Unser Verein
e halt Uber Rundschreiben, Internetforen und die jahr-
liche »Glyko Post« Kontakt zu den Betroffenen und

stellt aktuelle Informationen zur Verfligung

e erstellt Eltern-, Betroffenen- und Medizinische Rat-
geber fur die verschiedenen Glykogenosetypen

e organisiert Patiententreffen mit Referenten aus Medi-
zin und Forschung

e flhrt Fortbildungen zu Erndhrung und kérperlicher
ErtGchtigung durch

e organisiert Schulungsfreizeiten fir Jugendliche mit me-
dizinischer, didtetischer und padagogischer Betreuung

e steht im Informationsaustausch mit Arzten, Kliniken
und der Industrie

e kooperiert weltweit mit Selbsthilfegruppen, Dachver-
banden und Behandlungszentren

e unterstiitzt Forschungsarbeiten durch die aktive Teil-
nahme an Studien
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Die SHG Glykogenose ist 1989 von einer kleinen Gruppe
von Eltern betroffener Kinder gegriindet worden und
seither standig gewachsen. Unser bundesweit tatiger
Verein hat heute (Stand Januar 2018) 460 Mitglieder,
davon 370 Betroffene der verschiedenen Glykogenose-
typen.

Der Glykogenstoffwechsel ist zur Bereitstellung von Energie
fir den menschlichen Organismus von essenzieller Bedeu-
tung. Glykogenosen sind angeborene seltene Speicherkrank-
heiten, die sich durch einen abnormen Gehalt an Glykogen
in Kérpergeweben charakterisieren lassen. Es sind mehr als
10 verschiedene Typen bekannt, die sich im Krankheitsbild
und in der Therapie stark voneinander unterscheiden und in
Leber-, Muskel- und Mischformen unterteilt werden kénnen.

Die bekannteste Form dieser seltenen Erkrankung ist die
Glykogenose Typ |. Bei dieser Leber betreffenden Glyko-
genose besteht die Gefahr der Unterzuckerung, wenn die
Nahrung zu wenig Kohlenhydrate enthélt oder langere Zeit
keine Nahrung aufgenommen wird.

Unbehandelt fuhrt diese Erkrankung zu Langzeitschaden wie
Gicht, Minderwuchs, verminderter Knochendichte, Leber-
tumoren und zu lebensbedrohenden Stoffwechselentglei-
sungen.

Bei der Glykogenose Typ Il (Morbus Pompe) ist die Aktivi-
tat des lysosomalen Enzyms «-1,4-Glucosidase herabge-
setzt. Dadurch kann das in den Zellen gespeicherte Glyko-
gen nicht oder nur teilweise abgebaut werden. Die Folge ist
eine UbermaBige Anhdufung von Glykogen, was letztlich
vor allem zur Zerstérung und Schwachung der Muskeln
fuhrt. Je nach Enzymaktivitat sind der Zeitpunkt des Auftretens

von Symptomen, die Beteiligung der
K&rperorgane sowie der Verlauf der
Erkrankung individuell sehr ver-
schieden.

Mittels einer Enzymersatztherapie
wird dem Kérper das fehlende bzw.
unzureichend aktive Enzym durch y
Infusionen zugefuhrt. Da auch die
Atemmuskulatur betroffen ist, sollte
regelmaBig Uberprift werden, ob
eine Beatmung erforderlich ist.

Die Glykogenose Typ V (Morbus McArdle) ist eine weitere
Muskelform. Kurze intensive oder lang andauernde Muskel-
belastungen fihren zu vorzeitiger Erschépfung, extrem
hoher Herzfrequenz, Schmerzen, Muskelkrampfen und
Kontrakturen bis hin zu Rhabdomyolysen.

Dauerhafte Muskelschaden bzw. Muskelschwund kénnen
bei frihzeitiger Diagnose im Kindesalter und krankheitsge-
rechtem Lebensstil weitgehend vermieden werden. Der bei
vielen Glykogenosen auffallend erhohte CK-Wert (Creatin-
kinase) ist fur eine Frihdiagnose von Morbus McArdle von
besonderer Bedeutung.

Bei den Glykogenose Typen 0/11I/VI/IX, (auch: ketoti-
sche Glykogenosen) ist Uberwiegend die Leber betroffen.
Einige Subtypen haben auBerdem eine Muskelbeteiligung.
Es ist eine groBe Bandbreite hinsichtlich des Schweregrads
bekannt.

Durch eine zielgerichtete Erndhrung und stabile Stoffwechsel-
einstellung kénnen die Symptome gelindert und Langzeit-
schaden vermieden werden. Selbst mildere Félle profitieren
durch eine verbesserte allgemeine Lebensqualitat.

Die Arbeitsgruppen der SHG leisten Unterstitzung

e bei der Durchsetzung von berechtigten Anspriichen
bei Krankenkassen, Pflegegeldkasse und Versorgungs-
amtern (z.B. Behindertenausweis)

e bei Fragen zur technischen Ausstattung

e Dbei Planung und Durchfiihrung der angemessenen Erndh-
rung und einem angemessenen korperlichen Training

Der direkte personliche Austausch der Betroffenen und
Angehdrigen sowie gegenseitige Hilfestellung ist ein we-
sentliches Element unserer Aktivitaten.



