Ketogene Erndahrung

Bericht zum Workshop ,Ketosis bei McArdle", Columbia Medical Center, New
York City - 15. bis 16. August 2015

Einfiihrung

Das vorrangige Forum flr internationale Patienten-Kommunikation stellt die Facebook-
Gruppe ,,McArdle's Disease dar. Seit Juli 2014 haben die Diskussionen zur Entwicklung einer
ketogenen Erndhrung flir McArdle-Betroffene zugenommen. Eine Reihe von Patienten
berichteten lGber eine Verbesserung ihrer alltaglichen Symptome und einer erhéhten
Belastungsfahigkeit.

Zur Erweiterung der Diskussion Uber Ketosis wurde zusatzlich eine geschlossene FB-Gruppe
eingerichtet, , Ketosis in McArdle's", in der inzwischen tiber 300 Mitglieder ihre Erfahrungen
mit Ketosis diskutieren. Wir, als Advokaten der Patienten, méchten nun diese Erfahrungen
sammeln, um sie Medizinern und Forschern zur Verfligung stellen zu kénnen.

Um diese neue Erndhrungsmethode untersuchen zu kénnen, flihrten wir eine Online-
Umfrage zum Thema durch, gefolgt von einer 2-tagigen Konferenz in New York City.

Der Einstieg war ein informelles Treffen der Patienten und ihrer Familien am Freitagabend,
den 14. August, um sich zunachst einmal kennenzulernen.

Teilnehmer

An der Konferenz haben 11 McArdle-Patienten (einschl. 2 Kindern und einem 18-jdhrigen)
und 12 Familienmitglieder teilgenommen. Sie waren aus den USA, Kanada, GroBbritannien,
Singapur, Chile und Schweden angereist. Insgesamt 26 Teilnehmer diskutierten die Nutzung
ketogener Ernahrung fiir McArdle-Patienten.

McArdle-Patienten (+Familienmitglieder):
Stacey Reason +1
Andrew Wakelin

Andy Williams +1

Dan Chambers

Rachel Walker+1
Michael Wilson+1
Letizia Doglioni Majer+3
Michelle Leach Bennett
Kim Rupert+1

Layton Rowley+3

Maria Ignacia Barrios+4

Anwesende Experten

An der Sonntagmorgen-Sitzung nahmen teil:
Dr. Alfred Slonim

Linda Bulone (Krankenschwester)

Anthony Serola (Physiotherapeut)



Austausch personlicher Erfahrungen

Zunachst wurde UGber personliche Erfahrungen mit ketogener Erndahrung berichtet. Zum
Zeitpunkt der Konferenz waren 5 Teilnehmer in Ketosis, 9 der anwesenden Patienten hatten
bereits Erfahrungen damit.

Die meisten von ihnen berichteten (iber eine Verbesserung ihrer Belastungsfahigkeit, oder —
genauer, dass sie nicht auf den second wind warten mussten, da Energie sofort zur
Verfligung stand.

Alle Teilnehmer sehen Ketosis nicht als ultimative Lésung an — denn, obwohl das
aerobe/anaerobe Niveau angehoben wird, ermoglicht Ketosis nicht die vollstandige
anaerobe Aktivitat.

Michelle Bennet, USA

Michelle ist trotz ihres McArdles immer aktiv gewesen. Vor einigen Jahren kam sie zu dem
Ergebnis, dass Kohlenhydrate ihre Symptome verschlechterten. Da sie abnehmen wollte,
entschlof sie sich zur Atkins Diat. Mit dieser Ernahrung fihlte sie sich ein wenig besser und
sie nahm ab. Nach einigen Monaten kam der Gewichtsverlust zum Stillstand. Da sie weiter
abnehmen wollte, versuchte sie es mit einer Erndhrung, die Atkins als ,Fettfasten"
bezeichnet, einige Tage mit einer kalorienreduzierten Erndhrung von 1000 Kalorien pro Tag,
die ca. 90% Fett enthielten. Pl6tzlich waren ihre McArdle-Symptome stark reduziert. Nach
Beendigung des ,Fettfastens" beschaftigte sie sich intensiver mit dem Thema und entschoR
sich zu einer ketogenen Erndhrung. lhre McArdle-Symptome nahmen in Folge immer mehr
ab und sie ist seit zwei Jahren bei dieser Ernahrung geblieben. Sie ist gllicklich mit ihrem
Gewicht und kann ihr aktives Leben aufrecht erhalten, einschlief3lich Softball. Nur ein Jahr
spater, als die Facebook-Gruppe , Ketosis in McArdle's gegriindet wurde, stellte sie fest, dass
andere Betroffene mit dieser Erndahrung begonnen hatten und den selben Erfolg erfuhren.

Dan Chambers, USA

Dan hat mit der ketogenen Erndhrung im Februar 2015 angefangen. Da er die positive
Wirkung auf seine alltaglichen Symptome und sein Belastungsniveau als sehr effektiv
empfand, entschloB er sich, die Erndhrung mit einem Trainingsprogramm zu verbinden. Fir
mehrere Monate bestieg er einen Gipfel pro Woche (,,Peak a Week"); die Besteigung des
Mount Shasta (4322m) war der Hohepunkt. Mit seiner nichtbetroffenen Freundin Marissa
stieg er innerhalb einer 24-Stunden-Periode 20 Stunden lang ca. 2240 m hoch und wieder
ab. Der Aufstieg war oft sehr steil und erforderte den Einsatz von Steigeisen und Eispickel. Im
August bestieg er 9 Waliser Gipfel und am letzten Wandertag stellte er auf eine
kohlenhydrathaltige Erndhrung um und beendete damit die Ketosis. Der Nachteil war fiir ihn
beachtlich, es gab wieder das Problem, den second wind aufbauen zu miissen und das
Tempo wurde insgesamt sehr viel langsamer. Interessanterweise stellte er aber auch fest,
dass gegen Ende eines Wandertages der Nutzen der ketogenen Erndahrung nachlieB oder
ganzlich versiegte. Er wird in Zukunft auf jeden Fall die ketogene Erndahrung strategisch
einsetzen, wann immer es sinnvoll ist. Von einem permanenten Einsatz der KD ist er jedoch
nicht Gberzeugt.

Letizia Doglioni Majer, Schweden
Fiir die 11-jahrige Letizia sprach ihre Mutter Barbara Minati. Die Familie ist aus Italien und
lebt in Schweden. Letizia wurde in der Mayo-Klinik, USA, diagnostiziert. Der Verdacht auf



eine Muskeldystrophie hatte die Empfehlung zur Folge, einen Rollstuhl zu benutzen und
jegliche Aktivitat zu vermeiden. Als die Diagnose McArdle feststand, wurde sie auf eine Diat
mit hohem Kohlenhydrat-Anteil gesetzt. Innerhalb der nachsten 6 Monate verschlimmerte
sich ihr Zustand zunehmend, bis jegliche Aktivitat zu Schaden fihrte. Ihr durchschnittlicher
CK-Wert lag bei 8000iU/L (40x hoher als normal). Barbara begann nach besseren Wegen zu
forschen, da sie fiihlte, dass ein normales Leben fiir Letizia so nicht moglich war. Sie stieR auf
die ketogene Ernahrung (KD) und beschloB, diese mit leichtem korperlichen Training zu
kombinieren. In Schweden setzen viele Menschen die KD zum Abnehmen und aus
Gesundheitsgriinden ein. Letizias Ketosis und Physiotherapie wird umfassend Gberwacht.
Innerhalb von Wochen gab es eine dramatische Verbesserung. Ein Jahr spater wird der
Rollstuhl nicht mehr gebraucht, sie macht den Schulweg zu FuB (2,5 km hin und zurick) und
hatte nur einen Krankenhausaufenthalt verglichen mit regelmafigen Aufenthalten vor der
KD. Der durchschnittliche CK-Wert mit KD ist 3000 (14x hoher als normal) und der letzte war
nur 330 iU/L (kleiner als das Doppelte der Norm). Die ganze Familie ist nun auf KD und
berichtet von einem gesteigerten Wohlbefinden.

Stacey Reason, Kanada

Stacey ist immer sehr aktiv gewesen. Unter Einsatz des second wind ist sie gewandert,
geschwommen, gerudert, hat Eishockey gespielt, Fahrrad gefahren und gejoggt. Im August
2014 versuchte es Stacey mit einer KD von 70% Fett, 20% Proteinen und 10 %
Kohlenhydraten. Sie stellte fest, dass ihr die alltaglichen Aktivitaten bedeutend leichter
fielen. Sie konnte mit ihrem Hund ohne Zwischenstop fir den second wind spazierengehen.
Nun wollte sie wissen, ob sich dieses Ergebnis auf das Laufband (ibertragen liele.
Normalerweise ging sie 20 Minuten, um dann im Wechsel fiir 10-15 Minuten 1 Minute zu
laufen und 1 Minute zu gehen, bis sie ein langsames Joggen durchhalten konnte. In Ketosis
fing Stacey mit Gehen an, um nach wenigen Minuten in ein langsames Joggen zu fallen. Sie
konnte dies fir 4-5 Minuten durchhalten, mit einem 1-Minute-Gang dazwischen. Nach
wenigen Wochen joggte sie ununterbrochen bis zu 30 Minuten. Wahrend des Winters fiel sie
aus der Ketosis, unterbrach ihr Training und nach 6 Monaten bemerkte sie eine signifikante
Veranderung ihrer Belastbarkeit. Stacey ist inzwischen wieder in Ketosis und sehr darauf
bedacht, einen ketogenen Lebensstil aufrechtzuerhalten, um ihre alltaglichen Aktivitaten
und ihre Belastbarkeit zu verbessern.

David Thompson, GroBbritannien (schriftliche Vorlage)

David, ein 30jahriger Veganer, hat am Wandern mit McArdle in Wales teilgenommen und im
vergangenen Jahr ein kontrolliertes Gewichtstraining durchgefiihrt. Er hat mehrfach mit KD
experimentiert und ging vor und wahrend der Wanderwoche auf vegane KD. Er nutzt sehr
viel Soja-Protein, eine vollwertige EiweiR-Quelle mit minimalem Kohlenhydrat-Anteil, sowie
Avocado, Niisse und Samen, um den Fettanteil auf 70% zu bringen, mit 20% Protein und 10%
Kohlenhydraten. Ketosis bedeutet fiir ihn, standig im second wind zu sein und Berge direkt
aus dem Stand bewaltigen zu kénnen — ein iberwaltigendes Gefihl. Dieses Jahr, in Ketosis,
fihlte er sich in den ersten 2 bis 3 Stunden einer typischen 8 Stunden-Wanderung signifikant
starker als auf dhnlichen Wanderungen in den vorherigen Jahren. Spater am Tag konnte er
jedoch keine besonderen Unterschiede zwischen McArdles in Ketosis und den anderen ohne
Ketosis mehr feststellen. David sagt, dass McArdle keinen groBen Einfluss auf sein
Alltagsleben hat, so dass sich die strikte vegane KD fir ihn nicht lohnt. Er denkt jedoch daran,
vor intensiven koérperlichen Belastungen wieder in die Ketosis zu gelangen.



Andy Williams, Singapur

Im Sommer 2014 stellte Andy wahrend einer Fastenkur zur Gewichtsreduzierung nach
wenigen Tagen fest, dass sein McArdle sich deutlich verbesserte. Es war wie standig im
second wind, er konnte schneller gehen und ohne groRe Schwierigkeiten sogar bergauf
gehen. An einem Tag ging er 11 km und schwamm 100 Langen eines 25 m Pools. Er fragte
Andrew Wakelin, was mit ihm los sein konne. Dieser vermutete, er sei in Ketosis. Er fiihlte
sich grofRartig, aber es wurde ihm klar, dass er nicht auf ewig fasten konne. Er fing an, sich
mit KD zu beschaftigen und erndhrt sich seit Giber einem Jahr nahezu strikt ketogen. Mit 53
Jahren flhlt er sich fitter denn je. Er kann Kricket spielen ohne Sorge vor einem Spurt, der
Jagd nach dem Ball oder dem Kauern als Torhuter. Er muf§ nicht langer sein Spiel seinen
McArdle-Konditionen anpassen. Er kann einen ,kalten" Start beim Joggen hinlegen und 50
Minuten durchhalten. Bluttests haben keine besonderen Probleme ergeben, obwohl sein
Cholesterin leicht erhoht ist gegentiber friiher.

Michael Wilson, USA

Michael ist viele Jahre der proteinreichen Erndhrung nach Dr. Alfred Slonim gefolgt, und war
der Meinung, dass es ihm gut tat. In der Vorbereitung auf diesen Workshop beschlof er, die
KD zu versuchen. Mit den Urin-Teststreifen bestatigte er seine Ketosis. Er fand jedoch,
anders als andere Betroffene, die die KD versucht haben, keine besonderen Verbesserungen
seiner Symptome im Vergleich zu seiner proteinreichen Erndhrung. Die Urin-Teststreifen
messen den Grad der ,,verworfenen" Ketone, die im Urin ausgeschieden werden. Dies
beweist zwar, dass Ketone vom Korper erzeugt werden, aber im Blut kénnte es zu einer
Blockade der Ketone kommen. Es konnte sein, dass Michaels Muskeln aus unbekannten
Grinden die Ketone nicht verwenden und sie liber die Nieren ausgeschieden werden.
Michael ist an einem weiteren Versuch interessiert, vielleicht mit Bluttest statt mit Urin-
Teststreifen.

Andrew Wakelin, UK

Im letzten Jahr hat Andrew mehrfach erfolgreich Ketosis eingesetzt, zum Beispiel auf einer 3-
Tagestour mit Dan Chambers, und fand es sehr effektiv. Er berichtete liber die Erkenntnisse
wahrend der diesjahrigen Wanderung mit McArdle in Wales. In der ersten Woche im
Grundkurs war er bewuf3t nicht in Ketosis, um mit den Teilnehmern auf gleichem Stand zu
sein. Die zweite Woche war mit Gipfelbesteigungen eine Herausforderung sogar fir
erfahrene Wanderer, und seine Absicht war, in Ketosis zu sein. Aber er verpatzte es. Vier
Wanderer jedoch waren in Ketosis und es war ein deutlicher Vorteil im Vergleich zu den
Ubrigen Wanderern. Besonders bemerkenswert war die Fahigkeit, mit dem Anstieg direkt
loszulegen und das normale Tempo eines Wanderers einzuhalten, wahrend diejenigen ohne
Ketosis etliche Pausen bis zum second wind benétigten und auBerdem ein langsameres
Tempo einhalten mufSten. Andrew beabsichtigt, Ketosis strategisch flir Bergwanderungen
einzusetzen und spielt auch mit dem Gedanken eines langfristigen Einsatzes.

Andere Kommentare beinhalteten

» Einsatz von Ketosis als Werkzeug

» Grollere Beweglichkeit mit weniger Verletzungen

» Bedeutung von CK-Tests vor und nach Beginn einer KD

» Auswirkung erhohter Belastungsfahigkeit auf emotionale und mentale Aspekte von
McArdle



= Untersuchung, ob Rhabdomyolyse in Ketosis vorkommt

* Ergebnisse einer Erhebung zur ketogenen Erndhrung.

= Eine Ubersicht der Ergebnisse der jiingsten Umfrage , Ketogene Ernihrung bei
McArdle", vorgestellt von Stacey Reason.

Eine ausflihrliche Analyse ist demnéachst geplant.
Anzahl der Teilnehmer — 80

= 40% mannlich
=  60% weiblich
= Durchschnittsalter 44

Art der Diagnose

=  72% Biopsie

= 23% DNA

*» 5% Andere(Familie, Bluttest)

= 49% der Befragten erprobten die KD
= 51% haben keine Erfahrungen mit KD

Grinde: Bedenken hinsichtlich der gesamten Gesundheit; andere Gesundheitprobleme;
schwer einzuhalten (liebe Kohlenhydrate, Arbeitsbelastung, Familie); vom Arzt nicht
empfohlen.

Von den 39, die KD versuchten

=  60% wenden regelmalig KD an

» 73% konnten in die Ketosis kommen, 5% waren nicht in der Lage, 22% waren nicht
sicher

= Die Mehrheit strebte 1,5 — 3,5 mmol/L an — mit Urin-Teststreifen gemessen

* |Im Durchschnitt waren 2,1 Tage nétig, um in die Ketosis zu gelangen

»  47% fasteten, um den Ubergang zu erleichtern (im Durchschnitt fiir 15 Stunden).

= Von denen, die fasteten, hatten 72% den Eindruck, dass es den Ubergang in die
Ketosis erleichterte.

= 56% betéatigten sich sportlich, um den Ubergang zu erleichtern

= 14% nutzten ein Nahrungsergidnzungsmittel (Liquigen, Ketocal, MCT-0l)

= 47% fanden es schwierig, die KD einzuhalten

» Verlangt Willenskraft

* Nicht angenehm

* Nicht appetitlich

= Schwierig zu essen (weniger als 50g Kohlenhydrate pro Tag)

» Widerspriichliche Informationen lber Erndhrung

= Gutin der Theorie, aber nicht in der Praxis

» Schwierig, wenn man Vegetarier ist

= 67% der Befragten gaben an zu wissen, wieviel Prozent der Makronahrstoffe sie
anstreben missen, um in die Ketosis zu gelangen; 10% wuldten es nicht; 22% waren
nicht sicher

» Durchschnittswerte: Fett — 69%; Kohlenhydrate — 10%; Proteine —21%



» 73% der Befragten geben an, dass sie das Gefiihl haben, permanent im second wind
zu sein

= 85% berichteten Gber Verbesserungen der alltaglichen Symptome; 12% geringfligige
Verbesserungen; 3% keinerlei Verbesserungen

» 76% berichteten eine Verbesserung der Belastungstoleranz; 18% geringfiigige
Verbesserungen; 6% keine Veranderungen

= 23% der Befragten wurden vor Beginn der KD medizinisch beraten

» 36% der Befragten wurden wahrend der KD medizinisch Giberwacht

=  66% wurden Bluttests unterzogen. Diese beinhalteten (CK-Werte, CBC, Cholesterin,
Blutketone, Lipid Panel, Vitaminmangel)

Beobachtete Nebenwirkungen:

= Haufiges Wasserlassen (24,14%)

» Miuidigkeit und Benommenheit (37,93%)
» Zittern oder Schwache (17,24%)

» Kopfschmerzen (44,83%)

» Verstopfung (24,14%)

= Verlangen nach Zucker (17,24%)

» Durchfall (20,69%)

Bisherige Untersuchungen zu Ketosis bei McArdle

Andrew Wakelin stellte die wenigen Publikationen zu diesem Thema vor. Es gibt keine
abgeschlossenen Untersuchungen und nur eine Fallstudie. Ein 55-jahriger Mann setzte die
KD fir ein Jahr ein. Es wurde festgestellt, dass die KD den durch Enzym-Defekt nicht-
moglichen Einsatz von Glykogen umgeht und nachteilige insulin-gesteuerte Effekte
vermeidet. Damit konnte die KD lang- und kurzfristige korperliche Belastungen bei McArdle-
Betroffenen erleichtern. (Busch u.a., 2005)"

Ein Artikel in Acta Myologica von 2007 beschrieb die Behandlung von McArdle-Patienten mit
Creatin und KD unter klinischen Bedingungen und mit 31P-MRS bei belasteter
Beinmuskulatur (Vorgerd und Zange, 2007)?

Der Artikel enthélt keine neuen Erkenntnisse zur Ketosis. Der oben dargestellte Fall wurde
erortert.

In einem Artikel von 2014 in Biomed Research International mit dem Titel ,Ketogene Diat bei
neuromuskuldren und neurodegenerativen Krankheiten" wurde McArdle kurz erwdhnt und
auf die oben genannten zwei Veroffentlichungen hingewiesen.?

In 2005/06 wurde eine offene Studie zur KD durch Dr. Benedikt Schoser in Miinchen,
Deutschland durchgefiihrt. Von 13 interviewten McArdle-Patienten nahmen 5 am Versuch
teil. Von diesen blieben 4 zwischen 4 und 9 Monaten in Ketosis. Die Belastungstoleranz stieg
an und die CK-Werte sanken durchschnittlich um 30%. Wegen der Mangel dieser Studie, wie
geringe Gruppengrole, vorzeitige Unterbrechung der KD durch einige Patienten sowie
unzureichender Quantifizierung der Verbesserung wurde kein Bericht veroffentlicht. Andrew
stellte fest, dass die KD 90% Fett beinhaltete, das war wahrscheinlich die Ursache, dass
einige Patienten nicht durchgehalten haben. McArdles berichten inzwischen von Erfolgen
mit nur 70% Fett.



Laufende und geplante Forschung
Andrew berichtete, dass zur Zeit zwei McArdle-Studien laufen, eine weitere Studie und viele
weitere Ideen fir Forschungsvorhaben in Sicht sind.

Die erste ist eine Pilotstudie mit Valproat, ein etabliertes, daher kostenglinstiges
Medikament, das zur Behandlung anderer Krankheitsbilder, wie Epilepsie eingesetzt wird.
Das Medikament wirkt durch Aktivieren der , Hirn- (auch bekannt als Neugeborenen-)
Isoform der Phosphorylase, die normalerweise in der Skelettmuskulatur ,ruht". Da
Betroffene mit 1% oder 2% der Phosphorylase anscheinend eine Belastungstoleranz von 20%
haben, nimmt man an, dass jegliche Aktivitat dieser Isoform zu einer Verminderung der
Symptome fiihrt. Das Medikament hat sich bei Tierversuchen an McArdle-Schafen und -
Mausen als effektiv erwiesen. Dies ist der erste Versuch an Menschen. Er wird sowohl in
London als auch in Kopenhagen durchgefiihrt. Bei Erfolg wird der Versuch in groRerem
Rahmen weitergefiihrt (Phase 3).

In der zweiten laufenden Studie geht es um das Ol Glycerintriheptanoat, ein Triglycerid mit
drei Onanthsaureresten, auch als MCT-0l bekannt und als Medikament klassifiziert. Es
wurde bei einigen anderen neuromuskularen Erkrankungen als Nahrungserganzungsmittel
eingesetzt und nun bei McArdle versucht. Die Idee besteht darin, eine zuséatzliche
Energiequelle fur die Muskulatur verfiigbar zu machen. Diese Studie wird durchgefiihrt unter
Prof. John Vissing in Danemark (Kopenhagen), in Frankreich (Paris) und in den USA (Dallas).

Ein ganz anderer Ansatz wird mit ,,exon skipping" (Uberspringen eines Exons) verfolgt. Das
Medikament Ataluren (auch bekannt als Translarna und zuletzt PTC124) wurde fiir eine
kleine Gruppe Duchenne-Patienten zugelassen. Dieses Medikament setzt genetisch an,
indem es im Prozess des Zellaufbaus vorzeitige Stopkodons im genetischen Code
Uberspringt. Mehr als 90% der zur Zeit diagnostizierten McArdles haben eine Stopkodon-
Mutation auf dem PYGM-Gen, so dass das Medikament hier erfogreich sein kdnnte. Der
Hersteller hat sein Interesse an Ataluren-Studien mit McArdles gedul3ert. Da die Liste der
genetischen Bedingungen, fiir die eine Behandlung vorteilhaft sein kdnnte, umfangreich ist,
wird eine lange Wartezeit erforderlich sein.

Langfristig ist es moglich, dass Gentherapie die ultimative Losung fir McArdle wird. Die
Technologie ist noch im friihen Stadium, hat aber fiir andere Erkrankungen bereits
Ergebnisse erzielt. Es ist gut moglich, dass die kommenden Jahre bestimmt werden durch
eine kaskadenartige Entwicklung der Technologie fiir vielfache genetische Erkrankungen.
Darunter konnte auch McArdle sein. Es wiirde dabei um eine ,,Reparatur" der Mutation auf
dem PYGM-Gen gehen, welches auf diese Weise korrigierte und damit funktionierende
Muskelphosphorylase in den reproduzierten Zellen generieren kdnnte.

Hierfir ist ein Zeithorizont von 10 bis 30 Jahren anzunehmen.

Polymorphismen (Genvarianten) des ACE-Gens (Angotensin-konvertierendes Enzym) konnen
offensichtlich EinfluR auf die Intensitat der McArdle-Symptome haben (Martinuzzi 2007).%
Dieses Gen korrespondiert mit dem Verhalten von BlutgefdaBen; McArdle-Betroffene mit
bestimmten Genvarianten zeigen eine leicht erhdhte Leistung gegenliber anderen
Betroffenen. Auf ahnliche Weise gibt es Berichte iber ca. 80 ,,modifizierende" Gene, die
EinfluR haben kdnnen auf die individuelle Fahigkeit, von kdrperlichem Training zu
profitieren. Polyphormismen in diesen Genen kénnten deshalb vielleicht einen signifikanten



Einflul auf McArdle-Betroffene haben. Eine Analyse dieser Gene an einer grofReren Gruppe
McArdles im Hinblick auf ihre Belastungstoleranz und ihre Lebensqualitat kdnnte potentiell
nitzliche Bereiche fiir eine Anderung der Behandlungskonzepte und fiir die Forschung
aufzeigen.

Es gibt eine Menge weiterer Ideen fiir zusatzliche Studien. Die Finanzierung hierfir zu
sichern, ist aud Grund der Seltenheit (1:100.000) von McArdle besonders schwierig.

Allgemeine Diskussion
Im Mittelpunkt der Konferenz stand Ketosis. Daneben gab es eine 1-stiindige Sitzung zu
allgemeinen McArdle-Themen:

Die Frage nach einem moglichen Fortschreiten der McArdle-Krankheit — keine Hinweise
Ursachen und Bedingungen fir Muskelschwund — Mangel an kdrperlicher Aktivitat

Rolle vermehrter Flussigkeitszufuhr — wichtig fiir die Muskelarbeit

Mangel an McArdle-Medizinern in den USA — Planung einer Nachfolge muR vorgenommen
werden

Diskussion mit Eltern/Kindern

McArdle-Patienten werden oft erst in ihrem dritten oder vierten Lebensjahrzehnt
diagnostiziert. Eine friihere Diagnose wird Patienten in die Lage versetzen, Strategien fir die
Bewaltigung des Alltags zu erlernen. Zusatzlich berichten Patienten vom Einflul§ auf die
mentale Gesundheit bei Fehlen einer Diagnose bis ins Erwachsenenalter.

Eine 1-stlindige Sitzung fir Eltern und Kinder war den speziellen Problemen fiir Kinder mit
McArdle gewidmet. Folgende Topics wurden besprochen:

» Die Notwendigkeit einer qualifizierten Ausbildung von Physiotherapeuten, die Kinder
mit Belastungsintoleranz behandeln (undiagnostizierter McArdle)

» Jahrlicher medizinischer Test — notwendige Abfrage nach Belastungsintoleranz,
Krampfen, Schmerzen (in dem Fall CK-Test)

» Belastungstests fiir Kinder unter 10 Jahren im Sportunterricht — Entwicklung
spezifischer Indikatoren zur Feststellung einer Muskelstorung

» Kinder, die sich der Teilnahme verweigern

» Kinder, die nicht in der Lage sind, einen Belastungstest durchzufiihren

» SchliefSe Dich anderen Gruppen mit ,versteckten" neuromuskuldren Stérungen an,
um eine Lobby zur Verbesserung diagnostischer Strategien zu haben

» Sollten Kinder am Sportunterricht teilnehmen? Notwendigkeit bestandiger
Kommunikation mit dem Lehrer; Notwendigkeit guter Planung

» Gelegenheiten fir die Fortbildung von Lehrern:

» QOrganisation der Pddagogen

= Universitaten, die Lehrer ausbilden

Quellen, Material fiir Eltern und Lehrer hinsichtlich des Umgangs mit McArdle-Schiilern

Prasentation von Dr. Alfred Slonim

Andy Williams stellte Dr. Alfred Slonim und seine Kollegen — Linda Bulone,
Krankenschwester, und Anthony Serola, Physiotherapeut — vor. Von der Herkunft Australier
hat Dr. Slonim Jahrzehnte in den USA gearbeitet. Als Kinderarzt hatte er ein besonderes



Interesse fiir Glykogenspeicher-Krankheiten entwickelt. Als Klinikarzt hat Dr. Slonim im Laufe
der Jahre viele der am starksten betroffenen McArdle-Patienten in groRartiger Weise
unterstutzt.

Um Dr. Slonim auf den aktuellen Stand hinsichtlich Ketosis bei McArdle zu bringen,
beschrieben mehrere Patienten kurz ihre Erfahrungen mit der KD. Durch diese Erfahrungen
aus erster Hand gewannen Dr. Slonim und sein Team Einsicht in Durchflihrbarkeit und
potentiellen Nutzen der KD.

Dr. Slonim gab eine kurze Ubersicht iber Glykogenosen mit anschlieBender intensiver
Diskussion tGber McArdle (Stoffwechseldefekt und klinische Symptome). Dr. Slonim stellte
noch einmal sein Behandlungskonzept dar — (1) Erndahrung mit Gberdurchschnittlichem
Anteil an Proteinen (2) tagliches Training des second wind

(einige Mediziner weltweit empfehlen eine Erndhrung mit tiberdurchschnittlichem Anteil an
Kohlenhydraten).

Er erklarte seine Idee der Entwicklung eines intensiven Intervall-Trainings bei McArdle.

Die Prasentation schloR eine kurze Diskussion Uber verschiedene Stoffwechselwege fiir die
aktive Muskulatur mit ein — ATP + CP, Blutglukose, Muskel- und Leberglykogen und freie
Fettsduren.

Da McArdle-Betroffene das gespeicherte Glykogen nicht nutzen kdnnen, erfahren sie haufig
einige Minuten nach Beginn einer kérperlichen Belastung einen Energiemangel, wenn ATP
verbraucht ist. Nach ca. 8-10 Minuten werden andere Stoffwechselwege verfiigbar (second
wind), die Aktivitat kann oft fortgesetzt werden. Betroffene, die KD praktiziert haben,
berichten Uber das Gefiihl, standig im second wind zu sein, was die Moglichkeit nahelegt,
dass Ketone die Liicke zwischen ATP und anderen Energiequellen Gberbriicken.

Die Teilnehmer hatten viele Fragen an Dr. Slonim zur Anwendung einer KD bei McArdle. Dr.
Slonim war sehr interessiert, von den Erfahrungen der Betroffenen zu lernen und regte die
Notwendigkeit weiterer klinischer Studien an.

Vorschlag einer vergleichenden Studie mit KD

In einem intensiven , brainstorming" wurden Optionen sondiert, wie KD bei McArdle
erforscht werden kann. Am besten ware eine vergleichend Studie mit anderen
Behandlungsoptionen, insbesondere anderer Ernahrung.

Der Bericht Uiber eine Serie von Fallstudien schien eindeutig der beste nachste Schritt zu
sein. Das ware eine Beweisgrundlage fiir die ethische Akzeptanz und fiir die Finanzierung
zukunftiger Versuche. Hier ist man auf gutem Wege.

Um diese Entwicklung zu unterstiitzen, wird vorliegender Bericht verbreitet unter McArdle-
Medizinern und Forschern sowie unter Patienten. Die detaillierte Analyse der Umfrage wird
vervollstandigt und ebenso verbreitet. Die Interessen der Patienten hinsichtlich der KD
werden gegenliber Medizinern/Forschern von Seiten der Selbsthilfegruppe, wie der AGSD-
UK unterstitzt.

Video zum Belastungsvergleich
Andy Williams zeigte ein Video, das er und seine Tochter erstellt haben, um die



Belastungstoleranz in Ketosis und ohne Ketosis zu demonstrieren. Das Video begann damit,
dass Andy sich mit Kohlenhydraten ,vollstopfte", um aus der Ketosis zu kommen. Dann stieg
er Treppen (ca. 150) und notierte seine Reaktion. Am folgenden Tag war er leicht in Ketosis
und wiederholte das Experiment (ca. 300 Treppenstufen). Er stellte fest, dass er in Ketosis
sehr viel mehr leisten konnte.

Zeit, Herzfrequenz und andere Daten wurden nicht gemessen. Trotz wissenschaftlicher
Mangel war das Video geeignet, Andy's subjektive Verbesserungen in Ketosis zu
veranschaulichen.

Das Video ist zu sehen auf der neuen Liste , Ketogenic diet" auf Youtube (McArdle's). Andy
beabsichtigt, das Video neu zu gestalten mit objektiven Daten (Zeit, Herzfrequenz, CK-Wert
usw.), andere mogen vielleicht auch ihr Video auf Youtube stellen.
Https://www.youtube.com/watch?v=02kvmiLbleU

Entwurf : 'best practice' fiir Ketosis

Die Gruppe Uberprifte die Notizen fiir den Start in die Ketosis fir McArdle und sammelte
weitere Empfehlungen:?

= Tagliches Training

= Bewuldtsein Uber potentielle Nebenwirkungen

= Sorgfaltige Vorbereitung vor Beginn einer KD

= Vorliegen einer Beschreibung zur Ketosis

» Bericksichtigung von Umfrage-Ergebnissen

» Vollstandige Bluttests, Urin-Teststreifen nicht ausreichend

» Moglichkeit der anonymen Datenlieferung (online) fiir die Forschung
=  Sammlung von Websites fiir Rezepte

= Entwicklung von Einkaufslisten

» Vorschlage fiir Mahlzeiten fiir die Woche

Die Notizen werden weiterhin vervollstandigt und bearbeitet.

Wiirdigungen

Die Autoren bedanken sich fiir die Unterstlitzung von:

Terri Chambers fiir die Anregung zu diesem Workshop

Dr. Alfred Slonim fir Ermutigung, Vermittlung des Veranstaltungsortes, Prasentation und
Diskussionsbeitrage.

Anthony Selona und Linda Bulone fiir Anregungen und Ermutigung.

Columbia Medical School fiir die Bereitstellung der Einrichtung.

D'Youville College, Buffalo, NY, fir die Bereitstellung der Software-Plattform fiir die Online-
Umfrage.

Association for Glycogen Storage Disease (AGSD-UK) fiir die laufende Unterstiitzung der
Entwicklung des Projekts 'Ketosis bei McArdle'.
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