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1 Einleitung

,Wie gut kann eine Onlineumfrage unter Patienten mit Myotoner Dystrophie Typ 2 (DM2)
deren Krankheitssymptome und Lebensqualitat erfassen?“ Der Einsatz eines Onlinesurveys
zur Erhebung von Frihsymptomen und allgemeinen Symptomen der DM2 ist das Thema

dieser Dissertation.

Zunachst erfolgt eine kurze Einfihrung zum Thema Myotone Dystrophie Typ 2 (DM2). An-
schlieRend folgen kompakte Erklarungen zu Terminologie, Atiologie, Pathogenese und Epi-
demiologie. AbschlieRend werden die wichtigsten Daten zum klinischen Bild, Diagnostik, Dif-

ferentialdiagnostik und Therapie der DM2 zusammengefasst.

1.1 Einfuhrung

Bei der DM2 handelt es sich um eine genetisch bedingte multisystemische Erkrankung mit
einer pradominanten Muskelbeteiligung. Die Erstbeschreibung der autosomal dominant ver-
erbten Erkrankung erfolgte im Jahre 1994 durch Professor Kenneth Ricker aus Wrzburg. Er
nannte diese neue Erkrankung Proximale myotone Myopathie (PROMM) [1]. Gemeinsam mit
der Myotonen Dystrophie Typ 1 (DM1), auch genannt Curschmann-Steinert-Erkrankung
(nach den deutschen Erstbeschreibern Hans Curschmann und Hans Gustav Wilhelm Steinert
1909) bildet die DM2 die Gruppe der Myotonen Dystrophien. Diese Gruppe ist abzugrenzen

von den nicht-dystrophen Myotonien (z.B. Myotonia congenita Typ Thomsen).

Seit der Erstbeschreibung 1994 wurde bereits viel zur Ursache, den Krankheitszeichen und
einer mdglichen Therapie der DM2 geforscht. Bis dato gab es jedoch keine Onlineumfrage
unter Betroffenen, um deren Frihsymptome, allgemeine Symptome und Lebensqualitatser-
fahrungen zu erfragen und auszuwerten. Diese Arbeit fasst nun eine solche Onlineumfrage

unter Betroffenen DM2-Patienten zusammen.

1.2 Terminologie
Die Myotone Dystrophie Typ 2 ist ursprunglich bekannt unter folgenden Namen und Abkdir-

zungen:

* Proximale myotone Myopathie (PROMM)

= Proximal myotonic dystrophy (PMD)

= Morbus Ricker

= Myotonic Muscular Dystrophy 2 (MMD2)

= Myotonic dystrophy with no CTG repeat expansion
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» 1 Einleitung

Nach heutiger Terminologie werden all diese Subtypen nun unter dem Begriff Myotone

Dystrophie Typ 2 subsumiert.

1.3 Atiologie und Pathogenese

Sieben Jahre nach der Erstbeschreibung durch Ricker 1994 wurde im Jahre 2001 der fur die
DM2 verantwortliche Gendefekt entdeckt. Es handelt sich um eine Anomalitat des Zink-Fin-
ger-Protein-9 Gens (kurz: ZNF9, nach aktueller neuer Nomenklatur: CNBP: CCHC-type Zinc
Finger Nucleic Acid Binding Protein) auf Chromosom 3g21.3. Das Intron 1 dieses Gens weist
eine Mutation auf, welche sich in einer abnormalen Wiederholung einer Tetranukleotidse-
guenz (CCTG) aulRert. Die Anzahl der CCTG-Wiederholungen schwankt zwischen 75 und
11.000. Im Schnitt sind es 5.000 Wiederholungen [2]. Im Gegensatz zur der viele Jahre friiher
beschriebenen DM1 korreliert bei der DM2 die Anzahl der CCTG-Wiederholungen nach der-
zeitigem Wissensstand nicht mit dem Schweregrad der Erkrankung. Bei der DM1 korreliert
die Wiederholung einer Trinukleotidsequenz (CTG) grob mit dem klinischen Schweregrad der
Erkrankung, so dass eine CTG-Wiederholung von 51-200 meist zu einer oligosymptomati-
schen bis milden Verlaufsform fiihrt, wohingegen eine CTG-Wiederholung von 200 und mehr
auf eine schwerere Verlaufsform hindeutet [3]. Ein solcher Zusammenhang lasst sich bei der
DM2 bisher nicht nachweisen. Im Gegensatz zur DM1 existiert bei der DM2 auch weder eine
kongenitale Form, noch das Phanomen der Antizipation (zunehmender Schweregrad und/o-
der die friihere Manifestation der Erkrankung aufgrund zunehmender Léange der Trinukleo-

tidsequenz der folgenden Generationen) [4, 5].

1.4 Epidemiologie
Genaue epidemiologische Zahlen zur DM2 gibt es zum heutigen Tag nicht. Laut dem Bericht
des 115. European Neuromuscular Centre Workshop, wird mindestens eine Pravalenz von

1:10.000 in Deutschland angenommen [6].

Auffallig ist das gehaufte Auftreten in Landern wie Deutschland, Finnland oder Kanada im
Vergleich zu Landern mit sehr niedriger Haufigkeit, wie Grol3britannien oder Turkei. Ein mog-
licher Grund hierfur kénnte ein vorhandener Grindereffekt sein. So postulieren Bachinski et
al. nach Analyse der Haplotypen, dass die europdische DM2 von einem Individuum, das vor
4.000-11.000 Jahren lebte, abstammt [7]. Im Jahre 2011 verdéffentlichten Suominen et al. eine
Arbeit, die von einer DM2-Prévalenz von 1:1.830 in Finnland berichtet. Es wird sogar postu-
liert, dass die Pravalenz der DM2 hdher sei als die der DM1 [8].

Eine Metaanalyse von Theadom et al. aus dem Jahr 2014 postuliert eine Pravalenz fur die
Gruppe der Myotonen Dystrophie (Typ 1 und Typ 2) von 0,5-18,1:100 000 [9].
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» 1 Einleitung

1.5 Kilinisches Krankheitsbild

1.5.1 Symptome

Die DM 2 kann sich in einer groRen Bandbreite von Krankheitszeichen &ufRern. Von be-
schwerdefreien Patienten bis Patienten, welche durch die extreme Muskelschwéche an den

Rollstuhl gebunden sind, ist alles moglich.

Die wohl wichtigsten klinischen Merkmale umfassen eine proximale Muskelschwache, My-
otonie, Muskelschmerzen und frihzeitige Katarakte. Die Muskelschwéache betrifft hierbei vor
allem die Hiftflexoren und -extensoren, die Nackenflexoren, Ellbogenextensoren, sowie die
tiefen Fingerflexoren [10]. Bedingt wird diese Muskelschwéche durch den progredienten Ab-

bau von Muskulatur und Ersatz dieser durch Bindegewebe und Fett.

In den letzten Jahren wurden Haufungen von weiteren Symptomen beschrieben. So beein-
trachtigen gastrointestinale Probleme [11] oder Ausdauer- und Schlafprobleme [12] viele
DM2-Patienten.

In einer Untersuchung niederlandischer Patienten zeigte sich ein gehauftes Auftreten von
Autoimmunerkrankungen, wie Riesenzellarthritis und serumpositive rheumatoide Arthritis
[13].
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» 1 Einleitung

1.5.2 Abgrenzung zur Myotonen Dystrophie Typ 1
Die DM2 &hnelt in vielen Punkten der DM1. Abbildung 1 und

geben einen Uberblick (iber Gemeinsamkeiten und Unterschiede der beiden Myotonen Dys-

trophien.

Abbildung 1: Uberblick tiber die Kernsymptome der DM und spezifische Symptome der DM1 bzw.
DM2 nach Meola et al.
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» 1 Einleitung

Tabelle 1: Unterschiede zwischen DM1 und DM2 nach Tieleman

DM1

DM2

Hauptsymptome

Muskelschwéache

Myotonie

Katarakte

Lokalisation der Muskelschwache

Gesicht, Kiefer

++

Distale Gliedmafien

++

Proximale Beine

+/-

++

Muskulare Symptome

Muskelatrophie

++

Muskelschmerz

+/-

++

CK-Erh6hung

Herzkreislaufsystem

Herzrhythmusstdrungen

++

Gastrointestinaltrakt

Dysphagie

++

Bauchschmerzen

Obstipation

Leber

¥-GT-Erhdhung

Endokrines System

Diabetes Mellitus/ Insulinre-

Hypogonadismus

Hyper-, oder Hypothyreoi-
dismus

+/-

Gehirn

Kognitive Einschrankungen

++

+/-

Geistige Behinderung

Starke Tagesmudigkeit

++

Genetik

Kongenitale Form

Antizipation

+/-
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» 1 Einleitung

1.6 Diagnostik

Klinik und Anamnese sind meist die ersten und wichtigsten Hinweise auf das Vorliegen einer
DM2. Gibt es bereits in der Familie Falle von Myotoner Dystrophie, so féallt das Augenmerk
schneller auf die entsprechende Verdachtsdiagnose. Die familiare Haufung ist durch den au-

tosomal-dominaten Erbgang bedingt.

Einen weiterfihrenden Schritt der Diagnostik stellt die Elektromyographie (EMG) dar. Hier
treten typischerweise myotone Entladungen (sogenanntes Motorradgerdusch) auf. Diese
sind jedoch nicht spezifisch fur die DM2 und finden sich auch bei anderen Erkrankungen, wie

der DM1, der Myotonia congenita Thomsen oder der Myotonia congenita Becker.
Die endgultige Diagnose einer DM2 wird durch eine genetische Testung gesichert.

Im Gegensatz zur DM1 sind die klassische PCR und die Analyse via Southern Blot fir die
endgultige Diagnosestellung einer DM2 nicht ausreichend. Das liegt zum einen an der extre-
men Lange und zum anderen an der Instabilitat und Variabilitdt der Mutation [2]. Aufgrund
dieser extremen Lange wird eine spezielle ,Long-range PCR" verwendet, um die CCTG-Wie-
derholungen zu amplifizieren und anschlie3end mit einer internen Probe zu vergleichen [10,
14]. Eine alternative Methode stellt die In-situ-Hybridisierung (ISH) dar. Durch eine Muskelbi-
ospie wird Gewebe gewonnen. Im Gewebe kann der direkte Nachweis von mutierter RNA
erbracht werden. Durch die Verwendung verschiedener RNA-Sonden erlaubt die ISH auch
eine Differenzierung zwischen DM1 und DM2 [15, 16]. Da die ISH jedoch bei kurzen Mutati-
onsseguenzen nur eine geringe Sensitivitat aufweist, wird aktuell die genetische Testung als

Prim&rdiagnostik eingesetzt.

1.7 Differentialdiagnostik
Die Liste der Differentialdiagnosen einer DM2 ist lang und umfasst verschiedene Gruppen

von Erkrankungen.

Patienten kdnnen an einer anderen muskularen Dystrophie, wie der Myotonen Dystrophie
Typ 1 (DM1) oder einer autosomal dominanten oder rezessiven Gliedergurteldystrophie
(LGMD, Limb-Girdle Muscular Dystrophy) leiden.

Nicht-dystrophische Myotonien, wie die kongenitale Myotonie oder die kongenitale Paramy-

otonie, haben in gewissem Umfang ein &hnliches Symptomspektrum wie die DM2.

Sowohl erbliche als auch erworbene Myopathien, beispielsweise die Fazioskapulohumerale
Muskeldystrophie, entziindliche Myopathien oder eine Steroid-induzierte Myopathie kénnen

sich zu Krankheitsbeginn &hnlich manifestieren.

11/133



» 1 Einleitung

SchlieB3lich kénnen auch metabolische Stérungen, beispielsweise eine Hypothyreose, ein Vi-
tamin-D Mangel, eine Statin-induzierte Myopathie, oder aber auch eine Fibromyalgie aus dem

Formenkreis der rheumatischen Erkrankungen, mit einer DM2 verwechselt werden.

1.8 Therapie
Bis zum heutigen Tag gibt es keine Mdglichkeit, die DM2 zu heilen.

Eine wichtige Unterstutzung fir Betroffene ist das Angebot einer genetischen Testung. Die
Gewissheit an DM2 (nicht) zu leiden, wirkt sich auf einige Patienten, welche lange Zeit unge-

wiss ihrer Diagnose lebten, positiv aus.

Um die Patienten moglichst gut zu unterstitzen, steht eine multidisziplindre symptomatische
Therapie im Vordergrund. Arzte aus den Fachgebieten Neurologie, Kardiologie, Pulmologie,
Endokrinologie oder Ophthalmologie versuchen gemeinsam, die sehr verschiedenen Symp-

tome der Patienten zu therapieren.

Physio-, Ergo- und Logopadie sollen den Betroffenen helfen, Symptome zu lindern und Le-
bensqualitat zu steigern. RegelmaRige korperliche Aktivitat stellt eine weitere wichtige Saule
in der symptomatischen Therapie der Patienten dar. Die Muskelkraftsteigerung wirkt dem

krankheitsbedingten Kraftverlust positiv entgegen.

Medikamentts kann durch Modafinil oder Ritalin eine Verbesserung der Konzentrationsfa-

higkeit und eine Reduktion der Tagesmudigkeit erreicht werden.
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2 Fragestellung

Patienten mit DM2 bemerken in der Regel erst spat im Laufe ihres Lebens Symptome. Die
generellen Krankheitszeichen sind bereits grofdtenteils bekannt und beschrieben. Aussage-

kraftige Zahlen zu den Pravalenzen der einzelnen Symptome gibt es wenige.

» Zentrale Frage: Was sind die Symptome, welche DM2-Patienten vorranging ange-

ben? Wie ist die Haufigkeit dieser Symptome?

Bei der DM2 handelt es sich um eine langsam fortschreitende Erkrankung, welche meist erst
im Erwachsenenalter diagnostiziert wird. Die Frilhsymptome besser zu kennen und vor allem
zu erkennen, konnte zu einer friheren Diagnosestellung bei diesen Patienten fuhren. Fur
einzelne genetisch bedingte Myopathien gibt es bereits Ansatze der Gentherapie [17, 18].
Ein erster kurativer Ansatz der Myotonen Dystrophie Therapie scheint nicht mehr in weiter
Zukunft zu liegen. Sollte diese Therapieoption dann bestehen, ist eine frihzeitige Diaghose-

stellung durch die Kenntnisse der Frihsymptome unabdingbar.

» Zentrale Frage: Was sind die ersten Symptome, welche DM2-Patienten vorrangig an-

geben? Wie ist die Haufigkeit dieser Erstsymptome? In welchem Alter treten sie auf?

Alle bisherigen Untersuchungen und Umfragen am Friedrich-Baur-Institut liefen tber die klas-
sische Methode der ,Papierumfrage”. Papier-Fragebdgen wurden an Patienten verschickt,
die diese ausgefillt zurlicksendeten. Manche Fragebdgen wurden auch direkt im Friedrich-

Baur-Institut ausgefullt. Onlineumfragen waren bislang nicht eingesetzt worden.
» Zentrale Frage: Ist eine Onlineumfrage geeignet, Symptome der DM2 aufzuzeigen?

Auch die Frihsymptome von DM2-Patienten wurden bislang ausschlief3lich Giber das Format
der ,Papierumfrage“ erhoben. In wie weit die Onlineumfrage speziell im Hinblick auf diese

Symptome Ausschluss geben kann ist ungewiss.

» Zentrale Frage: Ist eine Onlineumfrage geeignet, Frihsymptome der DM2 aufzuzei-

gen?
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3 Material und Methoden

Um Antworten auf, die oben in der Fragestellung formulierten Fragen zu erhalten, wurde eine
Onlineumfrage unter betroffenen DM2-Patienten durchgefiihrt. Nachfolgend werden der sys-
tematische Aufbau der Onlineumfrage, die einzelnen Schritte der Datenerhebung, die Daten-
erfassung inklusive Auswertung und schlie3lich die verwendeten statistischen Methoden er-

lautert.

3.1 Aufbau der Onlineumfrage

Die Onlineumfrage lasst sich in 20 Kapitel oder Seiten unterteilen. Jede Seite enthélt eine
unterschiedliche Menge an Fragen verschiedener Typen (z.B. Ja/Nein-Fragen, Multiple-
Choice-Fragen, Dropdown-Fragen etc.). Insgesamt enthélt die Onlineumfrage 116 Fragen.

Eine Ubersicht, was in den einzelnen Kapiteln gefragt wurde, gibt Tabelle 2. Die gesamte

Onlineumfrage findet sich unter 7.5 Onlineumfrage wieder.

Die Onlineumfrage umfasst einleitende Seiten mit datenschutzrechtlich vorgegebenen Tex-
ten, wie die dem Datenverwendungshinweis. Es folgen Erhebungen zu persodnlichen und so-

zialen Daten.

Nach dieser Hinflihrung wurden die Teilnehmer gefragt, ob und wenn ja, an welcher Myoto-

nen Dystrophie sie leiden.

Im Anschluss wurden Fragen zu verschiedenen Symptomen, unterteilt nach medizinscher
Fachrichtung (z.B. Kardiovaskuléares System, Endokrines System etc.), gestellt. Die Symp-
tome ,Schmerzen®, ,Myotonie* und ,Muskuloskelettale Probleme®, welche bereits im Vor-
hinein als wichtige Symptome der Myotonen Dystrophie bekannt waren, wurden in einzelnen

Kapiteln genauer erfragt.
Es folgten Kapitel zu auffalligen Laborwerten, Sport und Freizeit.

Zum Abschluss hatten Teilnehmer, welche bereits Therapieerfahrungen mit der Myotonen
Dystrophie gesammelt hatten, die Mdglichkeit, eigene Erfahrungen zu diesen medikamento-

sen und nicht-medikamentdsen Therapien mitzuteilen.

Daruber hinauswurden bereits validierte Umfragebogen verwendet. Um das Symptom der
Ermidung/ Erschdpfung (Fatigue) zu quantifizieren, wurde der ,Checklist individual strength
guestionnaire (CIS-20R)“-Fragebogen verwendet. Dieser wurde bereits im Jahre 2000 von
Beurskens et al. validiert [19] und wird regelmalfiig in Studien bei verschiedenen Muskeler-

krankungen verwendet.
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» 3 Material und Methoden

Der CIS-20R Fragebogen besteht aus insgesamt 20 Fragen, wobei die einzelnen Fragen
jeweils 4 verschiedenen Unterkategorien (Subjective fatigue, Concentration, Motivation, Ac-
tivity) zugeordnet sind. Die Patienten missen auf einer Likert-Skala von 1 ,Ja, das trifft zu“
bis 7 ,Nein, das trifft nicht zu“ jeweils einen Wert auswahlen. Je héher der Gesamtwert CIS-

total oder die einzelnen Summen der Unterkategorien sind, umso hoher ist die Fatigue.

AulRerdem wurde der Fragebogen zur Lebensqualitat ,Individualized Neuromuscular Quality
of Life (INQoL)“ in die Onlineumfrage eingebaut. Im Rahmen der Datenauswertung wurden

die Antworten auf diesen Fragebogen vorerst nicht genauer analysiert.

Tabelle 2: Seitenweiser Aufbau der Onlineumfrage

Seite Inhalt

1 Willkommenstext

2 Datenverwendungshinweis

3 Datenschutzpassus

4 Patienten- bzw. Elterninformationsschrift und Einwilligungserklérung
5 Persdnliche Daten

6 Soziale Daten

7 Myotone Dystrophie allgemein

8 Familigre Daten

9 Myotone Dystrophie in der Familie

10 Fragebogen zur Erschdpfung ,,Checklist individual strength (CIS)*
11 Fragebogen zur Lebensqualitat ,Individualized Neuromuscular Quality of Life(INQoL)*
12 Symptome

13 Schmerzen

14 Myotonie

15 Sturz

16 Laborwerte

17 Sport und Freizeit

18 Weiterfihrende Fragen

19 Nicht-medikamentdse Therapie-Erfahrungen

20 Medikamenttdse Therapie-Erfahrungen

3.2 Datenerhebung
Grundlage dieser Dissertation sind Angaben von betroffenen DM2-Patienten, welche sich zu
ihrer Erkrankung &auf3erten. Zur Standardisierung der Datenerhebung wurden tberwiegend

geschlossene Fragen verwendet.

3.2.1 Durchfuhrung mit der Onlineumfrage-Applikation LimeSurvey

Heutzutage gibt es eine Vielzahl an Anbietern, welche Online-Surveys (engl. survey = Um-
frage) anbieten. Das Klinikum der Universitat Minchen arbeitet vorzugsweise mit der aktuell
weltweit flhrenden Open-Source Umfrage-Software LimeSurvey, so dass dieses Tool fur die
Umfrage gewahlt wurde. Auf der Website der Abteilung Medizintechnik und IT (MIT) des Kli-

nikums der Universitat Minchen findet sich eine Anleitung, wie bei der Verwendung von
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LimeSurvey vorgegangen werden soll. Jeder Schritt von ,Umfrage beantragen® bis ,Umfrage

freischalten® ist hier erklart.

LimeSurvey ist eine in PHP und JavaScript geschriebene freie Online-Umfrage-Applikation,
die es ermoglicht, ohne Programmierkenntnisse Online-Umfragen zu erstellen. Die Software
ist kostenlos erhaltlich und steht unter General Public License (GPL). Dies bedeutet, dass
LimeSurvey eine ,freie Software® ist, welche jede Person ausfuhren, studieren, &ndern oder
verbreiten darf. Erschienen ist die Applikation im Jahre 2003, entwickelt vom australischen
Softwareentwickler Jason Cleeland. Inzwischen (seit Februar 2016) existiert die Version
2.50+. Eine neue Benutzeroberflache und einige Umstrukturierungen sollen das Arbeiten da-
mit erleichtern. Fir diese Arbeit wurde die altere Version 2.06+ verwendet. Alle Umfrageer-
gebnisse wurden auf dem Datenbank-Server ,mitcms3.srv.med.uni-muenchen.de, in der

DMZ* gemal3 aktueller Datenschutzrichtlinien gespeichert.

LimeSurvey bietet die Mdglichkeit, aus 28 verschiedenen Fragetypen auszuwéhlen. So be-
steht die Moglichkeit von einfachen ,Ja/Nein“-Fragen, Dropdownfragen, Multiple-Choice-Fra-
gen und vielen mehr. Durch einfaches Bearbeiten der HTML-Inhalte ist sofort ersichtlich, wie
die Fragen spater aussehen werden. Durch das Setzen von Bedingungen kénnen in Abhén-
gigkeit von vorherigen Antworten entsprechende weiterfiihrende Fragen gestellt werden, die
bei anderen Teilnehmern automatisch lUbersprungen werden. Schlie3lich erlaubt die Soft-
ware die generierten Umfrage-Ergebnisse fur weitere Analysen direkt in alle gangigen For-
mate (z.B. Microsoft Excel Arbeitsblatt; .xIsx) zu exportieren. Zur schnellen zwischenzeitli-
chen Ubersicht, besteht auch die Mdglichkeit direkt im Programm einfache Analysen durch-

zufuhren.

Die ,Wahlfreiheit” fur die Teilnehmer wurde bewusst eingeschrankt. ,Wenig Wahl* heif3t hier-
bei nicht, dass die Teilnehmer falsche Aussagen, welche nicht zutrafen, treffen sollten. Viel-
mehr ging es darum Ergebnisse zu generieren, die im Nachhinein praktisch auszuwerten sind
und keine Transkription erforderlich machen. So gab es keine einzige Freitextfrage in der
Online-Umfrage. Um zur nachsten Frage zu gelangen, mussten die Teilnehmer jede vorher-
gehende Pflichtfrage ausfullen. Wurde diese Bedingung nicht erftillt, konnte die Umfrage nicht
weiter ausgefullt werden. Vergald ein Teilnehmer eine Frage auszufillen, so erinnerte das

System den Teilnehmer an die vergessene Frage und markierte diese.

Am 27.10.2016 wurden die Einladungs-E-Mails an die Patienten versandt. Die Mail enthielt

einen Link, Uber welchen die Teilnehmer direkt auf die Umfrage geleitet wurden.
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Online-Umfragen am Klinikum der Universitdt Miinchen

Administration -- Logged in as: mretzer #

AN
% 6% Surveys: Online Umfrage - Klinische F ¥ @ 0
Survey Online Umfrage - Klinische Friihzeichen der Myotonen Dystrophie Typ 1 und 2 am Friedrich-Baur-Institut(ID:746544)
7 . ¢ m]
D a1 2R AL S vt e § ) 868
- =]
Question group Schmerzen (ID:1334)
% . . v Q¢ [
% UA @ Questions: | SchmerzenDiagnosegr Wie v = @ EE8
Question Wie oft haben/hatten Sie Schmerzen in folgenden Kérperregionen? (ID:12415)
Eeulhe D E BB —

Code: SchmerzenDiagnosegr : (Mandatory guestion)
Question: Wie oft haben/hatten Sie Schmerzen in folgenden Kérperregionen?
Help:
Type:Array
Mandatory: Yes

Relevance equation: 1

Abbildung 2: Screenshot: Benutzeroberflache LimeSurvey

3.2.2 Zusammenarbeit mit der Diaghosegruppe Myotone Dystrophie der Deutschen
Gesellschaft fur Muskelkranke e.V.

Bei der Erstellung und Versendung der Onlineumfrage fand eine Unterstlitzung durch die
Diagnosegruppe Myotone Dystrophie der Deutschen Gesellschaft fir Muskelkranke e.V.
statt. Die Diagnosegruppe unter der Leitung von Frau Anke Klein plante eine Umfrage unter
ihren Mitgliedern. Nach entsprechender Kommunikation konnten so einige Fragen, welche
von der Diagnosegruppe als wichtig erachtet wurden, mit in den Online-Survey aufgenommen
werden. Als der Umfragebogen erstellt war, boten sich die Vorsitzenden der Diagnosegruppe
an, einen ,Probedurchgang” des Fragebogens zu durchlaufen. Letzte Fehler konnten so auf-

gedeckt werden.

Am 22.10.2016 waren Prof. Schoser, Dr. Wenninger, Kristina Stahl und Moritz Retzer zu Gast
bei der Jahrestagung der Diagnosegruppe in Hohenroda. Hier konnten die anwesenden Mit-
glieder Uber die geplante Onlineumfrage informiert und Fragen der Patienten beantwortet

werden.

Der Einbezug von Patientenorganisationen in die Erforschung seltener Erkrankungen wurde
im Jahre 2016 von Pinto et al. erforscht. 112 Websites von australischen ,rare disease patient
organisations (RDPO)“, eine Onlineumfrage und Interviews mit Verantwortlichen wurden ana-
lysiert. Wertvolle Vorteile, jedoch auch Schwierigkeiten dieser Patientenorganisationen, wur-
den herausgearbeitet. Sie kommen zu dem Schluss, dass RDPOs inklusive ihrer Kapitale
und logistischen Unterstitzung einen massiven Beitrag zur weiteren Erforschung seltener

Erkrankungen beitragen kénnen [20].
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3.2.3 Studienzeitraum

Am Donnerstag, 27.10.2016 wurde die Onlineumfrage ins Netz gestellt und die Einladungen
zur Teilnahme an der Umfrage per E-Mail an die Patienten versandt. Am Donnerstag,
01.12.2016, wurde die Umfrage offline genommen. Die Patienten hatten so fir insgesamt 5
Wochen (35 Tage) Zeit, an der Datenerhebung teilzunehmen. Aufgrund des guten Rucklau-

fes war keine Verlangerung der Laufzeit notwendig.

3.2.4 Patientenkollektiv
Am 27.10.2016 wurden uber das Friedrich-Baur-Institut und die Diagnosegruppe Myotone
Dystrophie die Einladungen zur Teilnahme an der Onlineumfrage per E-Mail an die Patienten

verschickt. Diese waren aus den folgenden drei verschiedenen Datenbanken bekannt:

a) Patientenregister fur Myotone Dystrophie fiir alle Patienten in Deutschland und der
Schweiz

b) Patienten des Friedrich-Baur-Instituts

c) Mitglieder der Diagnosegruppe Myotone Dystrophie der Deutschen Gesellschaft fiir
Muskelkranke e.V.

Die Umfrage wurde sowohl an DM1 als auch an DM2-Patienten versendet. Alle angeschrie-

benen Patienten waren laut Datenbank genetisch gesichert an DM erkrankt.
Fir diese vorgelegte Studie wurden nur die DM2-Patientendaten ausgewertet.

Um mehr tber die Frihsymptome der Myotonen Dystrophien zu erfahren, wurden auf3erdem
Kinder von Betroffenen befragt. Zu diesem Zwecke wurden Erkrankte im E-Mailanschreiben
darum gebeten, den Link der Umfrage auch an Ihre Kinder (>13 Jahre) weiterzuleiten bzw.
mit diesen die Umfrage auszufiillen. Sowohl genetisch nachgewiesen, aber auch genetisch

nicht nachgewiesen erkrankte Kinder von DM-Patienten, sollten an der Umfrage teilnehmen.

Die Patienten aus dem Patientenregister fiir Myotone Dystrophie und die Patienten des Fried-
rich-Baur-Institutes wurden personlich Uber das Friedrich-Baur-Institut per E-Mail angeschrie-
ben und gebeten an der Umfrage teilzunehmen. 683 DM Patienten wurden auf diesem Wege
kontaktiert, 455 davon mit bekannter DM2.

Die Mitglieder der Diagnosegruppe Myotone Dystrophie der Deutschen Gesellschaft fir Mus-
kelkranke e.V. wurden Uber die Vorsitzende der Diagnosegruppe, Frau Anke Klein, zur Teil-
nahme an der Umfrage eingeladen. Aus datenschutzrechtlichen Griinden wurde nicht offen-
gelegt, welche Patienten von der Diagnosegruppe angeschrieben wurden. Laut Diagnose-

gruppe erhielten 502 DM Patienten ein Anschreiben, davon 188 mit bekannter DM2.
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Uber die beiden verschiedenen Wege der Einladungen war es so moglich, dass Patienten
die Umfrage doppelt erhielten. Im Einladungsschreiben wurde darum gebeten, die Umfrage
in diesem Fall nur einmal auszuftillen. Von manchen Patienten existierten, verursacht durch
eine Unterbrechung und spatere Fortfihrung der Onlineumfrage, zwei Umfrageergebnisse
(diesen Fehler sollte die Software prinzipiell verhindern). Dieser Fehler wurde beriicksichtigt

und nur ein Datensatz pro Patient (der komplettere) ausgewertet.

643 der 1185 angeschriebenen Patienten waren insgesamt fiir diese Studie tiber DM2 po-

tentiell geeignet.

3.2.5 Ethikvotum
Der Durchfiihrung der Studie (Projekt Nummer: 521-16) wurde am 20.10.2016 vom Vorsit-
zenden der Ethikkommission Prof. Dr. W. Eisenmenger die ethisch-rechtliche Unbedenklich-

keit zuerkannt.

3.2.6 Datenschutz - Vertraulicher Umgang mit den Daten

Nach Beendigung der Onlineumfrage wurden die gewonnenen Daten verschlisselt (pseudo-
nymisiert). Dies bedeutet, dass jedem Datensatz eine einzigartige Antwort-ID zugewiesen
wurde. Name und Vorname der Umfrageteilnehmer wurden dann aus dem Datensatz ge-
I6scht. Der Zugang zu den Originaldaten und zum Verschlisselungscode ist auf Prof. Scho-
ser, Dr. Wenninger und Moritz Retzer beschrénkt.

* Bei dieser Studie werden die Vorschriften lber die drztliche Schweigepflicht und den Datenschutz eingehalten. Es werden persdnliche
Daten und Befunde iliber Sie erhoben, gespeichert und verschllsselt (pseudonymisiert), d.h. weder lhr Name noch |hre Initialen oder das
exakte Geburtsdatum erscheinen im Verschlisselungscode, weitergegeben.

Im Falle des Widerrufs Ihrer Einwilligung werden die pseudonymisiert gespeicherten Daten vernichtet.

Der Zugang zu den Originaldaten und zum Verschlisselungscode ist auf folgende Personen beschrankt: Prof. Schoser, Dr. Wenninger und
Moritz Retzer. Die Unterlagen werden im Friedrich-Baur-Institut Minchen fiir 10 Jahre aufbewahrt.

Eine Entschlisselung erfolgt lediglich in Fallen, in denen es |hre eigene Sicherheit erfordert (,medizinische Griinde“) oder falls es zu
Anderungen in der wissenschaftlichen Fragestellung komm (,wissenschaftliche Griinde®).

Im Falle von Verdffentlichungen der Studienergebnisse bleibt die Vertraulichkeit der personlichen Daten gewihrleistet.

Bitte wihlen Sie eine der folgenden Antworten:

Ich bin mit der Erhebung und Verwendung persdnlicher Daten und Befunddaten nach MaRgabe dieser Patienteninformation
einverstanden.

Abbildung 3: Screenshot aus der Online-Umfrage - Datenschutzpassus
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3.2.7 Datenschutzrechtliche Freigabe
Am 24.10.2016 wurde die datenschutzrechtliche Verfahrensfreigabe nach Art. 26 Abs. 2
BayDSG durch den behdérdlichen Datenschutzbeauftragten (udis®™") des Klinikums der Uni-

versitat Minchen erteilt.

* Datenverwendungshinweis

Ihre persénlichen Daten werden von uns vertraulich behandelt und ausschlieRen dazu verwendet, um mit lhnen im Rahmen dieser
Kontaktaufnahme per E-Mail, telefonisch und/oder schriftlich in Kontakt zu treten.

Ihre Angaben werden vor dem Zugriff Dritter angemessen geschiitzt und nach den Bestimmungen des Bundesdatenschutzgesetzes
erhoben, verarbeitet und genutzt. Die Angabe Ihrer persdnlichen Daten insbesondere Ihrer Daten zu lhrer Gesundheit erfolgt freiwillig.
Ihre Anfrage wird bei Bedarf innerhalb des Klinikums der Universitit Miinchen {(KUM) an die zustindigen Stellen oder Personen
weitergeleitet. In diesem Zusammenhang besteht die Méglichkeit, dass nicht-drztliches Personal des Klinikums Kenntnis liber die von
Ihnen offenbarten Angaben erhalten kann. Eine Weitergabe oder Ubermittiung dieser Angaben an Dritte auBerhalb des Klinikums erfolgt
nicht. Ihre Daten werden spatestens 3 Monate nach Auswertung bzw. Weiterleitung lhrer Angaben an die zustandige Stelle geloscht.

Sie kdnnen lhre Genehmigung zur zweckgebundenen Verarbeitung und Nutzung der Daten jederzeit ohne Angabe von Griinden schriftlich
und miindlich widerrufen. lhre gespeicherten Daten werden dann unverziiglich im Rahmen gesetzlicher Vorschriften geléscht.

Die relevanten Informationen zu Ihrer Anfrage werden Ihnen an die angegebene E-Mail Adresse ohne Angaben von Gesundheitsdaten
unverschliisselt iibermittelt bzw. weitergeleitet. Dies stellt ein datenschutzrechtliches Risiko dar.

»Mir ist bewusst und ich bin darlber informiert, dass damit meine persénlichen Daten im Internet gegentliber Dritten offenbart werden
kdnnen und ggfs. ungeschiitzt fiir Jedermann einsehbar sind!*

Angeforderte Patienten- sowie personenbezogene Bewerbungsunterlagen werden von uns, in angemessenem Umfang, grundsitzlich nur
auf dem Postwege versandt, sofern Sie lhre Postadresse angegeben haben.

Bitte wahlen Sie eine der folgenden Antworten:

Ich erkldare mich damit einverstanden.

Abbildung 4: Screenshot aus der Online-Umfrage - Datenverwendungshinweis

3.3 Datenerfassung und Auswertung
Die Uber die Onlineumfrage generierten Patientendaten wurden aus LimeSurvey exportiert
und in das Statistikprogramm SPSS importiert. Fir die Auswertung wurde SPSS Version 24

und Microsoft Excel 2016 benutzt. AnschlieRend wurden die Daten bereinigt.

Nach der Bereinigung der Daten erfolgte die Auswertung. Jede Frage entsprach in SPSS

einer Variablen. Fur jede Variable wurden folgende Werte definiert:

e Variablenname (z.B. Geschlecht)

e Variablentyp (z.B. Numerisch)

o Dezimalstellen (z.B. 0)

e Variablenbeschriftung (z.B. Geschlecht)

e Variablenwerte (z.B. 0 = Mannlich, 1 = Weiblich)
e Fehlende Werte (z.B. 9 = Fehlend)

e Variablenmessniveau (z.B. Nominal)
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MName Typ Br._|D...| Beschriftung Werte Fehlend | Spalten | Awusrichtung | Messniveau Rolle
12 Geschlecht  Numerisch 9 0 Geschlecht {0, Mannlich}... 9 8 = Rechts &> Mominal ™ Eingabe

Abbildung 5: Screenshot SPSS - Variablendefinition

Eine Ausnahme stellten Multiple-Choice Antworten dar. Hierbei war es den Teilnehmern mog-
lich, auf eine Frage (z.B. ,Wo traten die ersten Symptome auf, welche Sie bemerkten?“) meh-
rere Antworten anzuklicken (z.B. Kopf, Hande und Oberschenkel). In diesem Fall mussten in
SPSS fiur diese Mehrfachantworten Variablensets definiert werden. Danach war eine Aus-

wertung maoglich.

Fir den Grof3teil der Umfrageergebnisse wurden Tabellen erstellt, welche jeweils die Haufig-
keit (n) und den Prozentsatz (%) der jeweiligen Antworten darstellten. Bei Fragen, in denen
ein Diagramm eine zusatzliche Info oder einen besseren Uberblick erlaubte, wurden Dia-
gramme erstellt. Grafiken von menschlichen Korpern, verschiedenfarbig markiert, wurden ftir
Fragen, welche auf die Kdrperregionen des Menschen abzielten, genutzt. Diese Grafiken
wurden mithilfe des vektorbasierten Grafik- und Zeichenprogrammes Adobe lllustrator (kurz:
Ai) erstellt.

3.4 Statistische Methoden

Alle statistischen Analysen wurden mit SPSS Version 24 oder Microsoft Excel 2016 durchge-
fuhrt. Zur Analyse der erhobenen Daten wurden Methoden der deskriptiven Statistik verwen-
det.

Die erhobenen Daten sind dargestellt als Mittelwert mit Standardabweichung oder als Median
mit (Inter-)Quartilsabstand. Zum Vergleich von Mittelwerten wurde der T-Test (zwei Gruppen)

oder die Varianzanalyse (drei oder mehr Gruppen) herangezogen.

Zur Feststellung einer Korrelation zwischen zwei nominalskalierten Variablen wurde der Kon-
tingenzkoeffizient (nach Pearson) verwendet. Zur Feststellung einer Korrelation zwischen
zwei ordinalskalierten Variablen wurde die Rangkorrelation nach Pearson (parametrisch) und

Spearman (nicht-parametrisch) angewendet.

Um beobachtete Verteilungen mit erwarteten Verteilungen zu vergleichen, wurde der Chi-
Quadrat-Test verwendet. Dieser Test ist in der Lage, Korrelationen von nominal skalierten

Variablen mit ordinal skalierten Variablen darzustellen.

Alle statistischen Tests wurden zweiseitig durchgefuhrt. Ein p-Wert <0,05 wurde als statis-

tisch signifikant angesehen.
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Zu Beginn dieses Ergebnissteiles stehen die allgemeinen Daten zur Umfrage (z.B. Ricklauf-
quote) und die Infos zum Patientenkollektiv (z.B. Geschlechterverteilung). Darauf folgen in
Unterkapitel unterteilt die Ergebnisse zu den Frih-, Haupt- und multisystemischen Sympto-
men. Resultate aus den Fragen zu Laborwerten, Sport und Freizeit schlieRen sich an. Am
Ende dieses Kapitels werden geschlechterspezifische Symptome und Therapieerfahrungen
aufgefihrt.

4.1 Umfrage

Insgesamt wurden 1185 DM Patienten per E-Mail eingeladen an der Umfrage teilzunehmen.
502 (314 DM1, 188 DM2) Patienten wurden von der DGM angeschrieben.

683 (227 DM1, 455 DM2; 370 @) Patienten wurden vom Friedrich-Baur-Institut Gber die Da-

tenerhebung informiert.

Es bestand die Mdglichkeit, dass Patienten von DGM und FBI zur Teilnahme aufgefordert

wurden.

Von den insgesamt 1185 angeschriebenen DM Patienten begannen 626 Patienten (52,8%),
die Onlineumfrage auszufillen, aber nur 436 Patienten (36,8%) flllten die Umfrage komplett

aus, damit ergibt sich eine Abbrecherquote von 30,4% (190 Patienten).

206 DM1 Patienten (116 ¢), 185 DM2-Patienten (133 ©) und 45 (17 Q) Personen, welche die
Angabe machten, nicht genetisch gesichert an DM erkrankt zu sein, fillten die Umfrage kom-

plett aus.

Diese 45 Personen waren entweder Personen, welche nur eine klinisch diagnostizierte DM

haben oder es waren Kinder von Betroffenen (mit oder ohne Symptomatik).
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Angeschriebene Patienten
(DGM) - 502

Angeschriebene Patienten
(FBI) - 683

DM1 - 314 | DM2 - 188 DM1 - 227 | DM2 - 455

1185
Insgesamt angeschrieben
559
J| Nicht fur Studie geeignet
- Umfrage nicht begonnen
auszuflillen
626
Umfrage begonnen
auszufullen
190
Nicht fur Studie geeignet
- Umfrage nicht komplett
| ausgefllt
436
Umfrage komplett
ausgefullt
251
Nicht fur Studie geeignet
- DM1 Patienten 206
- Nicht genetisch nachgewiesen
: erkrankt 45
185

Ausgewertete Umfragen
DM2 Patienten
Genetisch nachgewiesen
erkrankt

Abbildung 6: Flowchart Umfrageteilnehmer
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Zuletzt ausgefullte Seite

190 Personen begannen die Umfrage auszuftllen, fullten sie jedoch nicht bis zum Ende aus.

Um einen Eindruck zu erhalten, an welcher Stelle diese Personen die Befragung abgebro-

chen haben, wurde die zuletzt ausgefillte Seite dieser Abbrecher betrachtet.

Der gréfite Teil der Umfrageabbrecher (89,5%) beendete die Datenerhebung bereits auf den
ersten vier Seiten. Auf diesen ersten vier Seiten wurden die Teilnehmer begrufdt und der
Datenverwendungshinweis plus Datenschutzpassus aufgefiinrt. AuRerdem enthielten diese
vier Seiten die Patienten- bzw. Elterninformationsschrift und die Einwilligungserklarung, mit

welcher die Teilnehmer bestatigten, einverstanden zu sein, an dieser Studie teilzunehmen.
Der grofite Teil der Umfrageabbrecher (41,1%) brach direkt auf der Willkommensseite ab.

Teilnehmer, die diese ersten vier Seiten ausfilliten, beendeten die Umfrage dann im weiteren
Verlauf fast immer und flillten diese bis zum Ende aus. Lediglich 10,5% brachen auf spateren
Seiten ab. 2,1% bei Fragen nach sozialen Daten, 4,7% bei Fragen nach Myotoner Dystrophie
in der Familie.

Tabelle 3: Seiten, an welche Umfragen abgebrochen wurden — dargestellt sind nur die 190 Teilneh-
mer, welche die Umfrage nicht komplett zu Ende ausfullten

Seite Inhalt der Seite N % Kumulierte %
1 Willkommensseite 78 41,1% 41,1%
2 Datenverwendungshinweis 17 8,9% 50,0%
3 Datenschutzpassus 29 15,3% 65,3%
4 Patienten- bzw. Elterninformationsschrift und | 46 24.2% 89,5%
Einwilligungserklarung

5 Persodnliche Daten 0 0% 89,5%
6 Soziale Daten 4 2,1% 91,6%
7 Myotone Dystrophie allgemein 1 0,5% 92,1%
8 Familigre Daten 0 0% 92,1%
9 Myotone Dystrophie in der Familie 9 4,7% 96,8%
10 CIS-Fatigue 0 0% 96,8%
11 INQoL 2 1,1% 97,9%
12 Symptome 1 0,5% 98,5%
13 Schmerzen 0 0% 98,5%
14 Myotonie 1 0,5% 99,0%
15 Sturz 1 0,5% 99,5%
16 Laborwerte 0 0% 99,5%
17 Sport und Freizeit 0 0% 99,5%
18 Weiterfuhrende Fragen 0 0% 99,5%
19 Nicht-medikamenttse Therapie-Erfahrungen 1 0,5% 100%
20 Medikamentdse Therapie-Erfahrungen 0 0% 100%
Gesamt 190 | 100%
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4.2 Patienten
In die Endauswertung konnten die Fragebdgen von insgesamt 185 Patienten eingeschlossen

werden. Voraussetzung hierflr waren eine genetisch gesicherte DM2 sowie ein komplett aus-

gefullter Fragebogen.

4.2.1 Geschlecht und Alter
Beziglich Alter bestand kein signifikanter Unterschied zwischen M&nnern und Frauen
(p=0,419; T-Test).

Tabelle 4: Geschlecht und Alter

Mannlich Weiblich Gesamt
n 52 133 185
% 28,1% 71,9% 100,0%
Alter Minimum 16 18 16
Alter Maximum 77 85 85
Alter (mean+SD) 51,6 (+13,3) 53,2 (¥12,1) 52,8 (¥12,5)
Geschlecht
Minnlich Weiblich
100 100
B0 =30
B0 &0
g =
< g
40 40
204 =20
0 0
1 T I T ] | T | 1 T
25 20 15 10 5 0 5 10 15 20 25
Haufigkeit Haufigkeit

Abbildung 7: Alterspyramide nach Geschlecht
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4.2.2 Wohnort

Die meisten befragten DM2-Patienten lebten in Bayern (24,9%), Nordrhein-Westfalen
(16,8%) und Baden-Wiirttemberg (13,5%).

Schleswig-Holstein Hamburg
8; 4,3% 5;2,7%

Mecklenburg-Vorpommern
Bremen 5;2,7%

0; 0,0%

Niedersachsen ?,eéhsr:,/

13; 7,0% y 2,070
Brandenburg
5; 2,7%

Nordrhein-Westfalen
31; 16,8¢
16.8% Sachsen-Anhalt
4; 2,2%

Hessen
12; 6,5% Sachsen
14; 7,6%
Rheinland-Pfalz
3;1,6% Thiiringen
6; 3,2%

Saarland
1; 0,5%
Bayern
46; 24,9%
Baden-Wiirttemberg
25;13,5%
Abbildung 8: Wohnort nach Bundesland
4.2.3 Beziehungsstatus
Tabelle 5: Bitte wahlen Sie lhren aktuellen Beziehungsstatus!
Méannlich Weiblich Gesamt
n % n % n %
Verheiratet 39 75,0% 92 69,2% 131 70,8%
Ledig 6 11,5% 21 15,8% 27 14,6%
Geschieden 6 11,5% 14 10,5% 20 10,8%
Verwitwet 1 1,9% 6 4.5% 7 3,8%
Gesamt 52 100,0% 133 100,0% 185 100,0%
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4.2.4 Information Uber die Umfrage

Tabelle 6: Wie haben Sie von dieser Onlineumfrage erfahren?

Mannlich Weiblich Gesamt

n % n % n %
Uber eine Mail des Friedrich-Baur-Institu- | 30 | 57,7% 61 45,9% 91 49,2%
tes
Uber eine Mail von der Diagnosegruppe 16 | 30,8% 26 19,5% 42 22, 7%
Myotone Dystrophie
Uber den Vortrag von Hr. Retzer aufdem |3 | 5,8% 24 18,0% 27 14,6%
Treffen der Diagnosegruppe Myotone
Dystrophie in Hohenroda
Uber meine Eltern 2 | 38% 12 9,0% 14 7,6%
Uber meine Kinder 0 |0,0% 2 1,5% 2 1,1%
Sonstiges 1 1,9% 8 6,0% 9 4,9%
Gesamt 52 | 100,0% 133 | 100,0% 185 | 100,0%

4.2.5 Schulausbildung, Bildungsabschluss und aktuelle Tatigkeit

Bezlglich allgemeiner Schulausbildung (p=0,094; Chi-Quadrat-Test), hdchstem beruflichen
Bildungsabschluss (p=0,537; Chi-Quadrat-Test) und aktueller Tatigkeit (p=0,080; Chi-Quad-
rat-Test) unterscheiden sich die beiden Geschlechter nicht signifikant.

Tabelle 7: Bitte wahlen Sie Ihre allgemeine Schulausbildung, Ihren héchsten Bildungsabschluss und

Ihre aktuelle Tatigkeit!

Méannlich | Weiblich Gesamt p (Chi-
Quad-
rat)
n % n % n %
Allgemeine Schul- 0,094
ausbildung
Fachhochschul- oder | 24 | 46,2% | 51 | 38,3% | 75 | 40,5%
Hochschulreife
Realschul- oder 10 | 19,2% | 45 | 33,8% | 55 | 29,7%
gleichwertiger Ab-
schluss
Haupt-(Volks-)schul- | 14 | 26,9% | 24 | 18,0% | 38 | 20,5%
abschluss
Abschluss der poly- 3 |58% 13 | 9,8% 16 | 8,6%
technischen Ober-
schule
Noch in schulischer 1 1,9% 0 0,0% 1 0,5%
Ausbildung
Ohne allgemeinen 0 |0,0% 0 |0,0% 0 |0,0%
Schulabschluss
Hochster berufli- 0,537
cher  Bildungsab-
schluss
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Lehre/Berufsausbil- 24 | 46,2% | 60 | 45,1% | 84 | 45,4%
dung im dualen Sys-
tem
Hochschulabschluss | 10 | 192% | 17 | 128% | 27 | 14,6%
Fachschulabschluss 3 [158% 21 | 158% |24 | 13,0%
Fachhochschulab- 8 15,4% | 14 | 10,5% | 22 | 11,9%
schluss
Fachschulabschluss 3 |58% 10 | 7,5% 13 | 7,0%
in der ehemaligen
DDR
Ohne beruflichen Bil- | 3 5,8% 7 5,3% 10 | 5,4%
dungsabschluss
Promotion 1 1,9% 4 3,0% 5 2, 7%
Aktuelle Tatigkeit 0,080
Berufstatig 22 | 42,3% | 63 | 47,4% | 85 | 45,9%
Rentner 23 | 44,2% | 51 | 38,3% | 74 | 40,0%
Hausmann, -frau 0 |0,0% 12 |1 9,0% 12 | 6,5%
Erwerbsgemindert, 4 7,7% 3 2,3% 7 3,8%
krankgeschrieben,
Behindertenwerkstatt
etc.
Arbeitslos 1 [1,9% 2 [ 15% 3 |1,6%
Sonstiges 0 0,0% 1 0,8% 1 0,5%
Lehrling 0 |0,0% 1 [0,8% 1 105%
Student 1 [1,9% 0 |0,0% 1 105%
Schiler 1 [19% 0 |0,0% 1 10,5%
4.3 Frihsymptome
4.3.1 Symptome, die auf die Myotone Dystrophie zuriickgefiihrt werden
Tabelle 8: Haben Sie Symptome, welche Sie auf die Myotone Dystrophie zuriickfiihren?
Mannlich Weiblich Gesamt
n % n % n %
Nein 2 3,8% 2 1,5% 4 2,2%
Ja 50 96,2% 131 98,5% 181 97,8%
Gesamt 52 100,0% 133 100,0% 185 100,0%

4.3.2 Alter erstes Symptom, Alter Diagnosestellung und Jahre zwischen Erstsymp-
tom und Diagnosestellung

Bezuglich Alter, in welchem erste Symptome bemerkt wurden (p=0,250; T-Test) und Alter, in
welchem die Diagnose gestellt wurde (p=0,330; T-Test), unterscheiden sich die beiden Ge-

schlechter nicht signifikant.

Beziiglich Jahre zwischen Erstsymptom und Diagnosestellung fand sich ein signifikanter Un-
terschied zwischen Mannern und Frauen (p=0,001; T-Test). Bei Frauen verging signifikant

mehr Zeit zwischen Erstsymptom und Diagnosestellung.
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Tabelle 9: Wie alt waren Sie, als Sie erste Symptome bemerkten? Wie alt waren Sie, als die Diag-
nose "Myotone Dystrophie" gestellt wurde?

Mannlich | Weiblich | Gesamt p (T-Test)
Alter in welchem erste 36.8 34.1 34.9 (£13,9) 0,250
Symptome bemerkt wurden (x14,1) (x13,8)
(meanxSD)
Alter in welchem die Diag- 43.3 45.4 44.8 (¥12,7) 0,330
nose Myotone Dystrophie (x12,8) (x12,7)
gestellt wurde (mean+SD)
Jahre zwischen Erstsymp- 6.7 (£8,0) 11.7 10.3 (£10,8) 0,001
tom und Diagnosestellung (x11,4)
(meantSD)

4.3.3 Art erstes Symptom

Beziiglich Art des ersten Symptoms unterscheiden sich die beiden Geschlechter bei der Mus-
kelschwéche signifikant (p=0,031; Chi-Quadrat-Test). Signifikant mehr Frauen geben Mus-
kelschwéche als erstes Symptom an. Beziiglich Myotonie (p=0,135; Chi-Quadrat-Test),
Schmerzen (p=0,714, Chi-Quadrat-Test) und Sonstiges (p=0,073, Chi-Quadrat-Test) als ers-

tes Symptom unterscheiden sich die beiden Geschlechter nicht signifikant.

Tabelle 10: Was war Ihr erstes Symptom, das aufgetreten ist?

Méannlich Weiblich Gesamt p (Chi-Quad-
rat)

n % n % n %
Myotonie 24 48,0% 47 35,9% 71 39,2% 0,135
Muskelschwéche 12 24,0% 54 41.2% 66 36,5% 0,031
Schmerzen 8 16,0% 24 18,3% 32 17,7% 0,714
Sonstiges 6 12,0% 6 4,6% 12 6,6% 0,073
Gesamt 50 100,0% | 131 100,0% | 181 100,0% 0,060
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[a]
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(=]
T
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T

Alter in welchem erste Symptome bemerkt wurden
[}
T

1 | I 1
Muskelschwache Myatonie Schmerzen Sonstiges
(36 5%) (39 2%) (17 7%) (6,6%)

Erstes Symptom

Abbildung 9: Haufigkeitsverteilung zwischen Erstem Symptom und Alter bei Symptombeginn
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4.3.4 Korperlokalisation des ersten Symptoms

73,5% aller Patienten gaben an, dass die Oberschenkel als erstes von Symptomen betroffen
waren. Damit sind Oberschenkel die am haufigsten betroffene Korperregion bzgl. Erstsymp-
tom. Am zweiter Stelle wurden Hande (29,3%), an dritter Stelle Unterschenkel (27,6%) ge-
nannt. Bei dieser Frage waren Mehrfachantworten maoglich.

Beziglich Korperregion, an welcher die ersten Symptome auftraten, zeigte sich kein signifi-

kanter Unterschied zwischen den beiden Geschlechtern.

Die exakten Zahlen zu der folgenden Abbildung Abbildung 10 finden sich unter 7.1 Ergéan-
zende Tabellen.

Wo trat Ihr erstes Kop::
Symptom auf ? 1.7 % (3)
. Hals:
9,9 % (18)
Oberarme: ) .
227 % (41) Ricken BWS:
7.2 % (13)
Rucken LWS:
0
Unterarme: 14,9 % (27)
11,0 % (20)
Bauch:
Hande: 2,2 % (4)
29,3 % (53)
Oberschenkel:

73,5 % (133)

Unterschenkel:
27,6 % (50)

FiRe:
14,4 % (26)

Abbildung 10:0rt (Kdrperstelle), wo das erste Symptom aufgetreten ist, farblich markiert — Mehrfach-
antworten moglich
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4.3.5 Schulsport
Tabelle 11: Schulsport

Mannlich Weiblich Gesamt
n % n % n %

Einschatzung der | Uberdurchschnittlich 18 34,6% 29 21,8% 47 25,4%
eigenen Leistung Durchschnittlich 20 38,5% 52 39,1% 72 38,9%
im Sportunterricht | Unterdurchschnittlich 14 26,9% 52 39,1% 66 35,7%
im Vergleich zu Gesamt 52 | 100,0% | 133 |100,0% | 185 | 100,0%
den Mitschilern
Durchschnittliche 1 - Sehr gut 16 30,8% 27 20,3% 43 23,2%
Schulnote im 2 - Gut 14 26,9% 43 32,3% 57 30,8%
Schulsportinder | 3 - Befriedigend 15 28,8% 39 29,3% 54 29,2%
Grundschule 4 - Ausreichend 4 7,7% 15 11,3% 19 10,3%

5 - Mangelhaft 0 0,0% 4 3,0% 4 2,2%

6 - Ungenigend 0 0,0% 1 0,8% 1 0,5%

Vergessen/ Unbe- 3 5,8% 4 3,0% 7 3,8%

kannt

Gesamt 52 100,0% | 133 100,0% | 185 100,0%
Durchschnittliche 1 - Sehr gut 13 25,0% 20 15,0% 33 17,8%
Schulnote im 2 - Gut 17 32, 7% 33 24,8% 50 27,0%
Schulsport in der 3 - Befriedigend 9 17,3% 46 34,6% 55 29,7%
weiterfihrenden 4 - Ausreichend 6 11,5% 16 12,0% 22 11,9%
Schule (Mittel- 5 - Mangelhaft 0 0,0% 5 3,8% 5 2,7%
schule, Real- 6 - Ungeniigend 0 0,0% 0 0,0% 0 0,0%
schule, Gymna- Vergessen/ Unbe- 7 135% |13 [9,8% 20 10,8%
sium) kannt

Gesamt 52 100,0% | 133 100,0% | 185 100,0%

4.3.6 Schwimmen lernen
Tabelle 12: Wann lernten Sie ungefahr schwimmen?
Mannlich Weiblich Gesamt
n % n % n %

"frih" (vor dem 5. Le- 9 17,3% 18 13,5% 27 14,6%
bensjahr)
"normal" (zwischen 5 und | 32 61,5% 89 66,9% 121 65,4%
8 Jahre)
"spat" (nach dem 8. Le- 11 21,2% 26 19,5% 37 20,0%
bensjahr)
Gesamt 52 100,0% 133 100,0% 185 100,0%
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4.4 Hauptsymptome

Definition der Zeitangaben:

e Nie: Niemals
e Selten: <5 pro Jahr
e Haufig: = 5 pro Jahr

e Permanent: Dauerhaft

Die exakten Zahlen und Tabellen zu den folgenden Abbildungen Abbildung 11- Abbildung 14

finden sich unter 7.1 Ergénzende Tabellen.

4.4.1 Muskelschwéache (Muskuloskelettales Systems)

Wertet man die drei Antwortmdglichkeiten ,Selten®, ,Haufig“ und ,Permanent” gemeinsam als

Vorhandensein von muskuloskelettalen Problemen, so leiden 98,9% der Patienten an mus-

kuloskelettalen Problemen (Muskelschwéache).

Ober- und Unterschenkelmuskulatur
Ober- und Unterarmmuskulatur
Generelle Steifigkeit
Ruckenmuskulatur

Schulter- und Schulterblattmuskulatur
Handmuskulatur

Nackenmuskulatur

Ful3muskulatur
Kiefergelenkmuskulatur

m Selten

0% 20% 40% 60% 80% 100%

- I 05 10
I 34,9%
I 82 20

I 32,2%
I S1,1%
e 30,5%

I 50,5%

— I 72 4%

m— 541%

Haufig = Permanent

Abbildung 11: Auftreten von Symptomen des Muskuloskelettalen Systems (Selten+H&aufig+Perma-

nent)
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4.4.2 Schmerzen

Wertet man die drei Antwortmdglichkeiten ,Selten®, ,Haufig“ und ,Permanent” gemeinsam als

Vorhandensein von Schmerzen, so leiden 99,5% der Patienten unter Schmerzen.

0% 20% 40% 60% 80% 100%
Ricken s E———— 90 3%
Ober- und Unterschenkel| s s 38,1%
Schulter m—— s 36,5%
Nacken e 36,5%
Kopf (Kopfschmerzen) s mmm 85,4%
Ober- und Unterarme I 32 2%
Magen-Darm-Trakt (Verdauungstrakt) s 75 7%
FuRe/ Fullgelenke mesmmm— 7] 4%
Hénde s E— 70,3%
Knie s E— G7.6%
Kiefergelenk msmmmm B 5] 4%
m Selten = Haufig = Permanent

Abbildung 12: Auftreten von Schmerzen (Selten+Haufig+Permanent)

4.4.3 Myotonie

Wertet man die drei Antwortmdglichkeiten ,Selten®, ,Haufig“ und ,Permanent gemeinsam als

Vorhandensein von Myotonie, so leiden 98,4% der Patienten unter Myotonie.

0% 20% 40% 60% 80% 100%
Oberschenkel s I 03 59
Hande s I 82,2%
Unterschenkel s I 31,1%
Oberarm m—— I 74.6%
FiRe mssss I 71,9%
Ricken s I 70,8%
Unterarm s N G2,2%
Schlucken m——— mm 53,0%
Kaumuskeln und Kiefergelenk s mm 51,4%
Zunge Imm——— m 47,6%

m Selten = Haufig = Permanent

Abbildung 13: Auftreten von Myotonie (Selten+Haufig+Permanent)
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4.4.4 Checklist individual strength (CIS)

Zur Messung der Erschopfung (=Fatigue) wurde der ,,Checklist individual strength question-
naire“ (CIS) verwendet. Der Fragebogen besteht aus insgesamt 20 Fragen. Die Fragen sind
in unterschiedlicher Anzahl verschiedenen Kategorien zugeordnet. Severity of fatigue (8 Fra-
gen), Decreased physical activity (3 Fragen), Decreased Motivation (4 Fragen) und Concen-
tration problems (5 Fragen). Jede Frage wird auf einer 7-Punkte Likert Skala beantwortet.
Die Teilnehmer mussten zwischen ,7 - Ja, das trifft zu“ bis ,1 - Nein, das trifft nicht zu“ aus-
wahlen. Je héher die Punktzahl in der Kategorie ,Fatigue®, desto hdher ist die Erschépfungs-

symptomatik.

Bei keinen der Unterscores oder dem CIS-Total Score fand sich ein signifikanter Unterschied
zwischen Méannern und Frauen. Severity of fatigue (p=0,367; T-Test), Decreased physical
activity (p=0,634; T-Test), Decreased Motivation (p=0,167; T-Test), Concentration problems
(p=0,695; T-Test), CIS-total (p=0,363; T-Test).

Tabelle 13: CIS-Fatigue bei den 185 Umfrageteilnehmern

Mannlich Weiblich Gesamt p (T-Test)
Mean (xSD) Mean (xSD) Mean (xSD)
Severity of fatigue 34,0 (£8,0) 35,1 (£7,6) 34,8 (£7,7) 0,367
Concentration problems 19,2 (5,1) 19,5 (¥4,7) 19,5 (¢4,8) 0,695
Decreased Motivation 14,4 (¥4,8) 15,3 (£3,9) 15,0 (¥4,2) 0,167
Decreased Physical Activity 12,4 (£3,4) 12,1 (£3,8) 12,2 (£3,7) 0,634
CIS Total 80,0 (¥15,2) 82,1 (¥13,7) 81,5 (¥14,1) 0,363
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[1CIS Taotal

:Severity of fatigue

| I
Mannlich Weiblich

Geschlecht

Abbildung 14: Checklist individual strength (CIS) -Werte - aufgeteilt nach Geschlecht

4.5 Multisystemische Symptome

Abbildung 22 gibt einen Uberblick tiber die multisystemischen Symptome der DM2 und deren

Pravalenzen.

Die exakten Zahlen und Tabellen zu den folgenden Abbildungen Abbildung 15Abbildung 21

finden sich unter 7.1 Erg&nzende Tabellen.
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45.1 Herzkreislaufsystem
Bei keinen der Symptome des Herzkreislaufsystems unterscheiden sich die beiden Ge-

schlechter signifikant.

0% 20% 40% 60% 80% 100%
Tachykardie m— BN 53 0%
Herzrhythmusstérungen . 45 49

Undefinierte Herzveranderungen WM 11 9%
AV-Block W 11 49
Thrombose Ml 5 49

m Selten = Haufig mPermanent

Abbildung 15: Auftreten von Symptomen des Herzkreislaufsystems (Selten+Haufig+Permanent)

45.2 Respiratorisches System

Atempausen wahrend des Schlafens (p=0,015; Chi-Quadrat-Test), Unterbrechen und Fort-
setzen des Schnarchens wahrend der Nacht (p=0,005; Chi-Quadrat-Test) und Einschlafen
wahrend des Gespraches (p=<0,0001; Chi-Quadrat-Test) traten signifikant haufiger bei Man-
nern auf. Bezlglich der anderen Fragen zum respiratorischen System gab es keine signifi-

kanten Unterschiede zwischen den beiden Geschlechtern.

0% 20% 40% 60% 80% 100%

Schlechter Schlaf I 78,4%
Nachlassende kognitive Leistung I 77,3%
Midigkeit NI 73,0%
Dyspnoe s 41,1%
Orthopnoe I 37,8%
Behandelte Atemwegsinfektion I 35,1%
Morgendliche Kopfschmerzen I 29 2%
Atemstillstdnde I 25 9%
Extreme Tagesschlafrigkeit mmmmm 14,1%

Abbildung 16: Auftreten von Symptomen des Respiratorischen Systems (mind. 1 x "Ja" in der ent-
sprechenden Kategorie)
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4.5.3 Endokrines System

Hitzewallungen (p = <0.001, x? und Kalteempfindlichkeit (p = 0.017, x® zeigten sich signifi-
kant haufiger bei Frauen. Bezlglich Diabetes Mellitus (p = 0.096, x?), Schnellem Schwitzen
(p = 0.821, ¥?), Schilddrusenuberfunktion (p = 0.188, x?) und Schilddrisenunterfunktion (p =
0.468, x?) bestand kein signifikanter Unterschied zwischen den beiden Geschlechtern.

0% 20% 40% 60% 80% 100%
Kalteempfindlichkeit I /8,9%
Schnelles Schwitzen I 68,6%

Hitzewallungen I IS 64,3%

Schilddriisen-Unterfunktion i I 27,0%
Schilddriisen-Uberfunktion 1 I 19 5%
Diabetes Mellitus NN 17,8%

m Selten = Haufig = Permanent

Abbildung 17: Auftreten von Symptomen des Endokrinen Systems (Selten+Haufig+Permanent)
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4.5.4 Ophthalmologie und Otologie

Bezlglich der Symptome von Auge oder Ohr zeigte sich kein signifikanter Unterschied zwi-
schen den beiden Geschlechtern. Grauer Star (p = 0.151, x?), Gruner Star (p = 0.896, x?),
Makuladegeneration (p = 0.141, x®), Chronisches Gerstenkorn (p = 0.777, x?), Schwerhorig-
keit (p = 0.362, x?), Taubheit auf einem Ohr (p = 0.564, x?), Zuschwellen der Ohrtrompete (p
=0.470, 3.

0% 20% 40% 60% 80% 100%

Schwerhdorigkeit s I 47,0%
Grauer Star N IS 15,9%
Chronisches Gerstenkorn B 17,8%
Zuschwellen der Ohrtrompete & 0 13,5%
Taubheit auf einem Ohr I I 12,4%
Makuladegeneration WEHE 8,6%
Griner Star Il 4,9%

m Selten = Haufig = Permanent

Abbildung 18: Auftreten von Symptomen an Auge und Ohr (Selten+Haufig+Permanent)
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455 Magen-Darmtrakt
Verdauungsprobleme (p = 0.001, x? und Verstopfungen (p = <0.001, x?) traten signifikant
haufiger bei Frauen auf. Bezlglich der restlichen Symptome des Magen-Darmtraktes bestand

kein signifikanter Unterschied zwischen den beiden Geschlechtern.

0% 20% 40% 60% 80% 100%
Verdauungsprobleme " . 82, 7%
Verstopfungen I I 79,5%
Vollegefuhl I I 77,8%
Durchfall . B 757%
Blaseninkontinenz B 46,5%
Stuhlinkontinenz S EE 25,9%

m Selten © Haufig = Permanent

Abbildung 19: Auftreten von Symptomen des Magen-Darmtraktes (Selten+Haufig+Permanent)

4.5.6 Kopfund Gesicht
Bezlglich der Symptome an Kopf und im Gesicht bestand kein signifikanter Unterschied zwi-

schen den beiden Geschlechtern.

0% 20% 40% 60% 80% 100%

Schluckbeschwerden Bl 56,8%
Kieferprobleme B 412.2%
Zahnfehlstellung s H 21,6%
Fehlende Mimik s W 20,0%
Gaumensegelschwache I B 15,7%

m Selten = Haufig = Permanent

Abbildung 20: Auftreten von Symptomen an Kopf und Gesicht (Selten+H&aufig+Permanent)
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4.5.7 Sonstiges

Haarausfall (p = 0.011, x?) trat signifikant haufiger bei Manner auf. Schluckauf (p = 0.023, x?)

trat signifikant haufiger bei Frauen auf. Die weiteren sonstigen Symptome zeigten keinen

signifikanten Unterschied

zwischen den beiden Geschlechtern.

Zaher Schleim im Hals
Schluckauf
Depressionen
Restless-Legs-Syndrom
Haarausfall

Schwarzer Hautkrebs

0% 20% 40% 60% 80% 100%
| B 69,7%
| I 62,7%
I B 62,7%

I I 60,5%
I I 56,8%
B 27%

m Selten = Haufig mPermanent

Abbildung 21: Auftreten von

sonstigen Symptomen (Selten+Haufig+Permanent)
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Verdauungsprobleme
Verstopfungen
Kéalteempfindlichkeit
Schlechter Schlaf

Vollegefuhl

Nachlassende kognitive Leistung
Durchfall

Mudigkeit

Zaher Schleim im Hals
Schnelles Schwitzen
Hitzewallungen

Schluckauf

Depressionen
Restless-Legs-Syndrom
Haarausfall
Schluckbeschwerden
Tachykardie

Schwerhdorigkeit
Blaseninkontinenz

Grauer Star
Herzrhythmusstérungen
Kieferprobleme

Dyspnoe

Orthopnoe

Behandelte Atemwegsinfektion
Morgendliche Kopfschmerzen
Schilddriisen-Unterfunktion
Atemstillstande
Stuhlinkontinenz
Zahnfehlstellung

Fehlende Mimik
Schilddrusen-Uberfunktion
Diabetes Mellitus
Chronisches Gerstenkorn
Gaumensegelschwéche
Extreme Tagesschlafrigkeit
Zuschwellen der Ohrtrompete
Taubheit auf einem Ohr
Undefinierte Herzveranderungen
AV-Block
Makuladegeneration
Thrombose

Griner Star

Schwarzer Hautkrebs

0%

®Vorhanden m Selten

20% 40% 60% 80% 100%

I 82.7
L 79.5
I 78.9
I I 77.8
I —— 77.3
I I 75,7
I —— 73.0

I Em— 9.7
I IEEmEmmmm—— (68,0
I I 4.3
I 1 627
| mmm 627
I Emm— 05
I s 56,8
I mm 568
] mmm 530

I s 465
s 45 9
] mmm 454
I 402

Haufig mPermanent

Abbildung 22: Uberblick tiber die multisystemischen Symptome der DM2 sortiert nach Haufigkeit des

Auftretens
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4.6 Laborwerte

Tabelle 14: Wie waren bislang Laborergebnisse folgender Werte?

Normal | Erhdht | Nicht ge- | WeilR nicht | Gesamt
testet [ verges-
sen

Gamma-Glutamyltrans- | n 39 58 11 77 185
ferase (y-GT) % 21,1% 31,4% 5,9% 41,6% 100,0%
Glutamat-Pyruvat- n 44 51 11 79 185
Transaminase (GPT) % 23,8% 27,6% 5,9% 42, 7% 100,0%
Glutamat-Oxalacetat- n 40 49 15 81 185
Transaminase (GOT) % 21,6% 26,5% 8,1% 43,8% 100,0%
Creatinkinase (CK) n 22 105 10 48 185

% 11,9% 56,8% 5,4% 25,9% 100,0%
Cholesterin n 58 103 5 19 185

% 31,4% 55,7% 2,7% 10,3% 100,0%

4.7 Sport und Freizeit
4.7.1 Hilfsmittel zur Fortbewegung
Es bestand keine statistische Abhangigkeit zwischen dem Nutzen eines Hilfsmittels zur Fort-

bewegung und dem Geschlecht (p=0,902; Chi-Quadrat-Test).

Tabelle 15: Nutzen Sie ein Hilfsmittel zur Fortbewegung?

Ja Nein Gesamt
n 51 134 185
% 27,6% 72,4% 100,0%

Tabelle 16:Welches Hilfsmittel benutzen Sie?— Mehrfachantworten mdglich

Ja Nein Gesamt

FuBheberorthese n 5 180 185

% 2,7% 97,3% 100,0%
Gehstock n 27 128 185

% 14,6% 85,4% 100,0%
Rollator n 28 127 185

% 15,1% 84,9% 100,0%
Rollstuhl (Schieberollstuhl) n 10 175 185

% 5,4% 94,6% 100,0%
Rollstuhl (e-Fix 0.4.) n 11 174 185

% 5,9% 94,1% 100,0%
Rollstuhl kompakt (Uber 100 kg) n 8 177 185

% 4,3% 95,7% 100,0%
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4.7.2 Freizeitsport

Tabelle 17: Treiben Sie regelmafiig Sport?

Ja Nein Gesamt
n 77 108 185
% 41,6% 58,4% 100,0%
Tabelle 18: Wie oft pro Woche treiben Sie durchschnittlich Sport?
Nie <1 Mal pro | 1 Mal pro 2-3 Mal pro | >3 Mal pro | Ge-
Woche Woche Woche Woche samt
n 108 2 20 34 21 185
% 58,4% 1,1% 10,8% 18,4% 11,3% 100,0%
Tabelle 19: Welche Sportart betreiben Sie vorrangig?
Ja Nein Gesamt

Laufsport n 39 146 185

% 21,1% 78,9% 100,0%
Ballsport n 1 184 185

% 0,5% 99,5% 100,0%
Schwimmen n 22 163 185

% 11,9% 88,1% 100,0%
Kraftsport n 12 173 185

% 6,5% 93,5% 100,0%
Leichtathletik n 2 183 185

% 1,1% 98,9% 100,0%
Radsport n 20 165 185

% 10,8% 89,2% 100,0%
Tanzsport n 5 180 185

% 2,7% 97,3% 100,0%
Kampfsport n 1 184 185

% 0,5% 99,5% 100,0%

4.7.3 Aktivitaten

Tabelle 20: Wie beurteilen Sie Ihre Erfahrungen mit folgenden Aktivitaten/ Hobbys in Bezug auf Ihre
Myotone Dystrophie?

++ + - -- ? Gesamt

Yoga N 28 25 11 9 112 185

% 15,1% 13,5% 5,9% 4,9% 60,5% 100,0%
Feldenkrais N 12 11 3 1 158 185

% 6,5% 5,9% 1,6% 0,5% 85,4% 100,0%
Fango/ Moorpa- N 74 43 3 4 61 185
ckungen % 40,0% 23,2% 1,6% 2,2% 33,0% 100,0%
Schwimmen N 78 52 24 15 16 185

% 42.2% 28,1% 13,0% 8,1% 8,6% 100,0%
Fahrradfahren mit N 32 18 6 13 116 185
E-Bike % 17,3% 9,7% 3,2% 7,0% 62,7% 100,0%

++ = Gut; + = Eher gut; - = Eher schlecht; -- = Schlecht; ? = Keine Erfahrungen
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4.8 Geschlechterspezifische Symptome

Folgende Abbildung 23: Geschlechterspezifische Symptome bei DM2-Patienten gibt einen
Uberblick tiber die Symptome, welche signifikant haufiger bei Frauen bzw. bei Mannern auf-
traten.
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Abbildung 23: Geschlechterspezifische Symptome bei DM2-Patienten

4.9 Therapieerfahrungen

Tabelle 21: Wollen Sie ein paar weitere Fragen zu Therapieerfahrungen beantworten?

n %
Ja 168 90,8%
Nein 17 9,2%
Gesamt 185 100,0%

4.9.1 Nicht-medikamentdse Therapie

Tabelle 22: Haben Sie bereits Erfahrungen mit nichtmedikamenttser Therapie lhrer Myotonen Dys-
trophie gesammelt?

n %
Ja 97 57,7%
Nein 71 42,3%
Gesamt 168 100,0%
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Tabelle 23: Wie haufig werden Sie therapeutisch behandelt?

n %
Mehr als 2 Einheiten pro Woche 13 13,4%
2 Einheiten pro Woche 33 34,0%
1 Einheit pro Woche 26 26,8%
Nur, wenn ein Rezept ausgestellt wird 19 19,6%
Nie 6 6,2%
Gesamt 97 100,0%

Tabelle 24: Wie beurteilen Sie lhre Erfahrungen mit folgenden Therapieformen?

++ + - -- ? Gesamt

Physiotherapie (Ein- | N 71 13 4 5 4 97
zeltherapie) % | 73,2% 13,4% 4,1% 5,2% 4,1% 100,0%
Physiotherapie N 10 13 9 8 57 97
(Gruppentherapie) % | 10,3% 13,4% 9,3% 8,2% 58,8% 100,0%
Ergotherapie N 24 15 2 5 51 97

% | 24,7% 15,5% 2,1% 5,2% 52,6% 100,0%
Logopadie N 10 11 2 2 72 97

% |10,3% 11,3% 2,1% 2,1% 74,2% 100,0%
Osteopathie N 14 7 3 1 72 97

% | 14,4% 7,2% 3,1% 1,0% 74,2% 100,0%
Psychologische Be- | N 12 16 2 5 62 97
ratung/ Behandlung | % | 12,4% 16,5% 2,1% 5,2% 63,9% 100,0%
Muskelzentren/ Neu- | N 22 23 6 4 42 97
rologie % | 22,7% 23,7% 6,2% 4,1% 43,3% 100,0%
PNF-Therapie N 8 3 4 0 82 97

% |8,2% 3,1% 4,1% 0,0% 84,5% 100,0%
PNF-Physiotherapie | N 8 7 5 1 76 97

% |8,2% 7,2% 5,2% 1,0% 78,4% 100,0%
Aquagymnastik im N 37 14 5 4 37 97
warmen Wasser % 38,1% 14,4% 5,2% 4.1% 38,1% 100,0%
MOTO-Med N 7 5 0 3 82 97

% | 7,2% 5,2% 0,0% 3,1% 84,5% 100,0%
Akupressur N 6 4 4 1 82 97

% |6,2% 4,1% 4,1% 1,0% 84,5% 100,0%
Heilpraktiker N 8 2 3 4 80 97

% |8,2% 2,1% 3,1% 4,1% 82,5% 100,0%

++ = Gut; + = Eher gut; - = Eher schlecht; -- = Schlecht;

? = Keine Erfahrungen
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4.9.2 Medikamentdse Therapie

Tabelle 25: Haben Sie bereits Erfahrungen mit Medikamenten in der Therapie lhrer Myotonen Dys-
trophie gesammelt?

n %
Ja 67 39,9%
Nein 101 60,1%
Gesamt 168 100,0%

Tabelle 26: Wie beurteilen Sie lhre Erfahrungen mit folgenden Medikamenten?

++ 2 - -- ? Gesamt

Modafinil n |0 2 2 1 62 67

% | 0,0% 3,0% 3,0% 1,5% 92,5% 100,0%
Mariendistel n |0 0 0 0 67 67

% | 0,0% 0,0% 0,0% 0,0% 100,0% 100,0%
Mexiletin n |1 2 3 3 58 67

% | 1,5% 3,0% 4,5% 4,5% 86,6% 100,0%
Kreatin n |2 5 8 7 45 67

% | 3,0% 7,5% 11,9% 10,4% 67,2% 100,0%
Fenofibrat n |0 1 0 0 66 67

% | 0,0% 1,5% 0,0% 0,0% 98,5% 100,0%
Domperidon n |0 0 0 1 66 67

% | 0,0% 0,0% 0,0% 1,5% 98,5% 100,0%
Metoclopramid n |6 7 4 2 48 67

% | 9,0% 10,4% | 6,0% 3,0% 71,6% 100,0%
Opiate n |8 7 1 6 45 67

% | 11,9% | 10,4% | 1,5% 9,0% 67,2% 100,0%
Gabapentin n |4 8 7 8 40 67

% | 6,0% 11,9% | 10,4% 11,9% 59,7% 100,0%

++ = Gut; + = Eher gut; - = Eher schlecht; -- = Schlecht; ? = Keine Erfahrungen

47/133



5 Diskussion

Es folgt die Diskussion der oben beschriebenen Ergebnisse inklusive Einordnung in den wis-
senschaftlichen Zusammenhang. Dieser Teil gliedert sich in Diskussion der Methoden und

Diskussion der Ergebnisse.

5.1 Diskussion der Methoden

Die Grundlage der erhobenen Daten war eine Onlineumfrage unter Betroffenen DM2-Patien-
ten. Uber einen Computer (oder ein anderes Endgerat) mit Internetzugang hatte jeder ange-
schriebene Patient die Mdglichkeit an der Umfrage teilzunehmen. Die Umfrage wurde mithilfe
des Open-Source-Programms LimeSurvey erstellt und verwaltet. LimeSurvey wurde bereits
fur andere wissenschaftliche medizinische Arbeiten genutzt. So wurde die Software 2016 von
Burgdorf et al. verwendet, um Daten von Blutspendern zu sammeln. Die schnellere, glinsti-

gere und flexiblere Form der Datenakquise wurde positiv bewertet [21].

5.1.1 Vorteile einer Onlineumfrage

Wright et al. fassten 2005 die verschiedenen Vor- und Nachteile einer Onlineumfrage zusam-
men, die sich mit unseren Erfahrungen decken [22]. Zum einen konnte eine grol3e Menge
Patienten kostengunstig via E-Mail angeschrieben werden, zum anderen konnten Patienten
nahezu kostenfrei und ohne besonderen Aufwand an der Umfrage teilnehmen. Es entstanden
keine Kosten fir Umfragebdgen, Einladungsschreiben oder Porto. Den grof3ten Einfluss auf
die Rucklaufrate hat laut Sheehan das Jahr, in welchem die Umfrage durchgefuhrt wurde und
die Anzahl an Erinnerungsmails [23]. Fir die vorliegende Umfragewurde eine einzige Erinne-
rungsemail am 17.11.2017 an die Patienten versendet. Medizinischen Umfragen unter be-
troffenen Patienten stellen gewiss eine eigene Kategorie dar. Die intrinsische Motivation von
Erkrankten daran mitzuwirken ihre eigene Erkrankung weiter zu erforschen oder eventuelle
Therapieansétze zu finden wird als deutlich groRer als in anderen Gesellschaftsfeldern an-
genommen. Im Hinblick auf die mogliche Belohnung — z.B. in Form einer verbesserten Kran-

kenversorgung oder gar Heilung — ist dies kaum verwunderlich.

Durch E-Maileinladung und Onlineausfillen der Umfrage war eine schnelle Datenerhebung
maoglich. Es konnte jederzeit die Anzahl der bereits ausgefillten Umfragen Gberprift werden,
wobei die Einzelauswertung der Fragen ,Good clinical practice (GCP)“ entsprechend nicht
vor Studienabschluss erfolgte. Die sofortige Verfligbarkeit der Daten nach Beendigung der
Umfrage war ein grol3er Vorteil. Vergleicht man dies mit dem Warten darauf, dass Papierum-
fragebbgen per Post zuriick an das verantwortliche Institut geschickt werden, liegt der Benefit

klar auf der Hand.
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Das Ausfillen der Umfrage Uber eine digitale Maske (und nicht von Hand) steigert die Qualitat
einer Umfrage. Teilnehmer kénnen nicht versehentlich zu viele oder zu wenige Kreuze set-
zen. Sie kénnen keine Pflichtfelder Uberspringen oder in ein flr Zahlen (z.B. Gewicht) vorge-
sehenes Feld Buchstaben eintragen. Unleserliche Schrift oder schlecht gesetzte Kreuze fal-
len weg. Durch Bedingungen und Verknupfungen kann eine Umfrage individualisiert werden.
So kénnen z.B. mannlichen Teilnehmern Fragen beziiglich Schwangerschaft erspart werden.
In der fur diese Arbeit verwendeten Umfrage wurden beispielsweise Teilnehmern, welche die
Angabe machten, dass sie an DM2 erkrankte Familienmitglieder haben, Fragen zu diesen
Familienmitgliedern gestellt. Wer keine kranken Familienmitglieder hatte, dem wurden ent-
sprechende Fragen nicht gestellt. Je nach Genauigkeit der programmierten Fragen und Fel-
der kann so die Qualitat der Umfrageergebnisse auf ein Maximum gesteigert werden. Eine
solche Genauigkeit erfordert ein gewisses Grundverstandnis von Computerprogrammen.
Zwar sind Programme wie LimeSurvey sehr benutzerfreundlich geschrieben und auch ohne
Programmierkenntnisse zu bedienen, man sollte jedoch an das Arbeiten mit Computern ver-
traut sein. Nach einer gewissen Einarbeitungszeit mit dem verwendeten Umfrageprogramm
kann man dann gewisse Bedingungen und Verkniipfungen in den Survey mit aufnehmen. Als
empfehlenswert lasst sich an dieser Stelle sicherlich festhalten, dasselbe Programm regel-

mafig zu verwenden und nicht verschiedene Programme im Institut einzusetzen.

Die Globalisierung findet tiber die Onlineumfrage ebenfalls Eingang in die medizinische For-
schung. So kénnen kostengunstig gleiche, vergleichbare Umfragen tber den gesamten Glo-
bus verteilt durchgefuhrt werden. Internationale Vergleiche kdnnen einfach angestellt wer-
den. Ein gutes Beispiel hierfiir ist der Global Online Sexuality Survey (GOSS) der WHO. Uber
2000 Manner nahmen an dieser Onlineumfrage (welche Uber Facebook beworben wurde)
teil. Uber die gesammelten Daten wurde eine Pravalenz von Erektiler Dysfunktion von 37,7%
berechnet [24]. Dieser Vorteil einer Onlineumfrage sticht besonderes hervor. Sollten in mit-
telferner Zukunft alle Menschen Zugang zu Internet haben und in einer ,Weltweiten Gesund-
heitsdatenbank® registriert sein, so kdnnte man von einem einzigen Standort aus beliebig
viele Menschen erreichen und zur Teilnahme auffordern. Auf kleineren Mal3stab projiziert,
kénnte man alle deutschen Staatsbirger z.B. einmal im Jahr einen allgemeinen Gesundheits-
survey ausfillen lassen. Zur Erhéhung der Teilnehmerguote kénnten gesundheitssteuerliche
Vorteile fur das Ausflllen genehmigt werden. Mit der bereits bestehenden ,Gesundheitsbe-
richterstattung des Bundes“ — gemeinsam getragen von Robert-Koch-Institut und Statisti-
sches Bundesamt - existiert bereits eine Institution, welche solch grof3e Onlineumfragen ver-
antworten kdnnte. Mit Hilfe eines Onlinesurveys kann man auf3erdem nicht nur Infos von Pa-

tienten sammeln, sondern auch behandelnde Arzte interviewen. Kwon et al. befragten im
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Jahr 2018 weltweit Mikrochirurgen zu ihrer bevorzugten rekonstruktiven Methode, Gewebe-
defekte der oberen Extremitat zu behandeln. 402 internationale Chirurgen teilten via On-
lineumfrage ihre bevorzugte Behandlungsmethode mit. Anschliel3end konnten Kwon et al.
Unterschiede der Therapie im Hinblick auf Land, Dienstalter oder Subspezialitat des Chirur-

gen ermitteln [25].

Die einfache Auswertung von Onlineumfragen ist ein grof3er Vorteil. Je nach Software besteht
die Moglichkeit gewonnene Datensatze direkt in ein Statistikprogramm, wie Excel oder SPSS
zu exportieren. Die Daten mussen so nicht mehr von Hand eingetragen werden, womit Mehr-
arbeit und eine grol3e potentielle Fehlerquelle entfallt. Entsprechend dem Knowhow des aus-
wertenden Personals, kdnnen dann direkt einfache und komplexere Grafiken automatisch

erstellt werden.
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5.1.2 Nachteile der Onlineumfrage

Das Format der Onlineumfrage hat auch Nachteile.

Als ersten Nachteil muss man nennen, dass Personen ohne Internetzugang oder ein grund-
legendes Computerverstandnis gréf3tenteils von der Umfrage ausgeschlossen werden. Sie
haben nur die Moglichkeit mit Hilfe von computeraffinen Freunden oder Verwandten teilzu-

nehmen.

Das Ausfillen Uber einen Computer wirkt auf manche Teilnehmer woméoglich als weniger
wichtig und real, sodass ein unsachgemalReres oder eiligeres Ausfiillen die Folge sein

konnte.

Wird eine Onlineumfrage nicht durch entsprechende Voreinstellungen geschiitzt, besteht die
Gefahr der Mehrfachteilnahme von einzelnen Personen. Entsprechende voreingestellte
SchutzmaRhahmen sind zum Beispiel die Sperrung der Session-ID und Setzung eines Coo-
kies, die Sperrung der IP-Adresse oder die Verwendung von individuellen Umfrage-Links.
Nehmen Teilnehmer trotz dieser MalRnahmen mehrfach an der Umfrage teil, fiihrt dies zu
fehlerhaften Daten. Solche ,Mehrfachteilnehmer® missen dann im Zuge der Datenbereini-

gung beriicksichtigt werden.

Das Ausfilllen am Computer birgt fir manche Teilnehmer ein gréf3eres Risiko, die Umfrage
abzubrechen. Mit einem einfachen Klick ist die Umfrage geschlossen. Eine eingehende
Nachricht Gber das E-Mailprogramm oder z.B. Facebook lenken die Aufmerksamkeit des Teil-
nehmers rasch ab. So kann es insgesamt dazu fihren, dass mehr Teilnehmer die Umfrage

abbrechen, als es im Falle von Papierfragebdgen der Fall ware.

Nachteil der Befragung Uber ein computerbasiertes System ist auch, dass Fehler im System
oder der Programmierung vorhanden sein kénnen. So wurde bei dieser Umfrage von Li-
meSurvey (obwohl voreingestellt) nicht erfasst, wie lange die einzelnen Teilnehmer fur das
Ausfillen der Umfrage gebraucht haben. Diese Zeit ware, im Hinblick auf die Konzeption
zuklnftiger Onlineumfragen, interessant gewesen. Auch funktionierte eine bedingte Frage
nicht. So wollte man von allen nicht-genetisch nachgewiesen erkrankten Personen wissen,
ob sie einer Blutentnahme zur genetischen Testung zustimmen wirden. Diese Frage wurde
aber (vermutlich durch einen Programmierfehler) keinem Umfrageteilnehmer gestellt. Eben-
falls nicht gespeichert wurde der Tag (Datum), an welchem die Umfrageteilnehmer die Um-
frage ausfillten und abschickten. So konnte leider kein Rickschluss darauf gezogen werden,
an welchen Tagen die Umfrage ausgeflllt wurde und ob ein Zusammenhang mit speziellen

Wochentagen, Uhrzeiten oder Erinnerungsemails bestand.
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Der womdglich gréf3te Kritikpunkt ist die Sicherheit und der Datenschutz. Trotz aller Sicher-
heitsmalinahmen lauft eine Onlineumfrage Uber das Internet ab und ist damit im World Wide
Web gespeichert. Mit genligend technischem Knowhow ist es somit flir unbefugte Dritte mog-

lich diese Daten zu lesen oder zu manipulieren.

5.1.3 Optimierung einer Onlineumfrage

Um eine Onlineumfrage (egal ob wissenschaftlicher oder kommerzieller Art) zu optimieren
gibt es Grundsatze, welche man beachten sollte. Grundsatzliche Ziele sollten hierbei stets
die Maximierung der Qualitat der erhobenen Daten, die Maximierung der Ricklaufquote und
eine Vereinfachung der Auswertung sein. Tabelle 27: Uberblick tiber die Optimierungsmaf3-
nahmen einer Onlineumfrage gibt einen Uberblick ber mogliche Verbesserungsschritte. Des
Weiteren wurde bereits mit der Checklist for Reporting Results of Internet E-Surveys
(CHERIES) ein Tool zur systematischen Erhéhung der Qualitat von Onlineumfragen entwor-

fen.

Tabelle 27: Uberblick Giber die OptimierungsmafRnahmen einer Onlineumfrage

Maximierung der Maximierung der Vereinfachung der Aus-
Qualitat der erhobe- | Ricklaufquote wertung
nen Daten
MafRnah- e Fehlerfreie Pro- e Ansprechendes An- ¢ Verwendung von ,ver-
men grammierung schreiben gleichbaren® Fragen
e Testung des Frage- | ¢ Benutzerfreundlich- e Automatisierter Trans-
bogens keit fer der Daten in Statis-
e Mehrfachteilnahme e Erinnerungsmails tikprogramme
verhindern e Gratifikationen
e Verwendung von e Untersuchungszweck
validierten Fragebo-
gen

Maximierung der Qualitat der erhobenen Daten

Um eine maximale Qualitat der erhobenen Daten zu gewahrleisten sollte auf eine fehlerfreie
Programmierung des Surveys geachtet werden. Kénnen Patienten schlichtweg nur ,das Rich-
tige” eingeben, bleibt einem viel, im Optimalfall die komplette Datenbereinigung erspart. Nach
Erstellung des Onlinesurveys sollte eine ausgiebige Testung des selbigen durchgefuhrt wer-
den. Inhaltliche, als auch technische Fehler kénnen so aufgezeigt werden. Um die Mehrfach-
teilnahme von Personen zu verhindern gibt es verschiedene Moglichkeiten, welche bereits
unter 5.1.2 Nachteile der Onlineumfrage aufgezahlt wurden. Teilweise bietet sich die M6g-
lichkeit bereits existierende, validierte Fragebodgen in eine Onlineumfrage einzubauen. Sol-

che Fragebdgen sind dann bereits erprobt und héufig bestehen Vergleichswerte. Im Falle
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dieser Arbeit ware der CIS-Fatigue Fragebogen ein Beispiel fur einen solchen bereits vali-

dierten Fragebogen.

Maximierung der Ricklaufguote

Das erste, was Patienten von einer Onlineumfrage zu sehen bekommen ist meistens die Ein-
ladung. Wirkt diese langweilig und nicht interessant, sinkt die Partizipationsbereitschaft. Ein
ansprechendes Einladungsschreiben mit den wichtigsten Infos sollte Pflicht sein. Das fir
diese Umfrage verwendete Einladungsschreiben findet sich unter 7.6 E-Mail Anschreiben.
Bei der Wahl des verwendeten Programmes sollte darauf geachtet werden, dass eine grund-
legende Benutzerfreundlichkeit vorhanden ist. Ohne sich in das Programm einarbeiten zu
mussen, muss fur jeden Patienten sofort klar sein, wie die Umfrage auszufillen ist. 52,8 %
der angeschrieben DM Patienten begannen die fir diese Studie angelegte Onlineumfrage
auszufillen. Auf den ersten Blick scheint dies in Ordnung zu sein, eine Erhéhung dieser
Quote ware jedoch sicherlich mdglich. Zum einen wurde nur eine Erinnerungsmail an die
Patienten versendet. Durch weitere Mails mit der Aufforderung an der Umfrage teilzunehmen,
konnte die Ricklaufquote erhoht werden. Batinic et al. bewiesen eine solche Ricklaufquo-
tenerhdhung [26]. Eine weitere Mdéglichkeit die Ricklaufquote zu erhdhen, ist Belohnungen
(Gratifikationen) zu verteilen. So kénnen Teilnehmer mit Verlosungen, dem Erhalt von Bo-
nuspunkten oder Geld gelockt werden. Hingegen der allgemeinen Erwartungen hat die An-
kindigung eines Ergebnisberichtes einen negativen Einfluss auf die Ricklaufquote [26]. Fir
die vorliegende Studie wurde kein Gratifikationssystem verwendet. Einen nicht unerheblichen
Einfluss hat schlieZlich der Untersuchungszweck, welcher hinter der Umfrage steht. So zei-
gen bestimmte Gruppen von Personen (z.B. Patienten) eine erhthte Bereitschaft an einer

gewissen Umfrage (z.B. zu ihrer Krankheit) teilzunehmen.

Vereinfachung der Auswertung

Es ist von Vorteil sich bereits bei Erstellung der Umfrage Gedanken Uber die Auswertung zu
machen. Existieren z.B. gute Vergleichswerte zu allgemeinen demografischen Daten beim
Statistischen Bundesamt (Destatis), so macht es Sinn bei gewissen Fragen (z.B. Bildungs-
stand) genau die Antwortmdglichkeiten zu geben, welche auch dort aufgezahlt sind. Unbe-
dingt muss man sich fur die Auswertung mit dem Exportieren der erhobenen Daten von dem

verwendeten Programm (z.B. Limesurvey) in Statistikprogramme (z.B. SPSS) kurz
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einarbeiten. Die meisten dieser Programme besitzen Funktionen, welche einen automatisier-

ten Transfer der Ergebnisse ermdglichen und so die Auswertung erleichtern.

Checklist for Reporting Results of Internet E-Surveys = CHERRIES

Um die Qualitat von Onlineumfragen in der Medizin systematisch zu erhéhen, wurden bereits
Schritte unternommen. So beschrieb Eysenbach et al. eine Checkliste (Checklist for Report-
ing Results of Internet E-Surveys = CHERRIES), um vollstandige und vergleichbare Be-
schreibungen webbasierter Erhebungen zu gewahrleisten. Analog zu Checklisten, wie CON-
SORT (fur randomisierte Studien) oder QUORUM (fur systematische Reviews) soll CHER-
RIES fur Berichte tGber Onlineumfragen Qualitéat garantieren. Lesern werden so ein besseres
Verstandnis der Stichprobenauswahl und der moégliche Unterschied zu einer ,reprasentati-
ven* Stichprobe vermittelt. Die CHERRIES Checkliste umfasst 8 Item Categories (z.B. ,De-
sign®, ,Survey administration“ oder ,Analysis“) mit insgesamt 27 Checklist ltems (z.B. ,Adver-
tising the survey®, ,Number of items" oder ,Cookies used®), welche in einer Beschreibung

jeweils kurz erklart werden [27].

5.1.4 Fazit zur Methode der Onlineumfrage

In Vergleich der Vor- und Nachteile iberwiegen die positiven Aspekte der Onlineumfrage. Im
Hinblick auf die grundlegenden methodischen Fragestellungen dieser Arbeit ,Ist eine On-
lineumfrage geeignet, Symptome der DM2 aufzuzeigen?“ und ,Ist eine Onlineumfrage geeig-
net, Frihsymptome der DM2 aufzuzeigen?“, kann man beide Male mit ,Ja“ antworten. Symp-
tome wurden mit dieser Methode effektiv und konkret abgefragt. Die verschiedenen Fragen-
typen erlauben eine grofl3e Variabilitét bei der Erfragung von Symptomen. Auch Friihsymp-
tome konnten mit dem verwendeten Tool abgefragt werden. Bei einer jingeren Patientenko-

horte kdnnte man mit dieser Methode noch auf andere Aspekte der Frihsymptome eingehen.

Zusammenfassend lasst sich schlussfolgern, dass die Onlineumfrage zukiinftig die Methode
der Wahl zur einfachen Datenerhebung sein wird. Spéatestens in zwei Jahren wird schét-
zungsweise (fast) jede Person (in Deutschland und L&ndern mit &hnlichem Entwicklungs-
stand) in der Lage sein, einen Computer zu bedienen und Gber die Moglichkeit verfligen einen

Internetzugang zu haben.

Uber weiterentwickelte Onlineumfragen werden nicht nur ,normale“ Fragen gestellt, sondern
es werden Grafiken und interaktive Partizipationsmoglichkeiten hinzukommen, welche For-
schern erlauben werden weitere Informationen zu sammeln. Uber bestimmte Messmethoden
zu Hause (Blutdruckmessung, Blutzuckermessung etc.) kann man in Zukunft auch klinische

Parameter via Onlineumfrage erheben.
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In Kombination mit gut gefuihrten und qualitativ hochwertigen Patientenregistern werden in
Zukunft Onlineumfragen, neben klinischen Untersuchungen (Blutwerte, neurophysiologische
Testungen, Muskelbiopsien etc.), das Hauptwerkzeug der klinischen Erforschung neuromus-
kularer Erkrankungen sein. Ein Best practice Beispiel fiir Registerarbeit ist das ,Danish nati-
onal patient register (NPR), das seit 2007 Informationen tGber Patienten aus allen danischen

Krankenh&ausern erhalt [28].

Eine optimale Grundlage fur zukunftige Datenerhebung kdnnte eine Registerwebsite sein,
auf welcher sich Patienten mit einem eigenen Benutzerprofil einloggen kénnen. Uber dieses
Benutzerprofil kbnnen sie dann an Umfragen teilnehmen, ohne bei jeder Umfrage erneut ihre
allgemeinen Daten eingeben zu missen. Alle Informationen kénnten dann an zentraler Stelle

gesammelt und fur die Auswertung zur Verfliigung gestellt werden.
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5.2 Diskussion der Ergebnisse

Um der Diskussion der Ergebnisse eine logische und nachvollziehbare Struktur zu geben,
wurde entschieden den Diskussionsteil wie folgt zu gliedern. Zunachst werden in den Unter-
punkten 5.1 Umfrage und 5.2 Patienten die allgemeinen Umfrageergebnisse behandelt. An-
schlieend werden die spezifischen medizinischen Symptome und die anderen Umfrageer-
gebnisse in jeweiligen Unterpunkten einzeln diskutiert. Die einzelnen Resultate werden hin-

sichtlich Gemeinsamkeiten und Unterschieden mit anderen Studien verglichen.

5.2.1 Umfrage

Als Rucklaufquote wurde definiert, wie viele der angeschriebenen Teilnehmer die Umfrage

komplett ausfillten.

Die Ricklaufquote der Onlineumfrage insgesamt betrug 36,8% (436 von 1185).
Die Ricklaufquote unter den DM2-Patienten betrug 28,8% (185 von 643).

Die Ricklaufquote unter den DM1 Patienten betrug 38,1% (206 von 541).

Fir diese Zahlen muss bertcksichtigt werden:

e Einige Patienten wurden sowohl tber das Friedrich-Baur-Institut, als auch tiber die DGM
angeschrieben. Dies minderte die tatsdchliche Ricklaufquote.

e Es ist mdglich, dass DM Patienten, welche von der DGM angeschrieben wurden, ,nur*
eine klinisch diagnostizierte DM haben. Sie wurden aus dieser Auswertung ausgeschlos-
sen, da nur genetisch gesichert erkrankte Personen in die Auswertung eingeschlossen

wurden. Dies minderte die tatsachliche Riicklaufquote.

Betrachtet man nur wie viele der angeschriebenen Patienten die Umfrage anklickten, so er-
halt man eine ,Klick-Rate® von 52,8% (626 von 1185). Hierbei spielt es keine Rolle, ob die

Umfrage fertig ausgefullt wurde oder nicht.

Batinic et al. beschrieben im Jahr 2005 eine durchschnittliche Rucklaufquote von 71,9% in
68 ausgewerteten Online-Panels. Die Onlinebefragungen waren damals eine Mischung aus
wissenschaftlichen und kommerziellen Befragungen [26]. Auch hier muss betont werden,
dass die in dieser Studie ausgewertete Rucklaufquote von 36,8% vermutlich durch das dop-
pelte Anschreiben einiger Patienten durch FBI und DGM in Realitdt etwas héher ausfallen

musste.
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Um im Falle einer urséchlichen Therapiemdéglichkeit eine Behandlung frih beginnen zu kon-
nen, steht die Erforschung der Friilhsymptome bei Kindern und jungen Erwachsenen mit lang-
sam chronisch progredienten Erkrankungen schon jetzt im Fokus der Medizin. Entsprechend
konnten in dieser Umfrage auch Minderjahrige teilnehmen bzw. die sorgeberechtigten Eltern

fur diese die Umfrage ausfullen.

Der Rucklauf von minderjahrigen Personen in dieser Umfrage war sehr gering. Insgesamt
fullten 13 Minderjahrige die Umfrage aus. Davon sieben mit bekannter DM1, einer mit be-
kannter DM2 und funf ohne genetischen Nachweis einer Erkrankung an DM. Dies war mog-
lich, da die angeschriebenen Patienten gebeten wurden, ihre Kinder mit oder ohne eine ge-
netisch nachgewiesenen Erkrankung, zu einer Teilnahme aufzufordern, um eventuell beste-
hende Friihsymptome auch erfassen zu kénnen. Um minderjahrige Personen besser unter-
suchen zu kdnnen ist sicherlich eine spezifisch auf diese Personengruppe ausgerichtete Um-

frage von Noten.

Um ein Verstandnis davon zu bekommen, an welcher Stelle die Umfrageabbrecher die Be-
fragung vorzeitig beendet hatten, wurde die zuletzt ausgefiilite Seite betrachtet. Hierbei zeigte
sich klar, dass die meisten Abbrecher (89,5%) spatestens nach der vierten Seite die Umfrage
abgebrochen hatten. Vor allem die Willkommensseite (41,1%) schien viele potentielle Teil-
nehmer abzuhalten. Ein moglicher Grund wére, dass diese Seite zu tberladen oder nicht
ansprechend genug gestaltet war (siehe 7.5 Onlineumfrage). Eine andere Begriindung ware,
dass viele angeschriebene Patienten aus Neugierde auf den Link klickten, jedoch eigentlich

kein Interesse hatten die Umfrage auszufillen.

5.2.2 Patienten

96,8% der inkomplett ausgefillten Umfragen wurden vor der ersten ,symptomorientierten®

Frage (CIS-Fatigue) auf Seite 10 abgebrochen.

71,9% der Patienten waren weiblich. Gleichzeitig muss bemerkt werden, dass sich unter den
angeschriebenen 455 DM2-Patienten 266 Frauen (58,5%) und ,nur‘ 189 Manner (41,5%)
befanden. Es ist anzunehmen, dass sich in der Liste, der von der DGM angeschriebenen
Patienten, ein ahnliches Muster zeigt. Ein Zugang zu dieser Liste wurde aus datenschutz-
rechtlichen Grinden nicht gewéhrt. Eine weitere Erklarung fir diese Zahlen ist auf3erdem,
dass Frauen eine hohere Bereitschaft zeigen, sich zu registrieren und an Umfragen teilzu-
nehmen. 2008 diskutierte Smith et al., ob Frauen eine grdl3ere Bereitschaft haben an (Online-
JUmfragen teilzunehmen. Er zeigte, dass eine signifikant grof3ere Menge Frauen als Manner

an einer Umfrage an seiner Universitat teilnahm (p < 0.001) [29].
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Die drei Top-Bundeslander bezlglich aktuellem Wohnort der Patienten waren mit 24,9% Bay-
ern, 16,8% Nordrhein-Westfalen und 13,5% Baden-W rttemberg. Mit dem Sitz des Friedrich-
Baur-Instituts in Bayern und dem der DGM in Baden-Wrttemberg lasst sich der héhere Pro-

zentsatz dieser beiden Bundeslander logisch erklaren.

Der Grol3teil der Patienten (49,2%) erfuhr Gber eine Mail des Friedrich-Baur-Instituts der Um-
frage. 14,6% der Patienten sagten, sie hatten Gber den Vortrag des FBI auf dem Treffen der
DGM in Hohenroda 2015 von der Umfrage erfahren. Dies zeigt, wie effektiv personliche Vor-
trdge und Aufrufe zur Teilnahme sein kénnen. Nachteil solcher Vortrage kann jedoch auch
ein Selektionsbias sein, welcher durch diese Arte von Auftritte generiert wird. Teilnehmer,
welche bereit sind auf ein solches Treffen zu kommen, erfahren eher von einer geplanten

Umfrage.

Im Hinblick auf das Bildungsniveau und die berufliche Qualifizierung wurde im Jahr 2016 ein
Artikel von Stahl et al. veroffentlicht. Es wurde das Fazit gezogen, dass DM2-Patienten ent-
gegen der friiheren Meinung im Bereich Bildungsabschluss Uberdurchschnittlich abschnei-
den. 48,3% der dort befragten DM2-Patienten (n=156) hatten eine (Fach-) Hochschulreife. In
der Normalbevolkerung waren dies nur 29,6%. Fur die berufliche Qualifikation stellten sich
kaum Unterschiede zwischen den untersuchten DM2-Patienten und der Normalbevdlkerung
dar. Insgesamt wurde konstatiert, dass die im klinischen Alltag vorhandene Fehleinschatzung
der kognitiven Leistungsfahigkeit von Erwachsenen mit Myotoner Dystrophie revidiert werden
muss [30]. Aufgrund der Teilnehmerakquirierung aus sich tUberschneidenden Datenbanken
ist eine partielle Uberlappung der Kohorten zwischen der vorliegenden Arbeit und der Arbeit

von Stahl et al. mdglich. Dies muss bei den folgenden Vergleichen berticksichtigt werden.

Betrachtet man die Daten zu Schulausbildung, Bildungsabschluss und aktueller beruflicher
Tatigkeit in der aktuellen Studiengruppe, so macht man eine ahnliche Beobachtung (siehe
Tabelle 28). Die DM2-Patienten sind, was diese Punkte betrifft iberdurchschnittlich qualifi-
ziert. 40,5% der DM2-Patienten haben eine Fachhochschul- oder Hochschulreife. Dies sind
7,8% weniger, als von Stahl et al. beschrieben, trotzdem jedoch tberdurchschnittlich viele.
Die befragten Patienten haben 11,0% mehr (Fach-) Hochschulreife als der Durchschnitt der
deutschen Gesamtbevolkerung 2015. In diesem Patientenkollektiv der 185 DM2-Patienten
gab es keinen Patienten ohne allgemeinen Schulabschluss. In der deutschen Gesamtbevol-

kerung haben 3,7% keinen allgemeinen Schulabschluss.
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Tabelle 28: Vergleich - Allgemeine Schulausbildung DM2 vs. Deutsche Gesamtbevélkerung 2015

Allgemeine Schulausbildung 185 DM2- Deutsche Bevol-
Patienten kerung 2015*
%
Noch in schulischer Ausbildung 0,5 3,6
Haupt-(Volks-)schulabschluss 20,5 32,9
Abschluss der polytechnischen Oberschule 8,6 6,7
Realschul- oder gleichwertiger Abschluss 29,7 22,7
Fachhochschul- oder Hochschulreife 40,5 29,5
Ohne Angabe zur Art des Abschlusses 0 0,2
Ohne allgemeinen Schulabschluss 0 3,7

*Daten des Statistischen Bundesamtes - https://www.destatis.de

Auch in Hinblick auf den beruflichen Bildungsabschluss schneiden die befragten DM2-Pati-
enten entgegen der von Stahl et al. postulierten Behauptung (durchschnittliches Abschneiden
der DM2-Patienten) Gberdurchschnittlich ab (siehe Tabelle 29). Insgesamt 29,2% der Patien-
ten konnen einen Fachhochschulabschluss, einen Hochschulabschluss oder eine Promotion
vorweisen. In der Vergleichsgruppe der deutschen Bevélkerung von 2013 sind dies nur
14,7%. Dies heil3t, dass der Anteil unter den DM2-Patienten, welche ein abgeschlossenes
Studium haben, doppelt so hoch ist, wie in der deutschen Gesamtbevdlkerung. Zur besseren
Vergleichbarkeit entschloss man sich das Jahr 2013 als Vergleichsjahr heranzuziehen, da
die Daten des Statistischen Bundesamtes seit dem Jahr 2014 zwischen Bachelor, Master
und Diplom unterscheiden (und nicht mehr zwischen Fachhochschulabschluss und Hoch-
schulabschluss). Auch wenn man davon ausgeht, dass der Anteil der Hochschulabsolventen
in Deutschland in den letzten vier Jahren gestiegen ist, ist der Anteil der DM2-Patienten mit
entsprechendem Abschluss immer noch grol3. Interessant wird hier der Hinblick auf ein even-
tuell vorhandenes Selektionsbias. So kénnte man suggerieren, dass Leute mit hdherem Bil-
dungsabschluss eher an einer Onlineumfrage teilnehmen, als welche mit niedrigerem Bil-

dungsniveau.

Tabelle 29: Vergleich - Beruflicher Bildungsabschluss DM2 vs. Deutsche Gesamtbevdélkerung 2013

Beruflicher Bildungsabschluss 185 DM2- | Deutsche Bevol-
Patienten kerung 2013*
%
Lehre/Berufsausbildung im dualen System 45,4 50,0
Fachschulabschluss 13,0 7,3
Fachschulabschluss in der ehemaligen DDR 7,0 1,0
Fachhochschulabschluss 11,9 53
Hochschulabschluss 14,6 8,3
Promotion 2,7 1,1
Ohne beruflichen Bildungsabschluss 54 26,2

*Daten des Statistischen Bundesamtes - https://www.destatis.de
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5.2.3 Fruhsymptome

Fast alle befragten DM2-Patienten (97,8%) leiden im Laufe ihres Lebens unter Symptomen,

die auf die DM2 zuriickgefihrt werden.

Durchschnittsalter, mit welchem erste Symptome auftreten, ist von Verdéffentlichung zu Ver-
offentlichung unterschiedlich beschrieben. Day et al. spricht 2003 von 37 (+15) Jahren [10].
2013 notierte Hilbert et al. 34 (x14,1) Jahre [31]. In dem aktuellen Patientenkollektiv bietet
sich eine vergleichbare Zahl. Bei Auftreten des Erstsymptoms waren die befragten Patienten
durchschnittlich 34,9 (£13,9) Jahre alt. Somit sind, alle bisherigen Studien zusammenfas-

send, ab Mitte 30 die ersten Symptome zu erwarten.

Laut Hilbert et al. vergehen in den USA vom ersten Symptom bis zur Diagnosestellung bei
DM2-Patienten 14 (+12,8) Jahre [31]. Dies lasst sich ungefahr mit den erhobenen Daten be-
statigen. Im Schnitt vergehen in Deutschland 10,3 (+10,8) Jahre vom ersten Symptom bis zur

Diagnosestellung. Eine Standardabweichung von bis zu 10 Jahren muss betont werden.

Muskelschwache, Schmerzen, Myotonie und Katarakt sind die bekannten hé&ufigen Erst-
symptome der DM2. Je nach Autor ist die Myotonie (40%) [10] oder die Muskelschwéache
(54%; 55,4%) [31, 32] die haufigste Erstmanifestation der DM2. Im vorliegenden Patienten-
kollektiv stellte sich auch die Myotonie (39,2%) als fihrendes Erstsymptom dar. Am zweit
haufigsten genannt war die Muskelschwache (35,4%). Schmerzen waren zu 17,7% das zu-
erst bemerkte Symptom. Eine Katarakt gaben nur 3 von 185 Patienten (1,6%) als Erstsymp-
tom an. Der Wahrscheinlichkeit, eine Katarakt als Erstsymptom zu haben, werden in anderen
Studien Haufigkeiten von 5-8% zugeschrieben [10, 31]. Damit deckt sich das Ergebnis der
geringen Haufigkeit von Katarakten als Erstsymptom mit vergleichbaren aktuellen Studien.

Die Kdrperregionen, an welchen die Erstsymptome auftreten sind in bisherigen Artikeln wenig
beschrieben. Laut der befragten Patienten waren zu 73,5% die Oberschenkel, zu 29,3% die
Héande und zu 27,6% die Unterschenkel von ersten Symptomen betroffen. Dies lasst den
Schluss zu, dass die proximale Muskulatur zwar am haufigsten bei Erkrankungsbeginn be-

troffen ist, aber auch distale Muskulatur bei vielen Patienten initial beteiligt ist.

Als weiterer Anhaltspunkt fir Frihsymptome der DM2 wurde der Schulsport untersucht. Es
gibt bislang noch keine Veréffentlichungen zu dem Thema Schulsport bei DM2-Patienten.
35,7% der DM2-Patienten sahen ihre (damalige) Schulleistung als unterdurchschnittlich an.
In den Schulnoten spiegelte sich dies nicht unbedingt wider. Die Durchschnittsnote in der

Grundschule war 2,5 (£1,4) und in der weiterfihrenden Schule 3,0 (£1,7). Es existieren hier
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keine sinnvollen Vergleichswerte mit der Normalbevdélkerung. 3,2% der Befragten waren re-

gelmaliig vom Sportunterricht befreit.

Um eine eventuelle motorische Entwicklungsverzogerung aufzuzeigen stellten wir den Pati-
enten die Frage, in welchem Alter sie schwimmen lernten. 20,0% der Befragten lernten erst
,spat, also nach dem 8. Lebensjahr schwimmen. Vergleichswerte mit der Normalbevdlke-

rung liegen nicht vor.

5.2.4 Hauptsymptome
Neben den Frihsymptomen wurden Daten zu Symptomen im Allgemeinen erhoben. Die
wichtigsten vier Hauptsymptome sind Muskelschwache, muskuloskelettale Schmerzen, My-

otonie und Fatigue.

Eines der wichtigsten Symptome der DM2 ist die Schwéche des muskuloskelettalen Systems.
Dass die Muskelschwéche fiur betroffene DM2-Patienten eine sehr grof3e Bedeutung hat,
zeigte Heatwole et al. im Jahre 2015. Unter den Top 5 Themen bezlglich ,relative impact*
auf das Leben der Patienten fanden sich ,Unfahigkeit Aktivitdten auszuiben®, ,Huft-, Ober-
schenkel- oder Knieschwache® und ,Einschrankungen bei Mobilitdt oder Gehen” [33]. All dies
sind Symptomthemen, welche auf die Muskelschwache zurtickgeflhrt werden muissen. Im
Jahre 2012 zeigte Tieleman et al., dass Uber die Sonographie entsprechende Muskelveran-
derungen nachweisbar sind. Alle untersuchten Muskeln zeigten erhéhte Echogenitét. In 23%
der Falle wurde eine Atrophie des M. masseter und des M. rectus femoris gefunden [34]. Die
deutlich ausgepragte Muskelschwache zeigte sich auch bei den hier befragten Patienten.
98,9% der Patienten leiden unter muskuloskelettalen Problemen. Am haufigsten betroffen
war die Ober- und Unterschenkelmuskulatur (95,1%). 76,2% sprechen von einem permanen-

ten Problem, was diese Muskelgruppe betrifft.

Schmerzen, vor allem Muskelschmerzen (=Myalgien), sind bei vielen DM2-Patienten prasent.
George et al. beschreibt, dass DM2-Patienten ein breites Spektrum an verschiedenen
Schmerzarten aufweisen. Die bedeutendste Schmerzart sei belastungsinduziert, temperatur-
abhangig und durch Druck ausldsbar [35]. Im Jahre 2016 hat Moshourab et al. neue Erkennt-
nisse zur Pathophysiologie des Schmerzes bei DM2-Patienten verdffentlicht. 42 Patienten
mit genetisch nachgewiesener DM2 wurden mit einer gesunden Vergleichsgruppe von 20
gesunden Probanden verglichen. Von 12 Patienten wurden Muskelbiopsien entnommen und
eine RNA-Sequenzierung durchgefuhrt. Es wurde postuliert, dass molekulare Veranderun-

gen der Muskulatur von DM2-Patienten mit Muskelschmerzen assoziiert seien [36]. George
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et al. sieht die muskuloskelettalen Schmerzen als wichtigstes Symptom der DM2. Belastungs-
induzierte oder verstarkte muskuloskelettale Schmerzen wurden als das am starksten behin-
dernde Merkmal bezeichnet [37]. Uber einen Brieffragebogen generierte Suokas 2012 Daten
zur Schmerzsituation von DM2-Patienten (n=132). Aktueller Schmerz wurde von 54% der
Patienten berichtet. Die Lebenszeitpravalenz fir Schmerzen wurde von Suokasmit 76% an-
gegeben [38]. Bei den in dieser Studie befragten Patienten waren Schmerzen deutlicher pra-
sent. Die meist genannten Korperregionen waren Ricken (90,3%), Ober- und Unterschenkel
(88,1%), Schulter (86,5%) und Nacken (86,5%). Willweber-Strumpf et al. postulierte im Jahr
2000, dass 36% von 900 untersuchten Patienten in Facharztpraxen unter chronischen
Schmerzen (langer als 6 Monate andauernd oder rezidivierend Uber einen gewissen Zeitraum
auftretend) litten. Die 4 haufigsten Schmerzlokalisationen waren der Ricken, der Kopf, die
Gelenke und die Beine [39]. Damit decken sich die Regionen, in welchen die Schmerzen bei
nicht an DM2 erkrankten Patienten vorwiegend auftreten weitgehend mit denen von DM2-
Patienten. Die Haufigkeit des Auftretens, das Alter bei Erstmanifestation und die Schmerzin-

tensitat scheint jedoch bei DM2-Patienten deutlich abzuweichen.

Heatwole et al. berichteten 2015, dass Myotonie eine Pravalenz von 82,6% bei DM2-Patien-
ten habe. Patienten mit einem langeren Krankheitsverlauf waren von Myotonie mehr betrof-
fen als Patienten mit einem Krankheitsverlauf von weniger als 21 Jahren. Der Einfluss von
Myotonie auf das tagliche Leben wird von DM2-Patienten als eher niedrig eingestuft. So findet
sich Myotonie nur auf Platz 15 von 21 auf der ,relative impact® Liste von Heatwole et al. [33].
Dalton et al. spricht von 90% Pravalenz fur Myotonie bei erkrankten DM2-Patienten [40]. Es
zeigte sich eine Pravalenz der aktuell befragten Patienten fir Myotonie von 98,4%. Die bis-
lang angenommene sehr hohe Prévalenz von Myotonie konnte somit bestatigt werden. Die
am haufigsten von Myotonie betroffenen Kérperregionen bei DM2-Patienten waren die Ober-
schenkel (93,5%), die Hande (82,2%) und die Unterschenkel (81,1%).

Laut Heatwole et al. ist Fatigue das Symptom mit dem grof3ten Einfluss auf das Leben von
DM2-Patienten [33]. Zur Messung der Fatigue (Erschopfung) wurde der bereits etablierte und
validierte ,Checklist Individual Strength — CIS-20R* Fragebogen verwendet. Dieser wurde
1999 von Vercoulen et al. entworfen [41]. Der CIS-20R zeigt eine herausragende interne
Koharenz (a=0,97) [42].
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Schulte-van Maaren et al. diskutiert in einem Artikel von 2014 Referenzwerte fur diesen CIS-
20R Fragebogen [42]. Es werden Cut-off Werte beschrieben, ab welchen die Erschépfung
als aufféllig angesehen werden muss. Diese Cut-off Werte sind die 95. Perzentile der ROM

(Routine Outcome Monitoring) Vergleichsgruppe (n=643).

Fur den CIS-20R Fragebogen haben Schulte-van Maaren et al. folgende Cut-off Werte (Pgs)

errechnet [42]:

e Subjective fatigue: 46

e Concentration: 26
e Motivation: 20
e Activity: 15
e Total 92

Die Pss-Werte der Vergleichsgruppe waren folgende [42]:

e Subjective fatigue: 27

e Concentration: 14
e Motivation: 10
e Activity: 9

e Total: 60

Das aktuelle Patientenkollektiv von 185 Patienten mit bekannter DM2 hatte folgende CIS-
20R Werte:

e Subjective fatigue: 34,8 (£7,7)

e Concentration: 19,5 (+4,8)
e Motivation: 15,0 (24,2)
o Activity: 12,2 (¥3,7)
e Total: 81,5 (+14,1)

Dieser Vergleich zeigt, dass die DM2-Patienten eine erhdhte Erschopfung aufweisen. Sie
haben in allen Unterkategorien hdhere Werte, als 75% einer ,gesunden” Vergleichsgruppe.
Es muss auch festgehalten werden, dass sie nicht den Cut-off Wert Pgs erreichten, an wel-

chem sie eine hdhere Erschopfung als 95% der Vergleichsgruppe hatten.

Dass der CIS-20R Fragebogen ein angemessenes Tool ist, Erschdpfung von arbeitstéatigen

Personen zu messen, zeigten bereits 2000 Beurskens et al. [19]. In dieser Studie wurden 5
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verschiedene Gruppen von arbeitenden Personen untersucht. Die CIS total Werte waren da-

bei folgende:
o Biroangestellte: 47,3 (£19,8)
e Industriearbeiter: 47,3 (£18,9)
e Patienten nach Hernie: 67,7 (£23,5)
e Schwangere: 70,7 (x24,9)
e Geistige Behinderung: 89,7 (£26,2)

Hier sieht man deutlich, dass DM2-Patienten aus der vorliegenden Studie eine auffallige Er-
schopfung aufweisen. Sie haben mit einem durchschnittlichen CIS-total Wert von 81 eine fast

so hohe Erschopfung, wie Personen mit geistiger Behinderung [19].

5.2.5 Multisystemische Symptome
Die DM2 geht neben den oben genannten Hauptsymptomen mit einer Vielzahl an multisys-

temischen Einschrankungen und Erkrankungen einher.

Ein haufiges multisystemisches Symptom ist die kardiale Manifestation. Das Risiko der Ent-
stehung einer Herzerkrankung bei DM2-Patienten wurde im Jahre 2004 von Schneider-Gold
et al. diskutiert. Es zeigten sich bei Untersuchungen mittels Magnetresonanzspektroskopie
und Magnetresonanztomographie Hinweise auf eine subklinische Kardiomyopathie bei DM2-
Patienten ohne bekannte Herzerkrankungen [43]. Ebenfalls 2004 untersuchten Schoser et al.
Krankenakten und Follow-Up Daten von 297 genetisch nachgewiesen an DM2 erkrankten
Patienten bezlglich plétzlichem Herztod. Vier dieser Patienten erlitten einen plétzlichen Herz-
tod vor dem 45. Lebensjahr, drei davon waren zuvor kardiologisch asymptomatisch, ein Pa-
tient hatte eine bekannte Herzinsuffizienz. Histologisch zeigte sich bei allen vier Patienten
eine dilatative Kardiomyopathie, bei zwei Patienten war das Reizleitungssystem fibrotisch

verandert [44].

2013 zeigten Sansone et al., dass die Haufigkeit und der Schweregrad kardialer Beteiligung
bei DM2-Patienten zwar geringer als bei DM1 Patienten, jedoch definitiv préasent ist. 10% der
von Sansone et al. untersuchten DM2-Patienten (n=104) hatten verlangerte PQ-Zeiten 2
200ms. 17% der Patienten hatten verlangerte QRS-Zeiten = 100ms. Sechs DM2-Patienten
waren auf einen Herzschrittmacher angewiesen [45]. 53,0% der aktuell befragten Patienten
gaben an schon einmal mit Tachykardie, 45,4% mit Herzrhythmusstérungen Probleme ge-
habt zu haben. Hier muss diskutiert werden, ob Patienten den Begriff ,Herzrhythmusstérun-
gen” korrekt verstehen. Es gibt Patienten, welche subjektive Herzrhythmusstérungen haben,

welche jedoch elektrokardiographisch nicht objektivierbar sind. Auf der anderen Seite gibt es
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gewisse Herzrhythmusstérungen (z.B. PQ-Verlangerung), welche nicht zwingend Klinisch
vom Patienten bemerkt werden. Der verwendete Fragebogen differenziert diesbezlglich aber
nicht zwischen erlebten subjektiven Symptomen und mitgeteilten Untersuchungsbefunden.
Insgesamt erscheint eine regelmafige kardiologische Beurteilung aller DM2-Patienten als

sehr empfehlenswert.

Nach Leonardis et al. trete Orthopnoe bei 13% der Patienten auf [46]. Auch Erek et al. kommt
bei seiner Studie aus dem Jahre 2013 zu dem Schluss, dass (extreme) Tagemidigkeit ein
sehr haufiges Symptom bei DM2-Patienten ist [47]. Im Jahre 2014 trafen sich 14 Forscher
unterschiedlicher Fachrichtungen (sechs Neurologen, drei Pulmologen, drei Rehabilitations-
mediziner, ein Kardiologe, ein Genetiker und ein Neuropsychologe) aus unterschiedlichen
Landern, um tber das Thema der chronisch respiratorischen Insuffizienz bei Myotonen Dys-
trophien zu diskutieren. Es wurden bei diesem Workshop vier Dokumente erstellt: 1) Frage-
bogencheckliste fir Symptome des respiratorischen Traktes; 2) Vorlaufiges Screening Pro-
tokoll fir die Anwendung bei Erstkontakt in der Klinik; 3) Kriterien fir den Einsatz von NIV bei
DM Patienten; 4) Vorschlag fur ein Sekretmanagementprotokoll [48]. Diese Fragebogen-
checkliste fir Symptome des respiratorischen Traktes wurde bei den befragten Patienten an-
gewendet (siehe 4.5.2 Respiratorisches System). Eine Symptomkategorie wird als auffallig
gewertet, wenn mindestens eine der Fragen aus dieser Kategorie mit ,Ja“ beantwortet wird.
Die drei haufigsten respiratorischen Symptome waren demnach ,Schlechter Schlaf (78,4%),
Nachlassende kognitive Leistung (77,3%) und Mudigkeit (73,0%). Extreme Tagesmudigkeit
war entgegen der These von Leonardis et al. [46] mit 14,1% der befragten Patienten nicht
das fuhrende respiratorische Symptom. Eine Differenzierung zwischen ,Tagesmudigkeit“ und
~Extremer Tagesmudigkeit® ist hier bestimmt ein Faktor, welcher diese unterschiedlichen Er-
gebnisse bedingt. Es muss der kausale Zusammenhang zwischen schlechtem Schlaf und

Tagesmudigkeit erwahnt werden.

Exakte Zahlen zu der Pravalenz von Schilddriisenfunktionsstérungen bei DM2 sind bislang
nicht vorhanden. 2017 beschreiben Montagnese et al. eine Schilddriisenfunktionsstérung bei
32% der untersuchten DM2-Patienten [32]. 2015 beschrieb Dahlqvist et al., dass seine beo-
bachteten DM1 Patienten zu 21% ein abnormales TSH nach durchschnittlich 8 Jahren
Follow-Up aufwiesen [49]. Die Pravalenz fir Schilddriisenfunktionsstérungen in der Normal-
bevélkerung Europas wurde von Garmendia et al. im Jahr 2014 mit 3,82% angegeben [50].

27,0% der aktuell befragten Patienten leiden an einer Schilddriisenunterfunktion, 19,5% an
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einer Schilddrisentberfunktion. Insgesamt gaben so 46,5% der befragten Patienten einen
gestorten Schilddriisenhormonhaushalt an. Dies wirde bedeuten, dass Schilddriisenfunkti-
onsstorungen bei DM2-Patienten haufiger als bei DM1 Patienten auftreten. In Zusammen-
schau der bislang publizierten Arbeiten muss insgesamt sicherlich bei DM2-Patienten von

einer erhdhten Pravalenz fur Schilddriisenerkrankungen ausgegangen werden.

Die Temperaturregulation bzw. das Temperaturempfinden von DM2-Patienten scheint in ge-
wisser Weise verandert zu sein. 78,9 % der befragten Patienten geben an unter Kalteemp-
findlichkeit zu leiden, 68,6% beklagen schnelles Schwitzen und 64,3 % leiden unter Hitzewal-
lungen. Ein Vergleich zur Normalbevélkerung liegt nicht vor. Zu diesen Symptomen der Tem-
peraturregulation existieren keine Studien. Es ist anzunehmen, dass eine Beeintrachtigung
des endokrinen Systems kausal ist. Anmerken muss man, dass diese Symptome jedoch auch
die klassischen Symptome der Frau wahrend der Menopause sind. Nimmt man an, dass die
Menopause der Frau durchschnittlich zwischen dem 45. und 55. Lebensjahr einsetzt, so be-

finden sich ein Grof3teil (36,8%) der befragten Frauen in diesem Alter.

Die haufigste Manifestation am Auge bei DM Patienten ist die Katarakt. Bei DM1 Patienten
ist die hohe Pravalenz und die Dringlichkeit dieses Symptoms mit Myotoner Dystrophie zu
verknipfen bereits viel beschrieben [51-53]. Bei der DM2 sieht das noch anders aus. Laut
Day et al. leiden 60%, laut Montagnese et al. 49% aller DM2-Patienten an einer Katarakt [10,
32]. Patienten aus der vorliegenden Studie hatten zu 45,9% eine Katarakt. Diese Zahlen
mussen dazu fuhren, dass bei der Diagnose eines grauen Stars und entsprechender DM2-

typischer Begleitsymptomatik an eine DM2 gedacht wird.

Das Problem der Schwerhdrigkeit bei DM2-Patienten ist zum heutigen Tage noch kaum in
der Literatur beschrieben. 47,0% der befragten Patienten geben an, mit dem Problem der
Schwerhdrigkeit konfrontiert zu sein. Nach Von Gablenz et al. lag im Jahr 2015 die Pravalenz
von Schwerhorigkeit nach der WHO-Klassifikation bei Studienteilnehmern aus Nordwest-
deutschland (n = 1866, populationstypische Stichprobe) bei etwa 16 % [54]. Genauere audi-
ologische Testungen und Studien sind hier notwendig um einen signifikanten Unterschied der

DM2-Patienten zur Normalbevolkerung darzustellen.
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Tieleman et al. postulierte bereits 2008, dass eine gastrointestinale Beteiligung bei DM2-Pa-
tienten haufig und relevant sei. Die von ihr untersuchte Gruppe umfasste 29 genetisch gesi-
chert erkrankte DM2-Patienten, welche sie mit einer gesunden Kontrollgruppe verglich. 38%
der untersuchten Patienten hatten Schluckbeschwerden bei Flissigkeiten und 41% bei fester
Nahrung. 62% litten unter Bauchschmerzen und 62% unter Obstipation [11]. Das augenblick-
liche Patientenkollektiv zeigte ebenfalls ausgepragte Magendarmsymptomatik. Verdauungs-
probleme, Verstopfungen, Vollegefihl und Durchfall sind fir Gber 75% der befragten Patien-
ten ein Problem. Damit kommen drei der fiinf meistgenannten multisystemischen Symptome
aus der Kategorie ,Magendarmtrakt®. Auch, dass 24,9% h&ufig oder permanent an Blasenin-
kontinenz leiden und 11,3% haufig oder permanent an Stuhlinkontinenz leiden, ist auffallig.
Hier scheint die entsprechende Kontinenz erhaltende Muskulatur entsprechend stark betrof-
fen zu sein. Bislang sind noch keine Artikel zum Thema Inkontinenz bei DM2 veréffentlicht.
Gerade im Hinblick auf den grof3en Leidensdruck, welche eine Inkontinenz mit sich bringt,
sollte hier weitere Forschung betrieben werden. Bei DM1 ist diese Inkontinenz schon teil-
weise beschrieben. So gibt es einen Casereport zum Thema Stuhlinkontinenz (2011) [55]

und einen Artikel tber Harnblasenstressinkontinenz (2012) [56].

Ein in aktueller Literatur bereits beschriebenes Problem sind Schluckbeschwerden bei DM2-
Patienten. Wie bereits erwéhnt, hatte eine von Tieleman et al. untersuchte Studiengruppe zu
38% Schluckbeschwerden bei Flussigkeiten und zu 41% bei fester Nahrung [11]. In einem
weiteren Artikel, ebenfalls von Tieleman et al., wird festgehalten, dass Schluckbeschwerden
(Dysphagie) gehauft bei DM2 vorkommen und vor allem bei &lteren Patienten ausgeprégter
sind. Ein Gewichtsverlust oder eine Aspirationspneumonie sind durch diese meist milde Form
der Dysphagie nicht zu erwarten [57]. 56,8% der befragten Patienten gaben an, mit diesem
Symptom Probleme zu haben. Damit verbunden ist vermutlich das Problem des ,zéhen
Schleimes im Hals®, welches 69,7% aufwiesen. Ob eine Verbindung zum Schluckauf, wel-

chen 62,7% der befragten Personen aulierten zu haben besteht, bleibt fraglich.

Das ,Restless-Legs-Syndrom (RLS)“ wurde bereits von Erek et al. als prominent bei DM2-
Patienten dargestellt. 60,0% seiner untersuchten DM2-Patienten zeigten RLS, im Vergleich
zu 14,0% der ausgewahlten gesunden Vergleichsgruppe [47]. Die Umfrageergebnisse sind
mit dieser Aussage im Einklang. 60,5% der befragten Patienten gaben an Probleme mit RLS
zu haben. Im Jahr 2005 beschrieben Allen et al. eine Pravalenz in der Normalbevolkerung

fur das RLS von 7,2% (n=15.391). Bei 2,7% der Patienten traten mindestens zweimal pro
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Woche ein RLS auf und stellte eine mittlere bis schwere Belastung dar [58]. Dementspre-
chend ist auf jeden Fall bei DM2-Patienten mit einer im Vergleich zur Normalbevdlkerung

héheren Pravalenz fir RLS zu rechnen.

Bei der DM1 sind Depressionen bereits als Symptom bekannt. In einer Studie von Winblad
et al. hatten 32% der DM1 Patienten Zeichen einer Depression. Diese wurden als mild bis
moderat beschrieben [59]. 69,7% der befragten Patienten gaben an, Probleme mit diesem
Krankheitsbild zu haben. Hier muss klargestellt werden, dass dies (wie bei jeder Umfrage)
die subjektive Meinung der einzelnen Teilnehmer darstellt. Wie viele der Patienten wirklich
eine diagnostizierte Depression, welche bestimmte Diagnosekriterien erfillt, aufweisen, ist
unklar. Es ist anzunehmen, dass einige Patienten, welche lediglich depressive Episoden ha-

ben, sich selbst als an Depression erkrankt einstufen.

5.2.6 Laborwerte

Nach Heatwole et al. zeigen DM2-Patienten im Labor eine Vielfalt an auffalligen Laborwerten.
Auffallig erhdht seien vor allem die Kreatininkinase (CK), das Gesamt-Cholesterin, die Laktat-
dehydrogenase (LDH) und die Alaninaminotransferase (ALAT). Als auffallig niedrig wurden
IgG-Spiegel und die absolute Lymphozyten Zahl betitelt [60].

Im Umfragekapitel ,Laborwerte“ wurde deutlich, dass diese Fragen Patienten vor eine Her-
ausforderung stellen. Viele Patienten wussten nicht, ob ein entsprechender Parameter ver-
andert ist oder hatten es vergessen. Dies muss man vermutlich zu einem grof3en Teil der
nicht vorhandenen medizinischen Expertise zurechnen. So konnten 42,7% der Patienten
keine Angabe zur GPT und 43,8% keine Angabe zur GOT machen. Eine derartige Auffallig-

keit zeigte sich bei fast allen Laborwerten.

Auffallig erhoht zeigte sich trotzdem, wie bereits in anderen Publikationen [60, 61] beschrie-

ben, die Kreatinkinase (CK). 56,8% der Patienten gaben an, dass diese bei ihnen erhéht sei.

55,7% der Patienten gaben an, erhéhte Cholesterin-Werte zu haben. Dies scheint nicht auf-
fallig zu sein. Nach der der DEGS-Studie (Studie zur Gesundheit Erwachsener in Deutsch-
land, durchgefihrt von 2008 bis 2011) haben 56,6% der Manner und 60,5% der Frauen im

Alter zwischen 18 und 79 Jahren erh6hte Serum-Gesamtcholesterinwerte (>190 mg/dl) [62].

Insgesamt muss man die Schlussfolgerung treffen, dass beziglich Laborwerte, das Akten-
studium der Patienten einer (Online-) Umfrage vorzuziehen ist. Die Befragten erinnern sich

teilweise nicht, ob gewisse Laborwerte bestimmt wurden und, ob diese erhdht, erniedrigt oder
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normal waren. Patienten kbnnen also nur bedingt suffiziente Aussagen zum Thema Labor-

werte treffen.

5.2.7 Sport und Freizeit

Laut einer Studie von Bouchard et al. aus dem Jahr 2015 werden bei 84% der DM1 Patienten
eingeschrankte Mobilitat oder eingeschranktes Gehen beobachtet. Einen Rollstuhl bendtigen
laut Bouchard nur 3% der DM1 Patienten [63]. 27,6% der befragten Patienten nutzen ein
Hilfsmittel zur Fortbewegung. Am meisten genutzt wurden Rollatoren (15,1%), Gehstocke
(14,6%) und Rollstiihle mit e-Fix oder &hnlicher Unterstutzung (5,9%). Dies zeigt, dass ,nur”
ca. ein Viertel der Patienten so stark durch ihre Muskelschwache eingeschrankt sind, dass

sie eine Gehhilfe benétigen.

Dass Sporttreiben trotz Erkrankung an DM2 mdglich ist, zeigte im Jahr 2017 ein Bericht von
Finsterer et al. Eine 54-jahrige Sportlehrerin, welche im Alter von 32 Jahren eine Myotonie
der distalen oberen Extremitaten entwickelte, setzte ihr regelméRiges Sporttreiben fort und
lief sogar Marathonstrecken. Obwohl sich die Myotonie zunachst auf ihre gesamte Muskula-
tur ausgebreitet hatte, zeigte sich bei einer klinischen Untersuchung kein Zeichen mehr fir
Myotonie [64]. 41,6% der befragten Patienten treiben regelmé&Rig Sport. 29,7% ofters als zwei
Mal pro Woche. Bemerkenswert ist, dass Patienten, welche regelméRig Sport treiben weniger
an Muskelschwache leiden (p=0,03; Chi-Quadrat-Test), sich weniger erschopft fihlen
(p=0,01; Chi-Quadrat-Test) und weniger unter ,Blockaden® der Muskeln leiden (p=0,01; Chi-
Quadrat-Test). Sicherlich gibt der Chi-Quadrat-Test hier aber nur den Zusammenhang an,
die Richtung der Kausalitat bleibt offen. So kann es logischerweise auch sein, dass Patienten,
welche weniger an Muskelschwache leiden, haufiger Sport treiben. Zweifelsohne sollte trotz-

dem allen Patienten eine sportliche Aktivitat (sofern moglich) empfohlen werden.

5.2.8 Geschlechterspezifische Symptome

Bein einigen Symptomen der DM2 zeigen sich Unterschiede zwischen Frauen und Mannern
(siehe Abbildung 23: Geschlechterspezifische Symptome bei DM2-Patienten). Im untersuch-
ten Patientenkollektiv zeigten sich bei M&nnern signifikant haufiger Atempausen wéhrend des
Schlafens, haufiger Unterbrechen und Fortsetzen des Schnarchens wahrend der Nacht, h&u-
figer Einschlafen wahrend des Gespraches und haufiger Haarausfall. Erstgenannte schlafbe-
zogene Atmungsstorungen, wie sie z.B. auch beim Obstruktiven Schlafapnoe-Syndrom vor-
kommen sind auch in der Normalbevdlkerung haufiger bei Mannern zu finden [65, 66]. Haar-
ausfall, wie z.B. die Alopecia areata kommt in der Normalbevolkerung bei beiden Geschlech-
tern gleich haufig vor [67]. Untersuchte Frauen gaben signifikant mehr Zeit zwischen Erst-

symptom und Diagnosestellung an. Dies ist verwunderlich, da Frauen prinzipiell haufiger den
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Weg zum Arzt antreten. Laut der GEDA-Studie (Gesundheit in Deutschland Aktuell) des RKI
wiesen Frauen im Jahr 2012 mit 91% eine signifikant h6here Inanspruchnahme (Arztbesuch
in den letzten 12 Monaten) von niedergelassenen Arzten auf (Manner: 84%) [68]. Des Wei-
teren gaben befragte Frauen signifikant haufiger Muskelschwache als Erstsymptom, Hitze-
wallungen, Kalteempfindlichkeit, Verdauungsprobleme, Verstopfungen und Schluckauf an.
Das Frauen haufiger als Manner an Verdauungsproblemen bzw. Verstopfungen (Obstipation)
leiden wurde 2008 von Peppas et al. bestatigt [69]. Hitzewallungen und Kalteempfindlichkeit,
beides Symptome, welche haufig bei Frauen in den Wechseljahren auftreten sind auch be-
reits als vorwiegend bei Frauen auftretende Symptome beschrieben. Interessant ist, dass
Frauen vermehrt Muskelschwéache als Erstsymptom angeben. 41,2% der Frauen gaben Mus-
kelschwéche als Erstsymptom an (Manner: 24,0%). Bei den Mannern dominierte mit 48,0%
die Myotonie als Erstsymptom (Frauen: 35,9%). Dieser Unterschied ist bislang noch nicht
beschrieben worden. Von voriibergehenden akuten Schluckauf Anféllen sind beide Ge-
schlechter gleich haufig betroffen [70]. Der chronische Schluckauf findet sich hingegen laut
Guelaud et al. eher bei Mannern [71]. Ein haufigeres Auftreten von Schilddriisenerkrankun-
gen und Katarakt bei Frauen, wie es Montagnese et al. beschrieb [32], konnte nicht aufge-

zeigt werden.

5.2.9 Therapieerfahrungen
Bei allen abgefragten Aktivitaten/ Hobbys in Bezug auf die Myotone Dystrophie gaben die

Patienten vorwiegend an, positive Erfahrungen gemacht zu haben. Vor allem Schwimmen
wurde von 70,3% positiv bewertet. Auch die Trendsportart E-Bike Fahren wurde von 27,0%
positiv bewertet. 10,2% empfanden das E-Bike Fahren als negativ. Die Bereitschaft weitere
Fragen zu Therapieerfahrungen zu beantworten war sehr grof3 (90,8%). Dies zeigt, wie groR3
das Interesse der Betroffenen ist, zu diesem Thema beizutragen. Alle nicht-medikamentdsen

Therapieerfahrungen wurden von den Patienten jeweils im Gesamtergebnis positiv bewertet.

Bei den Medikamenten zeigte sich ein gemischteres Bild. Einzig Metoclopramid (19,4% po-
sitiv vs. 9,0% negativ) und Opiate (22,3% positiv vs. 10,5% negativ) wurden insgesamt positiv
bewertet. Modafinil (3,0% positiv vs. 4,5% negativ), Mexiletin (4,5% positiv vs. 9,0% negativ),
Kreatin (10,5% positiv vs. 22,3% negativ) und Gabapentin (17,9% positiv vs. 22,3% negativ)
wurden alle insgesamt negativ bewertet. Modafinil wurde bereits im Jahr 2007 fir den Einsatz
bei DM untersucht. Wintzen et al. zeigten damals, dass kein signifikanter Unterschied bezig-
lich Aktivitatssteigerung der Patienten zwischen Modafinil und einem Placebo besteht [72].
Fur Mexiletin ist das vorliegende Umfrageergebnis im Hinblick auf die erwiesene positive Wir-

kung bei DM1 Patienten ein enttduschendes Ergebnis. 2010 postulierten Logigian et al., dass
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Mexiletin in Dosierungen von 150 und 200 mg bei dreimal taglicher Gabe ein effektives, si-
cheres und gut toleriertes Medikament gegen Myotonie sein, jedoch bei DM1 [73]. Die man-
gelnde Effektivitat von Kreatin auf eine Verbesserung der Muskelstérke oder die Erleichte-
rung von Alltagsaufgaben bei DM Patienten wurde bereits im Jahr 2002 von Walter et al.

festgestellt [74]. Fir Gabapentin gibt es aktuell keine Studien in Bezug auf die DM.

Diese Ergebnisse machen deutlich, wie wenig effektive Therapiemalinahmen fur die DM2

und den damit verbundenen Symptomen vorhanden sind.
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Myotone Dystrophie Typ 2 (DM2) ist eine autosomal-dominat vererbte, multisystemische Er-
krankung, verursacht durch eine pathologisch verlangerte Tetranukleotidsequenz (CCTG) im
Cellular nucleic acid binding protein Gen (CNBP). Uber die Frithsymptome und allgemeinen
Symptome der DM2 ist bislang noch wenig publiziert. Eine Onlineumfrage unter DM2-Patien-

ten oder Patienten anderer seltener neuromuskularer Erkrankungen gab es bislang nicht.

Ziel der Studie war es, mithilfe einer grof3en Onlineumfrage, die Haufigkeiten von Friihsymp-
tomen und allgemeinen Symptomen der DM2-Patienten darzustellen. Dabei sollte gleichzei-

tig die Methode der Onlineumfrage evaluiert werden.

Zwischen Oktober 2016 und Dezember 2016 wurden 643 DM2-Patienten tber eine On-
lineumfrage befragt. 185 Patienten (28,8% Ricklaufquote) fillten den Onlinefragebogen
komplett aus und erfillten die Einschlusskriterien (genetisch nachgewiesen an DM2 er-
krankt). Die ausgewerteten 185 DM2-Patienten,133 (71,9%) davon Frauen, waren durch-
schnittlich 52,8 (+12,5) Jahre alt.

Bei Eintritt des ersten Symptoms waren die Patienten durchschnittlich 34,9 (x13,9) Jahre alt.
Die Diagnose DM2 wurde durchschnittlich im Alter von 44,8 (£12,7) Jahren gestellt. Durch-
schnittlich vergingen 10,3 (+10,8) Jahre zwischen Erstsymptom und Diagnosestellung. Das
haufigste Erstsymptom war Myotonie (39,2%), gefolgt von Muskelschwéche (36,5%) und
Schmerzen (17,7%). Bei 73,5% der Patienten waren die Oberschenkel vom Erstsymptom
betroffen. Leistungen im Schulsport und Alter, in welchem Schwimmen gelernt wurde, schei-

nen keinen Zusammenhang mit DM2 zu haben.

Die Hauptsymptome der DM2 konnten auch mit dieser Studie bestatigt werden. Auftreten von
muskuloskelettalen Problemen (98,9%), Schmerzen (99,5%) und Myotonie (98,4%) wurde
bei fast allen Patienten beobachtet. Fatigue war sehr haufig, der CIS-20R Fragebogen zeigte

in allen Unterkategorien hdhere Werte als 75% einer ,gesunden” Vergleichsgruppe.

Bei multisystemischen Symptomen fielen vor allem gastrointestinale Probleme (z.B. Verdau-
ungsprobleme 82,7%) und Stérungen der Temperaturregulation (z.B. Kélteempfindlichkeit
78,9%) auf. Katarakt (45,9%), Schilddriisenfunktionsstérung (46,5%) und Diabetes (17,8%)

zeigten mit Vorliteratur vergleichbare Pravalenzen.

DM2-Patienten haben haufiger eine Fachhochschul- oder Hochschulreife als die deutsche

Normalbevdlkerung (40,5% vs. 29,5%). DM 2 Patienten haben doppelt so oft einen
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Studienabschluss (Fachhochschulabschluss, Hochschulabschluss oder Promotion) als die
deutsche Normalbevolkerung (29,2% vs. 14,7%).

Laborwerte sind tber eine (Online)-umfrage schwierig abzufragen. Bis zu 43,8% der Patien-
ten konnten keine Aussage uber einen Laborwert (GOT) treffen. 27,6% der DM2-Patienten

bendtigen ein Hilfsmittel zur Fortbewegung. 41,6% treiben regelmafig Sport.

DM2-Patienten bewerten nicht-medikamentése Therapieformen wie Physiotherapie insge-
samt durchgehend positiv. Medikamentdse Therapieformen werden mit Ausnahme von Me-

toclopramid und Opiaten Uberwiegend negativ bewertet.

Zusammenfassend ist die Methode einer Onlineumfrage zur Erhebung von Symptomen und
Frihsymptomen einer seltenen neuromuskularen Erkrankung sehr gut geeignet. Auf eine
exakte Programmierung des Fragebogens und eine sinnvolle Auswahl der Fragen incl. Ant-

wortmdglichkeiten (im Hinblick auf die statistische Auswertung) ist zu achten.

Zum Aufdecken von ,Frihzeichen“ vor dem Eintreten erster Symptome sind weitere Studien

mit Kindern und Jugendlichen von Betroffenen erforderlich.
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7 Anhang

Der Anhang enthélt den Ergebnissteil ergdnzende Tabellen, ein Quellen-, Abbildungs- und
Tabellenverzeichnis, die verwendete Onlineumfrage, das verschickte E-Mail Anschreiben,

das erteilte Ethikvotum und ein Abklrzungsverzeichnis.

7.1 Ergéanzende Tabellen

Zu 4.3.4 Korperlokalisation des ersten Symptoms

Tabelle 30: In welcher Kérperregion traten diese ersten Symptome auf? — Mehrfachantworten még-

lich
Mannlich Weiblich Gesamt p (Chi-Quad-
rat)

n % n % n %
Oberschenkel 37 74,0% | 96 73,3% | 133 73,5% 0,922
Hande 14 28,0% | 39 29,8% | 53 29,3% 0,815
Unterschenkel 15 30,0% | 35 26,7% | 50 27,6% 0,659
Oberarme 13 26,0% | 28 21,4% | 41 22, 7% 0,506
Rucken (Lenden- | 6 12,0% | 21 16,0% | 27 14,9% 0,496
hohe)
FuRe 6 12,0% | 20 15,3% | 26 14,4% 0,575
Unterarme 7 14,0% | 13 9,9% 20 11,0% 0,434
Hals 4 8,0% 14 10,7% | 18 9,9% 0,589
Riicken (Brust- 2 4,0% 11 8,4% 13 7,2% 0,306
héhe)
Bauch 1 2,0% 3 2,3% 4 2,2% 0,906
Kopf 0 0,0% 3 2,3% 3 1,7% 0,281
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Zu 4.4.1 Muskelschwéche (Muskuloskelettales Systems)

Tabelle 31: Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen des muskuloskelettalen

Systems?
Nie Gesamt

Kiefergelenkmuskulatur n 85 43 33 24 185

% | 45,9% 23,2% 17,8% 13,0% 100,0%
Nackenmuskulatur n 36 24 44 81 185

% 19,5% 13,0% 23,8% 43,8% 100,0%
Schulter- und Schulterblatt- n 35 30 46 74 185
muskulatur % 18,9% 16,2% 24,9% 40,0% 100,0%
Rickenmuskulatur n 33 35 55 62 185

% 17,8% 18,9% 29,7% 33,5% 100,0%
Ober- und Unterarmmusku- n 28 25 59 73 185
latur % 15,1% 13,5% 31,9% 39,5% 100,0%
Handmuskulatur n 36 38 56 55 185

% 19,5% 20,5% 30,3% 29,7% 100,0%
Ober- und Unterschenkel- n 9 10 25 141 185
muskulatur % | 4,9% 5,4% 13,5% 76,2% 100,0%
FuBmuskulatur n 51 38 34 62 185

% | 27,6% 20,5% 18,4% 33,5% 100,0%
Generelle Steifigkeit n 33 32 54 66 185

% 17,8% 17,3% 29,2% 35,7% 100,0%
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Schmerzen

Tabelle 32: Wie oft haben/hatten Sie Schmerzen in folgenden Korperregionen?

Nie Gesamt

Kopf (Kopfschmerzen) | n 27 66 76 16 185

% 14,6% 35,7% 41,1% 8,6% 100,0%
Kiefergelenk n 90 51 34 10 185

% 48,6% 27,6% 18,4% 5,4% 100,0%
Nacken n 25 30 73 57 185

% 13,5% 16,2% 39,5% 30,8% 100,0%
Schulter n 25 31 70 59 185

% 13,5% 16,8% 37,8% 31,9% 100,0%
Ricken n 18 45 69 53 185

% 9,7% 24,3% 37,3% 28,6% 100,0%
Ober- und Unterarme | n 33 39 62 51 185

% 17,8% 21,1% 33,5% 27,6% 100,0%
Hande n 55 49 47 34 185

% 29,7% 26,5% 25,4% 18,4% 100,0%
Ober- und Unter- n 22 20 77 66 185
schenkel % 11,9% 10,8% 41,6% 35,7% 100,0%
Knie n 60 53 43 29 185

% 32,4% 28,6% 23,2% 15,7% 100,0%
FuRe/ Fuligelenke n 53 57 45 30 185

% 28,6% 30,8% 24,3% 16,2% 100,0%
Magen-Darm-Trakt n 45 61 53 26 185
(Verdauungstrakt) % 24,3% 33,0% 28,6% 14,1% 100,0%

Zu 4.4.3 Myotonie
Tabelle 33: Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit Myotonie der folgenden Bereiche?
Nie Gesamt

Schlucken n 87 46 39 13 185

% 47,0% 24,9% 21,1% 7,0% 100,0%
Kaumuskeln und Kie- | n 90 48 35 12 185
fergelenk % 48,6% 25,9% 18,9% 6,5% 100,0%
Zunge (undeutliche n 97 39 40 9 185
Aussprache) % 52,4% 21,1% 21,6% 4.9% 100,0%
Oberarm n 47 44 54 40 185

% 25,4% 23,8% 29,2% 21,6% 100,0%
Unterarm n 70 46 48 21 185

% 37,8% 24,9% 25,9% 11,4% 100,0%
Hande n 33 44 63 45 185

% 17,8% 23,8% 34,1% 24,3% 100,0%
Oberschenkel n 12 16 68 89 185

% 6,5% 8,6% 36,8% 48,1% 100,0%
Unterschenkel n 35 40 64 46 185

% 18,9% 21,6% 34,6% 24,9% 100,0%
FuRe n 52 41 57 35 185

% 28,1% 22,2% 30,8% 18,9% 100,0%
Ricken n 54 36 50 45 185

% 29,2% 19,5% 27,0% 24,3% 100,0%
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Herzkreislaufsystem

Tabelle 34: Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen des Herzkreislaufsys-

tems?
Nie Gesamt

Herzrhythmusstérungen n 101 45 23 16 185

% | 54,6% 24,3% 12,4% 8,6% 100,0%
AV-Block n 164 12 2 7 185

% | 88,6% 6,5% 1,1% 3,8% 100,0%
Tachykardie n 87 46 36 16 185

% | 47,0% 24,9% 19,5% 8,6% 100,0%
Thrombose n 175 7 1 2 185

% | 94,6% 3,8% 0,5% 1,1% 100,0%
Undefinierte Herzverande- | n 163 12 4 6 185
rungen % | 88,1% 6,5% 2,2% 3,2% 100,0%
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Zu 4.5.2 Respiratorisches System

Tabelle 35: Bemerken Sie eines oder mehrere der folgenden Symptome beziiglich Atembeschwer-
den? Antwortmdglichkeiten: Ja oder Nein

Kategorie Frage dJa ¢ Ja Gesamt | p (Chi-
Quad-
rat)

Orthopnoe Haben Sie das Gefiihl n 11 23 34 0,542

kurzatmig zu sein, wenn | % | 21,2% 17,3% 18,4%

Sie sich hinlegen?

Schlafen Sie mit mehr n 8 33 41 0,165
als einem Kissen? % | 15,4% 24,8% 22,2%

Schlafen Sie sitzend auf | n 4 7 11 0,530
einem Stuhl oder Ses- % | 7,7% 5,3% 5,9%

sel?

Dyspnoe (Atemnot) | Fuhlen Sie sich kurzat- | n 10 37 47 0,228

bei Alltagsaktivita- mig, wenn Sie sich zu % | 19,2% 27,8% 25,4%

ten Hause bewegen?

Fuhlen Sie sich kurzat- | n 15 29 44 0,312
mig, wenn Sie sichwa- | % | 28,8% 21,8% 23,8%
schen oder anziehen?
Fuhlen Sie sich kurzat- | n 10 32 42 0,481
mig, wenn Sie spre- % | 19,2% 24,1% 22, 7%
chen?
Schlechter Schlaf Fuhlen Sie sich mide, n 34 96 130 0,363
wenn Sie morgens auf- | % | 65,4% 72,2% 70,3%
wachen?
Wachen Sie abgesehen | n 22 57 79 0,946
vom né&chtlichen Toilet- | % | 42,3% 42,9% 42,7%
tengang mehr als ein-
mal in der Nacht auf?
Missen Sie aus dem n 13 30 43 0,724
Bett aufstehen wegen % | 25,0% 22,6% 23,2%
ruheloser Beine?
Morgendliche Kopf- | Wachen Sie morgens n 5 26 31 0,104
schmerzen mit Kopfschmerzen % | 9,6% 19,5% 16,8%
auf?
Haben Sie das Gefiihl, n 8 34 42 0,137
morgens einen schwe- % | 15,4% 25,6% 22, 7%
reren Kopf zu haben?
Haben Sie ein Druckge- | n 6 24 30 0,280
fahl im Kopf, wenn Sie % | 11,5% 18,0% 16,2%
aufwachen?
Atempausen wah- | Wachen Sie nachts n 3 7 10 0,891
rend des Schlafes kurzatmig auf? % | 58% 5,3% 5,4%
Bemerkt bei Ihnen je- n 11 11 22 0,015
mand Atempausen % | 21,2% 8,3% 11,9%
wahrend des Schla-
fens?
Berichtet Ihnen jemand, | n 19 23 42 0,005
dass Sie wahrend des % | 36,5% 17,3% 22, 7%
Schlafens das Schnar-
chen kurz unterbrechen
und dann plétzlich wie-
der hiermit beginnen?
Nachlassende Haben Sie den n 32 80 112 0,862
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kognitive Leistung Eindruck, dass lhre % | 61,5% 60,2% 60,5%
Konzentrationsfahigkeit
abnimmt?
Haben Sie den Ein- n 24 65 89 0,739
druck, dass Ihre Gedan- | % | 46,2% 48,9% 48,1%
kengénge langsamer
ablaufen als normaler
Weise?
Sind Sie weniger moti- n 35 81 116 0,418
viert Dinge zu tun als % | 67,3% 60,9% 62,7%
gewdhnlich?
Extreme Tages- Schlafen Sie beim Es- n 0 2 2 0,374
schlafrigkeit sen ein? % | 0,0% 1,5% 1,1%
Neigen Sie dazu, beim n 7 13 20 0,468
Autofahren einzuschla- | % | 13,5% 9,8% 10,8%
fen?
Schlafen Sie ein, wah- n 6 0 6 <0,0001
rend jemand mit lhnen % | 11,5% 0,0% 3,2%
spricht?
Mudigkeit Fuhlen Sie sich muder n 32 81 113 0,936
als normaler Weise? % | 61,5% 60,9% 61,1%
Fuhlen Sie sich von n 30 95 125 0,073
dem, was sie tagsiber % | 57,7% 71,4% 67,6%
gemacht haben, mi-
der/erschopfter als er-
wartet?
Behandelte Atem- Hatten Sie eine be- n 11 39 50 0,261
wegsinfektion handlungsbedirftige % | 21,2% 29,3% 27,0%
Atemwegsinfektion?
Mussten Sie wegen ei- | n 13 34 47 0,937
nes schweren Hustens | % | 25,0% 25,6% 25,4%
Antibiotika einnehmen?
War ein Krankenhaus- n 4 19 23 0,222
aufenthalt wegen einer | % | 7,7% 14,3% 12,4%
Atemwegsinfektion oder
Kurzatmigkeit notwen-
dig?
Gesamt n 52 133 185
% |100,0% | 100,0% | 100,0%
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Zu 4.5.3 Endokrines System

Tabelle 36: Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen des Endokrinen Systems

(Hormonsystems)?
Nie

Diabetes Mellitus n 152 10 1 22 185

% 82,2% 5,4% 0,5% 11,9% 100,0%
Schnelles Schwitzen n 58 26 44 57 185

% 31,4% 14,1% 23,8% 30,8% 100,0%
Hitzewallungen n 66 39 41 39 185

% 35,7% 21,1% 22,2% 21,1% 100,0%
Kalteempfindlichkeit n 39 21 48 77 185

% 21,1% 11,4% 25,9% 41,6% 100,0%
Schilddriisen-Uber- n 149 7 3 26 185
funktion % 80,5% 3,8% 1,6% 14,1% 100,0%
Schilddrisen-Unter- n 135 10 4 36 185
funktion % 73,0% 5,4% 2,2% 19,5% 100,0%
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Ophthalmologie und Otologie

Tabelle 37: Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen von Ohren und Augen?

Nie

Grauer Star n 100 12 6 67 185

% 54,1% 6,5% 3,2% 36,2% 100,0%
Griner Star n 176 3 1 5 185

% 95,1% 1,6% 0,5% 2,7% 100,0%
Makuladegeneration n 169 9 2 5 185
(Netzhauterkrankung) % | 91,4% 4,9% 1,1% 2,7% 100,0%
Chronisches oder haufig | n 152 27 6 0 185
wiederkommendes % 82,2% 14,6% 3.2% 0,0% 100,0%
Gerstenkorn
Schwerhérigkeit n 98 15 15 57 185

% 53,0% 8,1% 8,1% 30,8% 100,0%
Taubheit auf einem Ohr | n 162 7 8 8 185

% 87,6% 3,8% 4,3% 4,3% 100,0%
Zu Schwellen der Ohr- n 160 11 11 3 185
trompete % 86,5% 5,9% 5,9% 1,6% 100,0%
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Magen-Darmtrakt

Tabelle 38: Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen des Magen-Darm-Trak-

tes?
Nie Gesamt

Verdauungsprobleme n 32 45 51 57 185

% 17,3% 24,3% 27,6% 30,8% 100,0%
Durchfall n 45 70 55 15 185

% 24,3% 37,8% 29,7% 8,1% 100,0%
Verstopfungen n 38 56 57 34 185

% 20,5% 30,3% 30,8% 18,4% 100,0%
Vollegefinhl n 41 41 77 26 185

% 22,2% 22,2% 41,6% 14,1% 100,0%
Blaseninkontinenz n 99 40 25 21 185

% 53,5% 21,6% 13,5% 11,4% 100,0%
Stuhlinkontinenz n 137 27 11 10 185

% 74,1% 14,6% 5,9% 5,4% 100,0%

Zu 4.5.6 Kopf und Gesicht

Tabelle 39: Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen am Kopf oder im Gesicht?

Nie Gesamt

Gaumensegelschwéche n 156 18 7 4 185
% | 84,3% 9,7% 3,8% 2,2% 100,0%

Schluckbeschwerden n 80 43 50 12 185
% | 43,2% 23,2% 27,0% 6,5% 100,0%

Zahnfehlstellung n 145 18 5 17 185
% | 78,4% 9,7% 2,7% 9,2% 100,0%

Kieferprobleme n 107 36 21 21 185
% | 57,8% 19,5% 11,4% 11,4% 100,0%

Fehlende Mimik n 148 23 10 4 185
% | 80,0% 12,4% 5,4% 2,2% 100,0%

Zu 4.5.7 Sonstiges
Tabelle 40: Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden sonstigen Symptomen?
Nie Gesamt

Depressionen n 69 61 37 18 185
% 37,3% 33,0% 20,0% 9,7% 100,0%

Haarausfall n 80 47 24 34 185
% 43,2% 25,4% 13,0% 18,4% 100,0%

Zaher Schleim im n 56 58 49 22 185
Hals % 30,3% 31,4% 26,5% 11,9% 100,0%

Schluckauf n 69 79 35 2 185
% 37,3% 42,7% 18,9% 1,1% 100,0%

Unruhige Beine (Rest- | n 73 30 52 30 185
less-Legs-Syndrom) % 39,5% 16,2% 28,1% 16,2% 100,0%

Schwarzer Hautkrebs | n 180 4 1 0 185
% 97,3% 2,2% 0,5% 0,0% 100,0%
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7.5 Onlineumfrage
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Online Umfrage - Klinische Frithzeichen der
Myotonen Dystrophie Typ 1 und 2 am Friedrich-
Baur-Institut

Sehr geehrte Umfrageteilnehmerin, sehr geehrter Umfrageteilnehmer,
vielen Dank fiir Ihre Teilnahme an diesem Fragebogen!

Wir werden die Informationen tber Ihre Gesundheit nutzen, um neue Erkenntnisse tber die Erkrankung Myotone Dystrophie
Typ 1 (DM1) und Typ 2 (DM2/PROMM) zu erhalten, Forschungsergebnisse zu vervollstandigen und um neue Tests und
Behandlungsstrategien entwickeln zu kénnen.

Die Informationen, die Sie uns zur Verfugung stellen, werden verwendet, um sowohl die Symptome der Myotonen Dystrophie
besser zu verstehen als auch die Symptome, die zeitlich weit vor der Diagnosestellung liegen, besser einordnen zu kénnen.
Damittragen Ihre Antworten in dem Fragebogen zu einem besseren Verstandnis von Symptomen der Myotonen Dystrophie bei.
Dies wiederum ist essentiell fiir weitere Studienvorhaben mit dem Ziel des therapeutischen Ansatzes.

Nach Beendigung dieser Studie werden die daraus méglicherweise neugewonnenen Erkenntnisse selbstverstandlich fir alle
Patienten zur eigenen Information zuganglich sein.

Diese Studie wird von der Diagnosegruppe Myotone Dystrophien der Deutschen Gesellschaft flir Muskelkranke e.V. in Freibur
(DGM; www.dgm.org) unterstitzt.

Wichtige Informationen zur Umfrage

Die Teilnahme ist absolut freiwillig

Sie kénnen jederzeit die Léschung |hrer in der Umfrage erteilten Angaben verlangen

Keine der Informationen Gber lhre Person werden an Dritte weitergegeben

Keine lhrer Informationen wird an Versicherungen weitergegeben

Niemand, einschlieBlich lhrer Familie, kann herausfinden ob Sie an der Studie teilgenommen haben

Sie werden weiterhin in Behandlung lhres Arztes bleiben

Teilweise werden fur die Studien allgemeine Informationen tber lhre Krankheit benétigt. Falls genauere Informationen
(z.B. Operationsprotokolle, Laborwerte, etc.) benétigt werden, bitten wir Sie uns durch eine Einverstandniserklarung die
Erlaubnis zu geben, lhren Arzt zu kontaktieren und diese Informationen im Rahmen der Studie abzufragen

Beschreibung der Umfrage

In dieser Online-Umfrage werden Sie gebeten zu verschiedenen Symptomen, die bei Ihrer Erkrankung auftreten kénnen, Fragen
zu beantworten. Zu Beginn werden demographische (z.B. Geschlecht, Alter, KérpergréRe, Kérpergewicht) und persénliche Daten
(z.B. Name, Anschrift, E-Mail) abgefragt.

Das Lesen und Ausfiillen der Umfrage wird etwa 20 Minuten in Anspruch nehmen.
Wahrend der Online-Umfrage werden sie automatisch durch folgende Punkte gefuhrt:

Datenverwendungshinweis

Datenschutzpassus

Patienten- bzw. Eltern-Informationsschrift und Einwilligungserklarung.

Persénliche Daten (z.B. Geburtsdatum)

. Soziale Daten (z.B. Beruf)

. Fragen zur Myotonen Dystrophie, zu Ihrer alilgemeinen kérperlichen und geistigen Gesundheit und lhrem Alltagsleben mit
der Erkrankung

7. Freiwilliger Teil zu Therapie-Erfahrungen

S N

Nach Beendigung der Online-Umfrage stehen uns die Daten unmittelbar zur Verfligung. Sie miissen nichts weiter beachten oder
versenden.

« Sollten Sie weiteres Interesse an der Studie haben, kénnen Sie uns gerne Uber moritz.reizer@med.uni-
muenchen.de kontaktieren und ausfiihrlichere Informationen erfragen

e Auch bei Unklarheiten der Fragestellungen oder anderen Problemen beim Ausfilllen der Fragebdgen sind wir gerne mit
telefonischer Unterstutzung fur Sie da

¢ Die Teilnahme von Familienmitgliedern ist sehr erwiinscht. Dennoch werden in keinem Fall Informationen tber Sie an
Familienmitglieder weitergegeben

https:/Mww.umfragen-am-klinikum .de/index.php/admin/printablesurvey/sa/index/surveyid/746544 1/38
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Vorteil der Teilnahme

Durch die Teilnahme an der Studie unterstitzen Sie den Erkenntnisgewinn Uber die Krankheit Myotone Dystrophie. Damit tragen
Sie persénlich dazu bei, mégliche Behandlungsrisiken und Behandlungsoptionen zu erkennen und zu verbessern.

Durch Aufnahme ins Patientenregister werden Sie Giber neue Studien informiert. Neue Behandlungsméglichkeiten und
gegebenenfalls -risiken kdnnen lhnen schneller mitgeteilt werden.

Risiko der Teilnahme

Das einzige Risiko der Teilnahme ist die Méglichkeit, dass vertrauliche medizinische Informationen durch unautorisierte
Veréffentlichung preisgegeben werden kénnten.

Vertrauliche Datenregistrierung

Obwohl wir jede Anstrengung unternehmen werden, Ihre Informationen geheim zu halten, kann dafir nie eine absolute Garantie
gegeben werden. Die Ergebnisse der Studie kénnen auf Tagungen oder in Veréffentlichungen prasentiert werden, Ihr Name wird
allerdings in keinem Fall 6ffentlich genanntwerden.

Kontaktperson/Studienleiter

Wenn Sie weitere Fragen zu dieser Forschungsstudie haben, kontaktieren Sie bitte:

Cand. med. Moritz Retzer, Doktorand

Prof. Dr. Benedikt Schoser, Studienleiter

Friedrich-Baur-Institut

Neurologische Klinik der Ludwig-Maximilians-Universitat Minchen
Ziemssenstr. 1a

80336 Munchen

Tel. 089-4400 57400, Fax: 089-4400 57402

Email: moritz.retzer@med.uni-muenchen.de, bschoser@med.uni-muenchen.de
Homepage: www.baur-institut.de

Diese Umfrage enthalt 116 Fragen.

Datenverwendungshinweis

Datenverwendungshinweis

Ihre personlichen Daten werden von uns vertraulich behandelt und ausschlieBen dazu
verwendet, um mit IThnen im Rahmen dieser Kontaktaufnahme per E-Mail, telefonisch
und/oder schriftlich in Kontakt zu treten.

Ihre Angaben werden vor dem Zugriff Dritter angemessen geschiitzt und nach den
Bestimmungen des Bundesdatenschutzgesetzes erhoben, verarbeitet und genutzt. Die
Angabe Ihrer personlichen Daten insbesondere Ihrer Daten zu Ihrer Gesundheit erfolgt
freiwillig.

Ihre Anfrage wird bei Bedarf innerhalb des Klinikums der Universitat Miinchen (KUM) an
die zustiandigen Stellen oder Personen weitergeleitet. In diesem Zusammenhang besteht
die Moglichkeit, dass nicht-arztliches Personal des Klinikums Kenntnis iiber die von
Ihnen offenbarten Angaben erhalten kann. Eine Weitergabe oder Ubermittlung dieser
Angaben an Dritte auBBerhalb des Klinikums erfolgt nicht. Ihre Daten werden spatestens
3 Monate nach Auswertung bzw. Weiterleitung Ihrer Angaben an die zustdandige Stelle
geloscht.

Sie konnen Ihre Genehmigung zur zweckgebundenen Verarbeitung und Nutzung der
Daten jederzeit ohne Angabe von Griinden schriftlich und miindlich widerrufen. Ihre
gespeicherten Daten werden dann unverziiglich im Rahmen gesetzlicher Vorschriften
geloscht.

Die relevanten Informationen zu Ihrer Anfrage werden Ihnen an die angegebene E-Mail
Adresse ohne Angaben von Gesundheitsdaten unverschliisselt iibermittelt bzw.
weitergeleitet. Dies stellt ein datenschutzrechtliches Risiko dar.

~Mir ist bewusst und ich bin dariiber informiert, dass damit meine personlichen Daten
im Internet gegeniiber Dritten offenbart werden konnen und ggfs. ungeschiitzt fiir

https:/Avww.umfragen-am-klinikum.de/index.php/admin/printablesurvey/sa/index/surveyid/746544 2/38
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Jedermann einsehbar sind!™

Angeforderte Patienten- sowie personenbezogene Bewerbungsunterlagen werden von

uns, in angemessenem Umfang, grundsatzlich nur auf dem Postwege versandt, sofern

Sie Ihre Postadresse angegeben haben.
*

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

(O Ich erkldre mich damit einverstanden.

https:/Avww.umfragen-am-klinikum.de/index.php/admin/printablesurvey/sa/index/surveyid/746544 3/38
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Datenschutzpassus

Bei dieser Studie werden die Vorschriften iiber die arztliche Schweigepflicht und den
Datenschutz eingehalten. Es werden personliche Daten und Befunde iiber Sie erhoben,
gespeichert und verschliisselt (pseudonymisiert), d.h. weder Ihr Name noch Ihre
Initialen oder das exakte Geburtsdatum erscheinen im Verschliisselungscode,
weitergegeben.

Im Falle des Widerrufs Ihrer Einwilligung werden die pseudonymisiert gespeicherten
Daten vernichtet.

Der Zugang zu den Originaldaten und zum Verschliisselungscode ist auf folgende
Personen beschrankt: Prof. Schoser, Dr. Wenninger und Moritz Retzer. Die Unterlagen
werden im Friedrich-Baur-Institut Miinchen fiir 10 Jahre aufbewahrt.

Eine Entschliisselung erfolgt lediglich in Fdllen, in denen es Ihre eigene Sicherheit
erfordert (,,medizinische Griinde") oder falls es zu Anderungen in der wissenschaftlichen
Fragestellung komm (,,wissenschaftliche Griinde").

Im Falle von Veroffentlichungen der Studienergebnisse bleibt die Vertraulichkeit der
personlichen Daten gewdhrleistet.

*
Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ich bin mit der Erhebung und Verwendung persénlicher Daten und Befunddaten nach MafRgabe dieser

Patienteninformation einverstanden.

https:/Avww.umfragen-am-klinikum.de/index.php/admin/printablesurvey/sa/index/surveyid/746544 4/38
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Patienten- bzw. Eltern-Informationsschrift und
Einwilligungserkldarung

Ich bin volljahrig und fiille die Umfrage fiir mich selbst aus. *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Ich bin Erziehungsberechtigter meines Kindes zwischen 7 und 13 Jahren und fiille die
Umfrage im Sinne meines Kindes aus. *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Ich bin minderjahrig, zwischen 13 und 17 Jahren alt und fiille die Umfrage fiir mich
selbst aus.

Ich bin mir der Tragweite des Ausfiillens der Umfrage bewusst.

*

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Ich habe den bisherigen Inhalt aufmerksam gelesen und verstanden.

Eventuell bestehende Unklarheiten konnte ich durch Riicksprache mit einer der oben
genannten Kontaktpersonen klaren.

*

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

(2 Ich bin einverstanden an dieser Studie teilzunehmen.
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Personliche Daten

Bitte fiillen sie nachfolgende Felder zu Ihren persénlichen Daten aus.
Geschlecht: *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O weiblich
O mannlich

Nachname: *

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

| |

Vorname: *

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

Geburtsdatum: *

Bitte ein Datum eingeben:

Geburtsort: *

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

| |

Anschrift (Straie): *

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

Hausnummer: *

Bitte geben Sie lhre Antwort hier ein:

| |

Postleitzahl: *

In dieses Feld durfen nur Zahlen eingegeben werden.

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

|

Wohnort: *

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

Bundesland (in welchem Sie aktuell leben): *

O Baden-Wiirttemberg
(O Bayem
O Berlin
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O Brandenburg

Bremen

Hamburg

Hessen

Mecklenburg-Vorpommern

Niedersachsen

Nordrhein-Westfalen

Rheinland-Pfalz

Saarland

Sachsen

Sachsen-Anhalt

Schleswig-Holstein

ONORCNONOCHNCRONONORONONS.

Thiringen

Telefon- oder Handynummer: *

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

Bitte im folgenden Format eingeben:
Bsp: +49 174 6584369

Bsp: +49 89 6478967

E-Mail Adresse:

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

Wie groB sind Sie? *
In dieses Feld durfen nur Zahlen eingegeben werden.

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

Bitte Angabe in cm!
Wie viel wiegen sie? *

In dieses Feld dirfen nur Zahlen eingegeben werden.

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

Bitte Angabe in kg!
Bitte wahlen Sie Ihren aktuellen Beziehungsstatus. *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:
O Ledig

O Eingetragene Lebenspartnerschaft

O Verheiratet

(O Geschieden
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O Verwittwet

Name des Hausarztes:

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

Bzw. der betreuende Arzt
Ort des Hausarztes:

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

Wie haben Sie von dieser Online-Umfrage erfahren? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

Uber eine Mail vom Friedrich-Baur-Institut

Uber eine Mail von der Diagnosegruppe Myotone Dystrophie

Uber den Vortrag von Hr. Retzer auf dem Treffen der Diagnosegruppe Myotone Dystrophie in Hohenroda
Uber meine Eltern

Uber meine Kinder

O ONCRORONS

Sonstiges

https:/Awww.umfragen-am-klinikum.de/index.php/admin/printablesurvey/sa/index/surveyid/746544 8/38

98/133




» 7 Anhang

23.11.2016 Online-Umfragen am Klinikum der Universitat Miinchen - Online Umfrage - Klinische Friihzeichen der Myotonen Dystrophie Typ 1 und 2am Fried...

Soziale Daten

Bitte wahlen Sie Ihre allgemeine Schulausbildung. *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

ONORONONONS

Bitte wahlen Sie Ihren hochsten beruflichen Bildungsabschluss. *

Noch in schulischer Ausbildung
Haupt-(Volks-)schulabschluss

Abschluss der polytechnischen Oberschule
Realschul- oder gleichwertiger Abschluss
Fachhochschul- oder Hochschulreife

Ohne allgemeinen Schulabschluss

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

ONOROCNONORS

O

Lehre/Berufsausbildung im dualen System
Fachschulabschluss

Fachschulabschluss in der ehemaligen DDR
Fachhochschulabschluss
Hochschulabschluss

Promotion

Ohne beruflichen Bildungsabschluss

Welcher Tatigkeit gehen Sie aktuell nach? *

Bitte wahlen Sie alle zutreffenden Antworten aus:

oDooood

O

Schiiler

Student

Lehrling
Hausmann, -frau
Berufstatig
Rentner

Zur Zeit arbeitslos

] Sonstiges:
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Myotone Dystrophie
Sind Sie nachweislich an
Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2 (DM2/PROMM)

erkrankt? (Genetische Testung positiv)

%

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja

O Nein

Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) erkrankt? (Genetische Testung
positiv)

b 3

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiilit sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) )

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 2 (DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische
Testung positiv)

*

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) )

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Haben Sie Symptome, welche Sie auf die Myotone Dystrophie zuriickfiihren? *
Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:

Antwort war 'Ja’ bei Frage 28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) )

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Wie alt waren Sie, als Sie erste Sympome bemerkten? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwortwar 'Ja' bei Frage '31 [SymptomeJANEIN] (Haben Sie Symptome, welche Sie auf die Myotone Dystrophie zurtickfihren?)

In dieses Feld durfen nur Zahlen eingegeben werden.

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:
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Bitte Angabe in Jahren!
Was war Ihr erstes Symptom das aufgetreten ist? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '31 [SymptomeJANEIN] (Haben Sie Symptome, welche Sie auf die Myotone Dystrophie zurtickfihren?)

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

(O Muskelschwache
O Myotonie (=Muskelverkrampfungen)
(O Schmerzen

O Sonstiges

In welcher Korperregion traten diese ersten Symptome auf? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja’ bei Frage '31 [SymptomeJANEIN] (Haben Sie Symptome, welche Sie auf die Myotone Dystrophie zurtickfiihren?)

Bitte wahlen Sie alle zutreffenden Antworten aus:

Kopf
Hals

OO

Oberarme
Unterarme
Hande
Oberschenkel
Unterschenkel
FuRe

Bauch

Riicken - Brustbereich

ooooooood

Ricken - Lendenbereich

Wie alt waren Sie, als die Diagnose "Myotone Dystophie" gestellt wurde? *
Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:

Antwort war 'Ja' bei Frage 28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) )

In dieses Feld durfen nur Zahlen eingegeben werden.

Bitte geben Sie lhre Antwort hier ein:

Bitte Angabe in Jahren!
Welchen Grad der Behinderung haben Sie laut Ihrem Behindertenausweis? (Wenn Sie
keinen Behindertenausweis besitzen, geben Sie bitte die Ziffer "0" ein) *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:

Antwort war 'Ja’ bei Frage 28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) )

In dieses Feld durfen nur Zahlen eingegeben werden.

Bitte geben Sie lhre Antwort hier ein:
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Bitte Angabe in Prozent!
Welche Pflegestufe haben Sie? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage 28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) )

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

Qo
O 1
O 2
O3
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Familidre Daten

Wie viele Briider haben Sie? *
In dieses Feld durfen nur Zahlen eingegeben werden.

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

Wie viele Schwestern haben Sie? *
In dieses Feld durfen nur Zahlen eingegeben werden.

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:

Haben Sie eigene leibliche Kinder? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Wie viele Sohne haben Sie? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '40 [Kinder] (Haben Sie eigene leibliche Kinder?)

In dieses Feld durfen nur Zahlen eingegeben werden.

Bitte geben Sie lhre Antwort hier ein:

Wie viele Tochter haben Sie? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja’ bei Frage '40 [Kinder] (Haben Sie eigene leibliche Kinder?)

In dieses Feld durfen nur Zahlen eingegeben werden.

Bitte geben Sie Ihre Antwort hier ein:
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Myotone Dystrophie in der Familie

Wer in Ihrer Familie ist an DM1 erkrankt?

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage 29 [DM1Gentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) erkrankt? (Genetische
Testung positiv) )

Bitte wahlen Sie alle zutreffenden Antworten aus:

] Mutter

[ vater

[] GroBmutter (mutterlich)
Grovater (mitterlich)
GroRmutter (vaterlich)
Grovater (véaterlich)

Bruder oder Briider
Schwester oder Schwestern
Cousinen und/oder Cousins

Eigene Kinder

Oooooooaa

Niemand

[l Sonstiges:

Wer in Ihrer Familie ist an DM2 erkrankt?

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '30 [DM2Gentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 2 (DM2/PROMM) erkrankt?
(Genetische Testung positiv) )

Bitte wahlen Sie alle zutreffenden Antworten aus:

] Mutter

Vater

GroBmutter (miitterlich)
Grovater (miitterlich)
GroRBmutter (vaterlich)
Grovater (véaterlich)

Bruder oder Briider
Schwester oder Schwestern
Cousinen und/oder Cousins

Eigene Kinder

oooooOooogao

Niemand

] Sonstiges:
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CIS-Fatigue

Bitte kreuzen Sie zu jeder Aussage das Kdstchen so an, wie Sie sich in den letzen zwei
Wochen gefiihlt haben:

Wenn Sie mit der Aussage vollkommen iibereinstimmen, kreuzen Sie bitte das linke Feld
an.

Wenn Sie mit der Aussage iiberhaupt nicht iibereinstimmen, kreuzen Sie bitte das rechte
Feld an.

Wenn Sie weder mit der Aussage vollkommen iibereinstimmen noch iiberhaupt nicht
iibereinstimmen, kreuzen Sie bitte das Feld an, das Ihrem Gefiihl nach am ehesten
zutrifft.

*

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

7 - Ja, Nein,
das trifft das trifft
atl nicht zu
Ich fiihle mich miide.
Ich fiihle mich sehr aktiv.
Nachdenken strengt mich
an.
Ich fiihle mich korperlich
ausgelaugt.
Ich habe das Gefiihl, viele
schone Dinge zu machen.
Ich fiihle mich "fit".
Ich bin kérperlich sehr
aktiv.

Wenn ich etwas mache,
kann ich mich auch darauf
konzentrieren.

Ich fiihle mich kraftlos.

Ich bin kérperlich nicht
sehr aktiv.

Es fallt mir leicht, mich auf
etwas zu konzentrieren.
Ich fithle mich ausgeruht.
Es kostet mich viel
Energie, mich auf etwas
zu konzentrieren.

Ich fiihle mich korperlich
schlecht trainiert.

Ich habe viele Plane.
Ich werde schnell miide.

Ich unternehme nicht viele
korperlich anstrengende
Dinge.

Mir kommt es so vor, als
wiirde ich eigentlich nichts
machen.

Meine Gedanken
schweifen umher.

Ich fiihle mich kérperlich in
exzellenter Verfassung.
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INQoL

Leiden Sie an Muskelschwache? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja

O Nein

Mit Schwache ist jede Schwache im Bereich des Gesichts, der Arme, der Hande, Beine und FuRe gemeint.
Wie stark schitzen Sie die Schwache Ihrer Muskulatur ein? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwortwar 'Ja' bei Frage '46 [Muskelschwaeche] (Leiden Sie an Muskelschwache?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

1-sehr 2-ein 3- 4- 5- 7 -sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Starke O O O O O O O

Beeintrachtigt Ihre Muskelschwiache Sie aktuell im Alltag? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
((Muskelschwaeche NAOK =="Y"))

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

1-sehr 2 -ein 3- 4- 5- 7 -sehr
gering wenig maBig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Alitag O O O O O O O

Wie schwerwiegend empfinden Sie die durch Muskelschwiadche bedingten, moglichen
Probleme? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
((Muskelschwaeche NAOK =="Y"))

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

1-sehr 2-ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig méRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Probleme O O O O £ O O

Haben Sie Schmerzen? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
' Nein

Wie stark sind Ihre Schmerzen im Moment? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja’ bei Frage '50 [Schmerzen] (Haben Sie Schmerzen?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

1-sehr 2-ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Starke O O O O O O O

Gestaltet sich Ihr Alltag durch die Schmerzen aktuell schwierig? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war'Ja' bei Frage '60 [Schmerzen] (Haben Sie Schmerzen?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:
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1-seh
going  2-en 3. 4- 5- 7-sehr
wenj maRi mittelstark erhehlich 6 - stark stark
Alttag O ok i @) e &

Wie schwerwiegend empfinden Sie mogliche, durch Schmerz verursachte Probleme? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '50 [Schmerzen] (Haben Sie Schmerzen?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

1-sehr 2 -ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig mahig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Probleme O O & O O O O

Fiihlen Sie sich miide/ erschopft? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
' Nein

Wie stark ist aktuell Ihre Miidigkeit/ Erschopfung? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '64 [Erschoepfung] (Fuhlen Sie sich mude/ erschépft?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

1-sehr 2-ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maBig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Starke O O O O O O O

Ist Ihr Alltag durch die Miidigkeit/ Erschopfung momentan beeintrachtigt? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja’ bei Frage '54 [Erschoepfung] (Fuhlen Sie sich mude/ erschopft?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

1-sehr 2 -ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Alitag O O & O O O O

Wie schwerwiegend empfinden Sie mogliche, durch die Miidigkeit/ Erschopfung
verursachte Probleme? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '54 [Erschoepfung] (Fuhlen Sie sich miude/ ersch6pft?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

1-sehr 2 -ein - 4- 5- 7 -sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Probleme O O O @) O &, 5,

Leiden Sie an "Blockaden" der Muskeln?

*

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Darunter verstehen wir ein spezifisches Symptom, die Myotonie, die darauf beruht, dass sich die Muskulatur nach gewollter
Anspannung nur langsam wieder entspannen kann.

Wie stark sind Ihre "Muskelblockaden" im Moment? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '58 [Muskelblockade] ( Leiden Sie an "Blockaden" der Muskeln? )
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Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

1-sehr 2 -ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Starke O O O O O O O

Verursachen die "Muskelblockaden™ momentan Schwierigkeiten in Ihrem Alltag? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiilit sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '58 [Muskelblockade] ( Leiden Sie an "Blockaden" der Muskeln? )

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

1-sehr 2 -ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Alitag O O O O O O O

Wie schwerwiegend empfinden Sie die Schwierigkeiten, die moglicherweise durch die
"Muskelblockaden” entstehen? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiilit sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '58 [Muskelblockade] ( Leiden Sie an "Blockaden" der Muskeln? )

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

1-sehr 2 -ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Probleme O O O O O O O

Leiden Sie an hangenden Augenlidern? *
Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Wie stark hdngen Ihre Augenlider momentan? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '62 [Augenlider] (Leiden Sie an hangenden Augenlidern?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

1-sehr 2-ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Starke O O O O O O O

Beeintrachtigen Sie die hdangenden Augenlider momentan im Alltag? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '62 [Augenlider] (Leiden Sie an hangenden Augenlidern?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fur jeden Punkt aus:

1 -sehr 2-ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Alitag O O O O O O O

Wie schwerwiegend empfinden Sie die Schwierigkeiten, die moglicherweise durch die
hangenden Augenlider entstehen? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '62 [Augenlider] (Leiden Sie an hangenden Augenlidern?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

1-sehr 2-ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Probleme O [ O € O O O

Leiden Sie an Doppelbildern? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:
O Ja
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O Nein

Wie stark treten bei Ihnen momentan Doppelbilder auf? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '66 [Doppelbilder] (Leiden Sie an Doppelbildern?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

1-sehr 2 -ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Starke O O O O O O O

Beeintrachtigen die Doppelbilder im Moment Ihren Alltag? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '66 [Doppelbilder] (Leiden Sie an Doppelbildern?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

1 -sehr 2-ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Alitag O O o O O O O

Wie schwerwiegend empfinden Sie mogliche Probleme, die Ihnen durch die
Doppelbilder entstehen? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja’ bei Frage '66 [Doppelbilder] (Leiden Sie an Doppelbildern?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

1 -sehr 2 -ein 3- 4- 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Probleme O £ O O O O O

Leiden Sie unter Schluckbeschwerden? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
) Nein

Wie stark sind Ihre Schluckbeschwerden momentan? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwortwar 'Ja' bei Frage '70 [Schluckbeschwerden] (Leiden Sie unter Schluckbeschwerden?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

1-sehr 2-ein 3- 4 - 5- 7 - sehr
gering wenig maRig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Starke O O O O O O O

Beeintrachtigen Sie die Schluckbeschwerden momentan im Alltag? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiilit sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '70 [Schluckbeschwerden] (Leiden Sie unter Schluckbeschwerden?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

1-sehr 2 -ein 3- 4- 5- 7 -sehr
gering wenig maBig mittelstark erheblich 6 - stark stark
Alitag O O O O O O O

Wie schwerwiegend empfinden Sie die moglichen Probleme, die durch Ihre
Schluckbeschwerden entstehen? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwortwar 'Ja' bei Frage '70 [Schluckbeschwerden] (Leiden Sie unter Schluckbeschwerden?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

1 h 2 -ein 3- 4- 5- 7 - sehr
- sehr wenig maBig mittelstark erheblich stark
gernng 6 - stark
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Probleme O O O O O O O
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Symptome
Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen des Herzkreislaufsystems? *

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

selten (unter 5 mal haufig (5 mal oder permanent/

nie pro Jahr) héaufiger pro Jahr) dauerhaft
Herzrhythmusstérungen &) £ O )
AV-Block
(Atrioventrikul&rer O @) O O
Block)
Tachykardie (hoher
Puls) o o o O
Thrombose (=
Blutgerinnsel in einem O @) O O
BlutgefaR)
Undefinierte
Herzveranderungen O QO O O

Bemerken Sie eines oder mehrere der folgenden Symptome beziiglich Atembeschwerden?

*

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

Ja Nein
Haben Sie das Gefihl
kurzatmig zu sein,
wenn Sie sich O O
hinlegen?
Schlafen Sie mit mehr
als einem Kissen? O O
Schlafen Sie sitzend
auf einem Stuhl oder O O
Sessel?
Fiihlen Sie sich
kurzatmig, wenn Sie
sich zu Hause O O
bewegen?
Fiihlen Sie sich
kurzatmig, wenn Sie
sich waschen oder O O
anziehen?

Fihlen Sie sich

kurzatmig, wenn Sie O O
sprechen?

Fuhlen Sie sich miide,

wenn Sie morgens O )
aufwachen?

Wachen Sie abgesehen

vom néchtlichen

Toilettengang mehr als O O
einmal in der Nacht

auf?

Miissen Sie aus dem

Bett aufstehen wegen O O
ruheloser Beine?

Wachen Sie morgens

mit Kopfschmerzen O )
auf?
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Ja Nein
Haben Sie das Gefiihl,
morgens einen
schwereren Kopf zu O O
haben?
Haben Sie ein
Druckgefiihl im Kopf, O i
wenn Sie aufwachen?
Wachen Sie nachts
kurzatmig auf? O O

Bemerkt bei lhnen

jemand Atempausen

wahrend des O O
Schlafens?

Berichtet Ihnen
jemand, dass Sie
wihrend des Schlafens
das Schnarchen kurz O )
unterbrechen und dann

plétzlich wieder hiermit

beginnen?

Haben Sie den

Eindruck, dass |hre

Konzentrationsfahigkeit

abnimmt? O o
Haben Sie den

Eindruck, dass Ihre

Gedankengange @)
langsamer ablaufen als

normaler Weise?

Sind Sie weniger

motiviert Dinge zu tun

als gewdhnlich?

Schlafen Sie beim

Essen ein?

Neigen Sie dazu, beim
Autofahren O
einzuschlafen?

Schlafen Sie ein,
wahrend jemand mit
Ihnen spricht?

Fiihlen Sie sich muder
als normaler Weise?

Fihlen Sie sich von

dem, was sie tagsiiber

gemacht haben, O
muder/erschopfter als

erwartet?

Hatten Sie eine

behandlungsbediirftige C O
Atemwegsinfektion?

Mussten Sie wegen

eines schweren

Hustens Antibiotika O O
einnehmen?

War ein

Krankenhausaufenthalt

wegen einer
Atemwegsinfektion O O

oder Kurzatmigkeit
notwendig?

Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen des Endokrinen Systems
(Hormonsystems)? *

c 0 O 0o o O

O
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Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

selten (unter 5 mal héufig (5 mal oder permanent/

nie pro Jahr) héaufiger pro Jahr) dauerhaft
Diabetes Mellitus
(Zuckerkrankheit) O O O O
Schnelles Schwitzen ) O O O
Hitzewallungen 6] %) O O
Kalteempfindlichkeit ) O O O
Schilddriisen-
Uberfunktion O O O O
Schilddrlisen-
Unterfunktion O O O O
Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen von Hals, Nase, Ohren und
Augen? *

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

selten (unter S mal haufig (5 mal oder permanent/

nie pro Jahr) haufiger pro Jahr) dauerhaft
Grauer Star )] © O O
Griiner Star ) | O O
Makuladegeneration
(Netzhauterkrakung) O O O O
Chronisches oder
haufig
wiederkommendes O O O O
Gerstenkorn
Schwerhdérigkeit O O O O
Taubheit auf einem Ohr £y O O O
Zuschwellen der

O & O O

Ohrtrompete
Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen des Magen-Darm-Traktes? *

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

selten (unter 5 mal haufig (5 mal oder permanent/

nie pro Jahr) héaufiger pro Jahr) dauerhaft
Verdauungsprobleme O @) O O
Durchfall ) @) O O
Verstopfungen ) O O L
Véllegefiihl O @) O O
Blaseninkontinenz
(Probleme beim O ) & )
Wasserhalten)
Stuhlinkontinenz
(Probleme beim ') O O O
Stuhlhalten)

Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen des muskulo-skelettalen
Systems? *

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

selten (unter 5 mal haufig (5 mal oder permanent/
nie pro Jahr) haufiger pro Jahr) dauerhaft
Kiefergelenkmuskulatur O ) O )
Nackenmuskulatur (z.B.
Kopfheberschwéche) O O O O
Schulter- und
Schulterblattmuskulatur O O o O
Riickenmuskulatur O O O )
Ober- und
Unterarmmuskulatur O O @ O
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selten (unter 5 mal haufig (5 mal oder permanent/

nie pro Jahr) haufiger pro Jahr) dauerhaft
Handmuskulatur (z.B.
Probleme in der [ O O X
Feinmotorik)
Ober- und
Unterschenkelmuskulatur
(z.B. erschwertes
Aufstehen vom Stuhl/ O O O O
Boden, Unsicherheiten
beim Gehen)
FuBmuskulatur (z.B.
FuBheberschwéche) O O O O
Generelle Steifigkeit O @) O O

Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden Symptomen am Kopf? *

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

selten (unter 5 mal haufig (5 mal oder permanent/
nie pro Jahr) héufiger pro Jahr) dauerhaft
Gaumensegelschwiche O O O O
Schluckbeschwerden
(Verschlucken) O O o o
Zahnfehlstellung O & O )
Kieferprobleme O O @) O
fehlende Mimik O @] O O

Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit folgenden sonstigen Symptomen? *

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort flir jeden Punkt aus:

selten (unter 5 mal héufig (5 mal oder permanent/
nie pro Jahr) héaufiger pro Jahr) dauerhaft

Depressionen £y O O £
Haarausfall ey O O O
zéher Schleim im Hals £y O O O
Schluckauf O @) O O
unruhige Beine

(Restless-Legs- ) O O £
Synrom)

schwarzer Hautkrebs ) @) O )
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Schmerzen

Wie oft haben/hatten Sie Schmerzen in folgenden Korperregionen? *

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fir jeden Punkt aus:

selten (unter 5 mal haufig (5 mal oder permanent/
nie pro Jahr) héaufiger pro Jahr) dauerhaft

Kopf (Kopfschmerzen) £ O i Lo
Kiefergelenk @) @) O O
Nacken @) O O [0
Schulter (| O il O
Riicken O O O O
Ober- und Unterarme O O O O
Hénde &) @) O O
Ober- und

Unterschenkel O O O O
Knie O O O O
FiiRe/ FuBgelenke £y @) O O
Magen-Darm-Trakt

(Ve?dauungstrakt) O O O O
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Myotonie

Wie oft haben/hatten Sie Probleme mit Myotonie der folgenden Bereiche? *

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

selten (unter 5 mal haufig (5 mal oder permanent/
nie pro Jahr) héaufiger pro Jahr) dauerhaft
Schlucken ey O i 4
Kaumuskeln/
Kiefergelenk O O O O
Zunge (undeutliche
Aussprache) O O O O
Oberarm O O O O
Unterarm ) ) O O
Hénde ) O O O
Oberschenkel O O O O
Unterschenkel ) @) O O
FuRe ] O O O
Riicken £ O O O
Myotonie = Muskelverkrampfungen/ Steifigkeit
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Sturz

Sind Sie in den letzten beiden Jahren (mind. ein Mal) gestiirzt? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja

O Nein

Ohne konkrete Fremdeinwirkung...

Wie oft pro Jahr sind Sie gestiirzt? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '84 [SturzJaNein] (Sind Sie in den letzten beiden Jahren (mind. ein Mal) gesturzt?)

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O 1

O 23

O a5

O mehrals 5

Was sind Ihrer Meinung nach mogliche Griinde fiir die Stiirze? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '84 [SturzJaNein] (Sind Sie in den letzten beiden Jahren (mind. ein Mal) gesttrzt?)

Bitte wahlen Sie alle zutreffenden Antworten aus:

[] steifheit /Myotonie der Beine
O Gleichgewichtsstérungen
[ ] schwiche der Beine

] Sonstiges:

Gab es Stiirze mit Knochenbriichen? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '84 [SturzJaNein] (Sind Sie in den letzten beiden Jahren (mind. ein Mal) gesttrzt?)

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Welcher Knochen war gebrochen? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '87 [SturzKnochen] (Gab es Stiirze mit Knochenbriichen?)

Bitte wahlen Sie alle zutreffenden Antworten aus:

[] Hand oder Handgelenk
[] unterarm

[] oberarm

[] schutter

[] schiusselbein
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[ wirbelsaule
(] Hiifte
[l unterschenkel
[] Oberschenkel

] Sprunggelenk
] Fus

[] sonstiges:

Wie lange dauerte es, bis der Bruch wieder verheilt war? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja’ bei Frage '87 [SturzKnochen] (Gab es Sturze mit Knochenbriichen?)

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O unter 1 Monat
O 1-3Monate
O 4-6Monate
O uber 6 Monate

Wurde eine Operation am Knochen durchgefiihrt? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '87 [SturzKnochen] (Gab es Stiirze mit Knochenbriichen?)

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

QO Ja
O Nein
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Laborwerte

Wie waren bislang Laborergebnisse folgender Werte: *

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

weild nicht /

normal erhoht nicht getestet vergessen
Gamma-
Glutamyltransferase (y- O O O O
GT)
Glutamat-Pyruvat-
Transaminase (GPT) O O O O
Glutamat-Oxalacetat-
Transaminase (GOT) O O O O
Creatinkinase (CK) X O O O
Cholesterin (] @) i O
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Sport und Freizeit

Nutzen Sie ein Hilfsmittel zur Fortbewegung? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Welches Hilfsmittel benutzen Sie? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '92 [Gehhilfsmittel] (Nutzen Sie ein Hilfsmittel zur Fortbewegung?)

Bitte wahlen Sie alle zutreffenden Antworten aus:

FuBheberorthese (z.B. Peroneusschiene)
Gehstock

Rollator

Rollstuhl (Schieberolistuhl)

Rollstuhl (e-Fix 0.4.)

Rollstuhl kompakt (iiber 100 kg)

oooood

[] sonstiges:

Wie schatzen Sie Ihre (damalige) Leistung im Sportunterricht im Vergleich zu Ihren
Mitschiilern ein? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

(O Unterdurchschnittlich
(O Durchschnittlich
(O Uberdurchschnittlich

Welche Schulnote haben (hatten) sie durchschnittlich im Schulsport in der Grundschule?
*

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O 1-sehr gut

QO 2- gut

(O 3 - befriedigend

(O 4 - ausreichend

(O 5 - mangelhaft

O 6- ungeniigend

O vergessen/ unbekannt

Welche Schulnote haben (hatten) Sie durchschnittlich im Sportunterricht an Ihrer
weiterfithrenden Schule (Mittelschule, Realschule, Gymnasium)? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O 1 - sehr gut
O 2-gut
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O 3 - befriedigend
O 4 - ausreichend
O s5- mangelhaft
O 6- ungeniigend

O vergessen/ unbekannt

Sind (waren) Sie vom Schulsport regelmasig befreit? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Treiben Sie regelmdBig Sport? *

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Wie oft pro Woche treiben Sie durchschnittlich Sport? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war'Ja' bei Frage '98 [SportRegelmaessig] (Treiben Sie regelmaRig Sport?)

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

(O weniger als 1 Mal pro Woche
O 1 Mal pro Woche

O 23 Mal pro Woche

O mehrals 3 Mal pro Woche

Welche Sportart betreiben Sie vorrangig? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '98 [SportRegelmaessig] (Treiben Sie regelméaRig Sport?)

Bitte wahlen Sie alle zutreffenden Antworten aus:

Laufsport (Jogging, Wandern, Walking etc.)
Ballsport (FuRball, Handball, etc.)

Schwimmen

O O

Kraftsport
Leichtathletik
Radsport

Tanzsport

Oooood

Kampfsport

[l Sonstiges:

Wann lernten Sie ungefahr schwimmen? *
Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:
O fruh (vor dem 5. Lebensjahr)

O "normal” (zwischen 5 und 8 Jahre)
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O "spat" (nach dem 8. Lebensjahr)
Wie beurteilen Sie Ihre Erfahrungen mit folgenden Aktivitaten/ Hobbys in Bezug auf
Ihre Myotone Dystrophie? *
Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) )

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:

Keine
Erfahrungen
Gut Eher gut Eher schlecht Schlecht gemacht

Yoga O O O O O
Feldenkrais O O O O O
Fango/ Moorpackungen O O O O O
Schwimmen O O i O O
Fahrradfahren mit E-

2t O O O O O
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Weiterfiihrende Fragen

Wie oft pro Jahr suchten sie in den letzten Jahren einen Arzt oder ein Krankenhaus auf?
*

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:
Nie
1 Mal

2-3 Mal
4-7 Mal

ONORCRONS)

8 oder mehr Mal

Glauben Sie, sie sind an DM1 erkrankt? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
((DMGentest NAOK =="N"))

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Glauben Sie, sie sind an DM2 erkrankt? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Nein' bei Frage 28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) )

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja

O Nein

Wiirden Sie gerne wissen, ob sie die Myotone Dystrophie von ihrer Mutter/ ihrem Vater
vererbt bekommen haben? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:

Antwort war 'Nein' bei Frage 28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) )

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja

O Nein

Wiirden Sie einer Blutabnahme (ganz normales Blutabnehmen, wie beim Hausarzt)
zustimmen, um eine genetische Testung auf Myotone Dystrophie durchzufiihren? *
Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:

Antwort war 'Nein' bei Frage 28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2

(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) )

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
) Nein
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Nicht-Medikamentose Therapie-Erfahrungen

Vielen Dank fiir das Ausfiillen der Umfrage bis hierhin!

Theoretisch sind Sie nun mit der Umfrage fertig!

Falls Sie Interesse haben, kénnen Sle nun noch ein paar weitere Fragen (ca. 5 Minuten) tber lhre bisherigen
Therapieerfahrungen beantworten.

Wollen Sie ein paar weitere Fragen zu Therapieerfahrungen beantworten?

*

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) )

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja

O Nein

Haben Sie bereits Erfahrungen mit nicht-medikamentoser Therapie Ihrer Myotonen
Dystrophie gesammelt? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:

Antwort war'Ja' bei Frage '28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) ) und Antwort war 'Ja' bei Frage '108 [WeitereFragen]' ( Vielen Dank fur
das Ausflllen der Umfrage bis hierhin! Theoretisch sind Sie nun mit der Umfrage fertig! Falls Sie Interesse haben, kénnen Sle
nun noch ein paar weitere Fragen (ca. 5 Minuten) tber Ihre bisherigen Therapieerfahrungen beantworten. Wollen Sie ein paar
weitere Fragen zu Therapieerfahrungen beantworten? )

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Wie haufig werden Sie therapeutisch behandelt? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiilit sind:

Antwortwar 'Ja' bei Frage '109 [NMTherapieJANEIN] (Haben Sie bereits Erfahrungen mit nicht-medikamentéser Therapie lhrer
Myotonen Dystrophie gesammelt?)

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Nie

O Nur, wenn ein Rezept ausgestellt wird

(O 1 Einheit pro Woche

(O 2 Einheiten pro Woche

(O Mehr als 2 Einheiten pro Woche

Wie beurteilen Sie Ihre Erfahrungen mit folgenden Therapieformen? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:

Antwort war 'Ja' bei Frage '109 [NMTherapieJANEIN] (Haben Sie bereits Erfahrungen mit nicht-medikamentéser Therapie lhrer
Myotonen Dystrophie gesammelt?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fiir jeden Punkt aus:
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Keine
Erfahrungen
Gut Eher gut Eher schlecht Schlecht gemacht
Physiotherapie
(Einzeltherapie) O O O @ O
Physiotherapie
(Gruppentherapie) O O O O O
Ergotherapie O O O O O
Logopadie ) O O O G
Osteopathie O O O O O
Psychologische
Beratung/ Behandlung O O O @] O
Muskelzentren/
Neurologie O O O @ O
PNF-Therapie O ) 3 O O
PNF-Physiotherapie O O ey ) O
Aquagymastik im
warmen Wasser O O O O O
MOTO-Med O O O @) O
Akupressur O O O O O
Heilpraktiker O O O O O

Haben Sie bereits Erfahrungen mit Reha (Rehabiltation) im Kontext Ihrer Myotonen
Dystophie gesammelt? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:

Antwort war 'Ja' bei Frage 28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) ) und Antwort war 'Ja' bei Frage '108 [WeitereFragen]' ( Vielen Dank fur
das Ausflillen der Umfrage bis hierhin! Theoretisch sind Sie nun mit der Umfrage fertig! Falls Sie Interesse haben, kénnen Sle
nun noch ein paar weitere Fragen (ca. 5 Minuten) tber |hre bisherigen Therapieerfahrungen beantworten. Wollen Sie ein paar
weitere Fragen zu Therapieerfahrungen beantworten? )

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Wie oft fahren Sie zur Reha? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiilit sind:
Antwort war 'Ja' bei Frage '112 [RehaJANEIN] (Haben Sie bereits Erfahrungen mit Reha (Rehabiltation) im Kontext lhrer
Myotonen Dystophie gesammelt?)

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:
Nie

Seltener als alle 4 Jahre

Alle 4 Jahre

Alle 2 Jahre

Jahrlich

CHONORONORS

Haufiger als einmal pro Jahr

In welchen Kliniken waren Sie zur Reha zur Behandlung Ihrer Myotonen Dystrophie?
Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:

Antwortwar 'Ja' bei Frage '112 [RehaJANEIN] (Haben Sie bereits Erfahrungen mit Reha (Rehabiltation) im Kontext Ihrer
Myotonen Dystophie gesammelt?)

Bitte geben Sie Ihre Antwort(en) hier ein:

Klinik 1
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Klinik 2

| |

Klinik 3

| |

Klinik 4

| |

Klinik 5

| |
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Medikamentose Therapie-Erfahrungen

Haben Sie bereits Erfahrungen mit Medikamenten in der Therapie Ihrer Myotonen
Dystrophie gesammelt? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:

Antwort war 'Ja' bei Frage 28 [DMGentest] ( Sind Sie nachweislich an Myotoner Dystrophie Typ 1 (DM1) ODER Typ 2
(DM2/PROMM) erkrankt? (Genetische Testung positiv) ) und Antwort war 'Ja’ bei Frage '108 [WeitereFragen]' ( Vielen Dank fur
das Ausflillen der Umfrage bis hierhin! Theoretisch sind Sie nun mit der Umfrage fertig! Falls Sie Interesse haben, kénnen Sle
nun noch ein paar weitere Fragen (ca. 5 Minuten) Gber |hre bisherigen Therapieerfahrungen beantworten. Wollen Sie ein paar
weitere Fragen zu Therapieerfahrungen beantworten? )

Bitte wahlen Sie nur eine der folgenden Antworten aus:

O Ja
O Nein

Wie beurteilen Sie Ihre Erfahrungen mit folgenden Medikamenten? *

Beantworten Sie diese Frage nur, wenn folgende Bedingungen erfiillt sind:

Antwort war 'Ja' bei Frage '115 [MedisJANEIN] (Haben Sie bereits Erfahrungen mit Medikamenten in der Therapie |hrer
Myotonen Dystrophie gesammelt?)

Bitte wahlen Sie die zutreffende Antwort fur jeden Punkt aus:

Keine
Erfahrungen
Gut Eher gut Eher schlecht Schlecht gemacht
Virgil (bei
Tagesmiidigkeit) O O O O O
Modafinil (bei
Tagesmidigkeit) O O O O o
Sibilena/Legalon (zur
Unterstiitzung der O O O O ol
Leber)
Mexitil (bei Myotonie) O O O O O
Kreatin O O £y (5] O
Cil (bei erhohten
Cholesterinwerten) O O O O O
Domperidon (bei
Magenkréampfen) O O O @) O
MCP-Tropfen (bei
Magen- und O O () G B
Darmkrampfen)
Opiate O O O O O
Gaba-Pentin (bei
Schmerzen) O O O O o
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Geschafft!

Vielen Dank firr Inre Teilnahme an dieser Umfrage!

Durch Ihre Hilfe kénnen wir mehr tber Erkrankungen lernen und so auch die Therapie fortlaufend verbessern!

Kontaktperson/Studienleiter

Wenn Sie weitere Fragen zu dieser Forschungsstudie haben, kontaktieren Sie bitte:

Cand. med. Moritz Retzer, Doktorand

Prof. Dr. Benedikt Schoser, Studienleiter

Friedrich Bauer- Institut

Neurologische Klinik der Ludwig-Maximilians-Universitiat Miinchen
Ziemssenstr. 1a

80336 Miinchen

Tel. 089-4400 57400, Fax: 089-4400 57402

Email: moritz.retzer@med.uni-muenchen.de, bschoser@med.uni-muenchen.de
Homepage: www.baur-institut.de

Mit freundlichen GriRRen,
Moritz Retzer,

Doktorand unter der Betreuung von Prof. Schoser am Friedrich-Baur-Institutin Minchen

Ubermittlung lhres ausgefiiliten Fragebogens:
Vielen Dank fiir die Beantwortung des Fragebogens.
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7.6 E-Mail Anschreiben

Donnerstag, 27. Oktober 2016
Sehr geehrie Patientinnen, sehr geehrie Patienten!

Wir méchten Sie einladen an unserer neuen ONLINE-Umfrage zu
"Frithsymptomen der Myotonen Dystrophie Typ 1 und 2" des
Friedrich-Baur-Institutes teilzunehmen.

Diese Umifrage erfolgt in Kooperation mit der Diagnosegruppe Myotone Dystrophie der Deutschen
Gesellschaft fir Muskelkranke e\, (DGM).

Dwurch das Ausfilllen unserer ONLINE-Umfrage kénnen Sie einen wichtigen Beitrag dazu leisten, diese
seltene Erkrankung besser zu erforschen und newe Therapieansatze zu finden.

Cras Ausfillen der Umfrage funktioniert komplett von zu Hause aus und dauert ca. 30 bis 45 Minuten.
Sie bendtigen lediglich einen Computer mit Intermetverbindung.
Alle weiteren Informationen erhalten Sie direkt in der Umfrage!

Um die Umfrage zu starten. klicken Sie einfach auf folgenden Link:

https://www.umfragen-am-
klinikum.de/index.php/746544?lang=de

Alle Angaben, welche Sie machen unterstehen strengen Datenschutzrichtlinien (weitere Informationen in
der Umfrage) und werden streng vertraulich behandeit!

WICHTIG:
Bei dieser neuen Umfrage sollen
Sie und vor allem auch lhre Kinder (ab 13 Jahren) teilnehmen.

Es ist hierbei nicht wichtig. ob Ihre Kinder

= bereits genetisch auf Myotone Dystrophie getestet wurden oder nicht
= an Myotoner Dystrophie erkrankt oder gesund sind
= Symptome haben oder nicht

Bitte leiten Sie diese Nachricht an all lhre Kinder weiter und erbitten Sie eine Teilnahme!
Selbstverstandlich kénnen Sie auch gemeinsam mit Ihrem Kind die Umfrage fir dieses ausfiillen.

Achtung;

Sollten Sie mehmnals diese Mail bekommen, filllen Sie die Umifrage trotzdem nur einmal aus. Da manche
Patienten sowohl in der Datenbank des Friedrich-Baur-Institutes, als auch in der der DGM gelistet sind,
kann es zu einer doppelten Benachrichtigung kommen.

Bei Rickfragen stehen mein Team und ich Thnen jederzeit zur Verfigung!
Vielen Dank fir Ihre Unterstitzung!

Mit freundlichen Grilen,

Cand. med. Mortz Retzer, Doktorand am Friedrich-Baur-Institut
Prof. Dr. Benedikt Schoser, Studienleiter am Friedrich-Baur-Institut

Abbildung 24: E-Mail Anschreiben an die Patienten
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7.7 Ethikvotum
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7.8 Abkirzungsverzeichnis

BayDSG
CIS-20R
CK
DGM
DM

DM1
DM2
DMz
EMG
FBI
InQoL

N

N

p

PCR
PRISM-2
QoL

.

SD
SPSS
WHO

ZNF9

Bayerisches Datenschutzgesetz

Checklist individual strength questionnaire

Kreatininkinase

Deutsche Gesellschaft fur Muskelkranke e.V.

Myotone Dystrohie

Myotone Dystrophie Typ 1

Myotone Dystrophie Typ 2

Demilitarisierte Zone (Begriff aus der IT)

Elektromyographie

Friedrich-Baur-Institut

Individualized Neuromuscular Quality of Life

StichprobengréiRe

TeilstichprobengroRe

P-Wert, auch Uberschreitungswahrscheinlichkeit, Signifikanzwert
Polymerase chain reaction

Patient-Reported Impact of Symptoms in Myotonic Dystrophy Type 2
Quiality of Life, Lebensqualitat

Korrelationskoeffizient

Standard Deviation, Standardabweichung

Statistical Package for the Social Sciences (Statistikprogramm)
World Health Organization

Zink-Finger-Protein-9
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