitiverwiesen, d.h., sie bilden friihe Erkrankungsstadien nicht gendi-
gend ab. Daher wurden die El-Escorial-Kriterien in einer revidierten Form genutzt,
die aber weiterhin zu rigide ist, sodass die endgliltige Diagnose nicht friih genug
gestellt werden kann und Patienten lange im Stadium einer ,mdglichen ALS"
verbleiben. Im Jahr 2006 trafen sich Experten, um die Rolle klinisch-neurophy-
siologischer Untersuchungen wie Elektromyographie und -neurographie in der
Diagnostik zu starken, sie entwickelten als Fortflihrung der erweiterten El-Esco-
rial-Kriterien die Awaji-Kriterien, die die genannten Untersuchungsergebnisse
auf eine Stufe mit klinischen Veranderungen stellen. Fiir Deutschland finden sich
Diagnosekriterien in den Leitlinien der Deutschen Gesellschaft fiir Neurologie
(DGN), die diese Schwierigkeiten der El-Escorial-Kriterien berticksichtigen und
in der aktuellen Fassung auf ,in Kiirze" ver6ffentlichte neue Kriterien verweisen.
Zur Diagnose einer ALS geh6ren demnach obligatorisch (verpflichtend):

m  eine umfassende klinisch-neurologische und klinisch-neuropsycho-
logische Untersuchung durch einen Arzt

m die Elektromyographie und -neurographie (Untersuchungen der
Erregungsleitung bzw. Impulsausbreitung in den Nerven)

m die Messung der Vitalkapazitit (= Atemtatigkeit)

die Messung des Korpergewichts, Erstellen des Body-Mass-Index
eine Laboruntersuchung der Blutwerte

evtl. bildgebende Verfahren (Magnet-Resonanz-Tomographie = MRT),
falls differenzialdiagnostisch sinnvoll
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