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Erwachsenwerden mit  
Duchenne-Muskeldystrophie

Sebastian Friedrich

Für Jugendliche, die mit einer chro-
nischen Erkrankung leben, ist der 
Übergang von der Kinder- und Ju-
gendmedizin zur Versorgung in der 
Erwachsenenmedizin oft mit He-
rausforderungen verbunden. Be-
sondere Herausforderungen erge-
ben sich bei Erkrankungen, deren 
Auswirkungen auf den Alltag sich 
in der Adoleszenz deutlich verän-
dern. Die Duchenne-Muskeldystro-
phie (DMD) ist eine X-chromoso-
mal-rezessiv vererbte, progrediente 
Muskelerkrankung. Meist verlieren 
die Patienten im Alter von 10 bis 15 
Jahren die Gehfähigkeit. Somit fällt 
das Streben nach persönlicher Au-
tonomie in eine Phase zunehmen-
der körperlicher Abhängigkeit. 

Zugleich hat sich die Lebens-
erwartung der fast ausschließlich 
männlichen Personen mit DMD in 
den letzten Jahrzehnten deutlich 
verbessert, vor allem durch Fort-
schritte in der Beatmungs medizin. 
Dadurch gibt es eine wachsende 
Gruppe von jungen und älteren 
Erwachsenen mit DMD, die nicht 
mehr in den Strukturen der Kin-

der- und Jugendmedizin versorgt 
werden können. Bislang gibt es in-
ternational keine gut beschriebenen 
Abläufe zur Transition von Patien-
ten mit DMD. 

Ziel der vergleichenden For-
schungsstudie von Patientenerfah-
rungen und Versorgungssystemen 
zur Optimierung der Versorgung 
(„GrowDMD“) ist es, Erfahrungen 
von Patienten und Betreuungsper-
sonen mit der Erfahrung von Ge-
sundheitsdienstleistenden zu ver-
gleichen, um langfristig die Ver-
sorgung zu verbessern. Gemeinsam 
mit klinischen Projektpartnern, Pa-
tientenorganisationen und Perso-
nen mit DMD sowie An- und Zu-
gehörigen aus Deutschland, Kana-
da und Italien werden dazu haupt-
sächlich qualitative Interviewda-
ten erhoben, um die Erfahrungen 
der Beteiligten in Bezug auf diesen 
Lebensabschnitt im Allgemeinen 
und die medizinische Versorgung 
im Besonderen zu rekonstruieren.

Bislang wurden 75 Interviews 
geführt und die Auswertung der 
Daten wird bis Frühjahr 2025 abge-

Dr. Sebastian Friedrich aus der Klinik für Neuropädiatrie und Muskelerkrankungen im Department für Kinder-, Jugend und Frau-
enmedizin am Universitätsklinikum Freiburg ist mit dem diesjährigen Posterpreis der Deutschen Gesellschaft für Sozialpäd-
iatrie und Jugendmedizin (DGSPJ) ausgezeichnet worden. Beim Kongress für Kinder- und Jugendmedizin 2024 in Mannheim 
präsentierte Friedrich zusammen mit Co-Autoren ein beeindruckendes Poster (siehe Abb. 1) über die Probleme des Erwachsen-
werdens und der Transition von Patienten mit Duchenne-Muskeldystrophie (DMD). Bislang gibt es international keine gut be-
schriebenen Abläufe zur Transition von Patienten mit DMD. Über weitere Schlussfolgerungen der in dem Poster zusammenge-
fassten Erkenntnisse informiert der Autor im folgenden Beitrag.

1: Universitätsklinikum Freiburg, Freiburg, Germany; 2: Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e.V.,Freiburg, Germany; 3: CanChild - McMaster University, Hamilton, Canada; 4: Department of 
Paediatric Neuroscience, FondazioneIRCCS Istituto Neurologico Carlo Besta, Milan, Italy; 

Danksagung und Interessenkonflikte: Dieses Projekt wird gefördert  durch das Horizon 2020 Forschungs- und
Innovationsprogramm der Europäischen Union, unter dem  EJP RD COFUND-EJP N° 825575, außerdem duch
nationale Förderprogramme (Canadian Institutes of Health Research, Bundesministerium für Bildung und Forschung,
und Ministero della Salute). Wir danken den Patientenorganisationen und Patientenpartnern für ihre Unterstützung. 
Die Autoren erklären, dass keine Interessenskoflikte bestehen.
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Interim Results from Qualitative Analysis of Transcripts 
Main code Subcode Example

Transition

Enablers "Families really appreciate our starting the conservsation early"

Barriers "Sometimes we don't know the adult specialists, which makes it difficult"

Criteria
Characteristics/Quality "We try to do transition bit by bit, with the neuromuscular clinic being last"

"I feel that transition usually fits well when they finish school"

Transition goals
Organizational/institutional "We have standardized appointments with the psychosocial team"

Roles
Roles of patients
Roles of caregivers
Roles of healthcare providers "We have known our patients for a long time..."

"As a PAO we are connecting patients, trying to build a network"

"Families are different. Some think well in advance, other don't"

"Ultimately it is about these young adults receiving really good care"

(Need for) Support
For patients and caregivers
For healthcare providers "It is really helpful to have a standardized protocol"

"And sometimes it is good to just talk to adolescents on their own"

Der Übergang von der Kinder- und Jugendmedizin zur Versorgung in der Erwachsenenmedizin ist mit vielen Herausforderungen 
verbunden, besonders bei Erkrankungen, deren Auswirkungen sich in der Adoleszenz verändern. Duchenne Muskeldystrophie 
(DMD) ist eine x-chromosomal resszessiv vererbte, progrediente Muskelerkrankung. Meist verlieren die Patienten zwischen 10 
und 15 Jahren die Gehfähigkeit. Somit fällt das Streben nach persönlicher Autonomie in eine Phase zunehmender körperlicher 
Abhängigkeit. Bislang gibt es international keine gut beschriebenen Abläufe zur Transition von Patienten mit DMD. Ziel dieses 
Forschungsprojekts ist es, Erfahrungen von Patienten und Betreuungspersonen mit der Erfahrung von Gesundheits- 
dienstleistenden zu vergleichen, um langfristig die Versorgung zu verbessern.

Signifikanz: Trotz einer großen Zahl neuer medikamentöser Therapieoptionen ist die Behandlung und Betreuung von jungen 
Erwachsenen mit Duchenne Muskeldystrophie nach wie vor ein wichtiger und wenig beleuchterer Bereich. Die Transition von der 
Kinder- und Jugendmedizin in die Erwachsenenmedizin ist für tausende Patient:innen weltweit relevant. 
In enger Zusammenarbeit mit Patientenorganisationen sowie Patienten und An- und Zugehörigen möchten wir mit diesem 
Projekt Antworten entwickeln, die für tägliche Versorgung von Bedeutung sind. Dazu gehören z.B. Leitfäden und Handlung-
sempfehlungen für Gesundheitsberufe, aber auch Inforatmions-, Schulungs, und Beratungsangebote für Patienten und Familien. 

Insgesamt  75 Interviews in 4 Sprachen. 
Auswertung in der lokalen Sprache, 
Vergleich und Diskussion auf Englisch.

Go to growdmd.org

Systematische 
Übersichtsarbeiten 
und  Entwicklung 
von Interview- 
leitfäden

Teilstrukturierte 
Interviews mit 
Patienten, An-
und Zugehörigen
und Gesundheits-
dienstleistenden

Online-Erhebung 
mit Patienten, An-
und Zugehörigen
mittels validierter
Fragebögen zu 
Lebensqualität,
Teilhabe, Mobi- 
lität u.a.

Online survey 
with p and c 

(validated 
questionnaires 

on QoL, 
participation + 

items on 
mobility, 

transition)

Integrated knowledge translation
Zusammenarbeit von Forschenden, Anwenderi:innen (Patient:innen, An- und Zugehörigen) 
Patientenorganisationen, und Patient:innenpartnern während aller Phasen des Forschungsprozesses.   

2022-2023 2023-2024 2024 2024 2025
Projektüberblick, Methoden und erste Ergebnisse

Fokusgruppen mit 
Patienten, An- und 
Zugehörigen um 
Prioritäten und 
mögliche Lösungs-
ansätzen zu 
entwickeln

Entwicklung & 
Umsetzung von 
Formaten der 
"Integrated
knowledge 
translation",
z.B. Webinare,
Infokampagnen

Abb. 1: Das Poster des Projekts, das mit dem DGSPJ- 
Posterpreis 2024 ausgezeichnet wurde. 
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schlossen sein. Vorläufige Ergebnisse deu-
ten darauf hin, dass das Erwachsenwerden 
an sich für die Personen mit DMD eine we-
sentlich zentralere Rolle spielt als Verände-
rungen in der medizinischen Versorgung. 
Aus Sicht des Gesundheitssystems und der 
darin arbeitenden Personen ist dies offen-
bar nicht immer so deutlich wahrzuneh-
men, da der Fokus mehr auf der Erkran-
kung liegt. 

Die weitere Datenauswertung erfolgt in 
ständiger und enger Abstimmung mit Pa-
tientenorganisationen und Personen mit 
DMD als Forschungspartnern im Sinne ei-
nes integrierten Wissenstransfers. 

Trotz einer großen Zahl neuer medi-
kamentöser Therapieoptionen ist die Be-
handlung und Betreuung von jungen Er-
wachsenen mit Duchenne-Muskeldystro-
phie nach wie vor ein wichtiger und wenig 
beleuchteter Bereich. Gemeinsam möchten 
wir mit diesem Projekt Antworten entwi-
ckeln, die für die tägliche Versorgung von 

Bedeutung sind. Dazu gehören z. B. Leitfä-
den und Handlungsempfehlungen für Ge-
sundheitsberufe, aber auch Informations-, 
Schulungs-, und Beratungsangebote. Ne-
ben den Autorinnen und Autoren sind wei-
tere Personen an dem Projekt beteiligt, die 
auf dem Poster namentlich genannt sind. 
Wir freuen uns über die Anerkennung 
für das Projekt durch den  Posterpreis der 
DGSPJ 2024!

Korrespondenzadresse
Dr. Sebastian Friedrich
Prof. Thorsten Langer 
Klinik für Neuropädiatrie und Muskelerkran-
kungen
Department für Kinder-, Jugend und Frauen-
medizin
Universitätsklinikum Freiburg
E-Mail: sebastian.friedrich@uniklinik-frei-
burg.de

Gudrun Reeskau
Deutsche Gesellschaft für Muskelkranke e. V.,
WaltershofenPosterpreis-Gewinner Dr. Sebas tian 

 Friedrich.  
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State of the Art – Autismus-Spektrum-Störungen
Das neue Fortbildungsformat der DGSPJ „State of 
the Art“ wurde 2024 erstmals und sehr erfolgreich 
im Mai in Berlin und im November in Bonn zum 
Thema „Intelligenzminderung“ durchgeführt. Die 
positiven Evaluationsergebnisse ermuntern uns, 
diese Veranstaltungsart weiter fortzuführen. 
Aufgrund der Rückmeldungen und Wünsche wird 
es 2025 um das Thema „Autismus-Spektrum-Stö-
rungen“ gehen. Im bewährten Mix aus Vorträgen 
und Seminaren geht es dann unter anderem um 
das diagnostische Vorgehen inkl. der Fallstricke 
und Herausforderungen, um Komorbiditäten und 
auch um die Kommunikation mit den Patientinnen 
und Patienten, Eltern und weiteren Bezugsper-
sonen. Die erste Fortbildung wird am 3. und 4. 
April 2025 in Berlin stattfinden. Weitere Informa-
tionen finden sich auf der Homepage der DGSPJ 
(www.dgspj.de). Dort ist auch die Anmeldung 
möglich. 
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