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wichtiger Erkrankungen “state of the art” dargestellt. Die Publikationen zeichnen sich durch hochste wis-
senschaftliche Kompetenz und anspruchsvolle Prisentation aus. Die Autoren sind Meinungsbildner auf
ihren Fachgebieten.

Der Verlag dankt der Firma Hormosan Pharma GmbH fiir die Unterstiitzung der Produktion dieser Auf-
lage. Der Verlag versichert, dass der Industriepartner keinerlei Einflussnahme auf den Inhalt des Buches,
insbesondere auch nicht auf Therapieempfehlungen, nehmen konnte.



Vorwort und Danksagung

Myotone Muskelerkrankungen zihlen zu den seltenen Erkrankungen und werden hiufig erst verzogert
diagnostiziert. Klinisch und genetisch gliedern sie sich in die nicht-dystrophen Myotonien (NDM), die
auf genetischen Defekten des muskuldren Chlorid- oder Natriumkanals beruhen und reine Ionenkanaler-
krankungen darstellen, und die dystrophen Myotonien, iiblicherweise als myotone Dystrophien bezeich-
net. Zu den NDM zihlen die Myotonia congenita Thomsen/Becker, Paramyotonia congenita, die Kali-
um-sensitiven Myotonien (Myotonia fluctuans oder permanens) und die Acetazolamid-sensitiven Myo-
tonien. Die myotonen Dystrophien lassen sich sowohl klinisch als auch genetisch in eine myotone Dystro-
phie Typ 1 und 2 (DM1 und DM2) differenzieren. Die DM1 und DM2 stellen sogenannte Repeat-
Erkrankungen mit Myotonie und Muskelschwiche und multisystemischem Symptomspektrum ein-
schlieBSlich Katarakt, Herzbeteiligung, Diabetes mellitus, Hypogonadismus, ZNS-Beteiligung mit White
matter lesions u.v.m dar. Die DM1 ist mit einer CTG-Repeat-Expansion im Dystrophia myotonica-
Proteinkinase-Gen auf Chromosom 19q13.3, die DM2 mit einer CCTG-Repeat-Expansion im Intron 1
des CNPB-Gens auf Chromosom 3q21.3 assoziiert.

Dieses Buch soll dazu beitragen, einen Uberblick iiber diese Erkrankungen zu vermitteln und die Auf-
merksambkeit hinsichtlich myotoner Muskelerkrankungen und das Verstdndnis fiir die unterschiedlichen
Facetten und krankheitsassoziierten Fragestellungen und Problematik der verschiedenen Formen zu ver-
bessern. Ein weiterer Fokus liegt auf der symptomatischen Therapie sowohl bei NDM als auch bei DM1
und DM2. Auch mégliche zukiinftige Therapien werden kurz umrissen.

Bochum und Miinchen, im Juli 2021 Prof. Dr. Christiane Schneider-Gold, Bochum
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Prof. Dr. Matthias Vorgerd, Bochum



Autoren

Prof. Dr. Christiane Schneider-Gold

Klinik fiir Neurologie — Neuromuskuldre Ambulanz
St. Josef-Hospital

Klinikum der Ruhr-Universitit Bochum
Gudrunstrafle 56

44791 Bochum

Kap. 2., 3.

Prof. Dr. Benedikt Schoser
Friedrich-Baur-Institut

Neurologische Klinik

LMU-Klinikum
Ludwig-Maximilians-Universitit Miinchen
Ziemssenstr. la

80336 Miinchen

Kap. 4.

Prof. Dr. Matthias Vorgerd

Neurologische Klinik der Ruhr-Universitdt Bochum
Berufsgenossenschaftliches Universititsklinikum Bergmannsheil GmbH
Biirkle-de-la-Camp-Platz 1

44789 Bochum

Kap. 1., 2.



