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Ursachen Behandlung



Ursachen



• Diploid genome
• 23 Chromosomenpaare: 46, XX oder 46, XY
• 2 x 3.2 billionen Basenpaare (A, C, G, T)
• 20,000-25,000 Gene

Humanes Genom



Pathogene Varianten/Mutationen



Für diese flaumigen Muffins zuerst in einer Schüssel die Eier 
schaumig schlagen. Den Staubzucker mit dem Vanillezucker 
einrieseln lassen. Die in Flocken geschnittene Butter 
hinzufügen. Schön schaumig schlagen

Für dibsb flaumigbn Muffins zubrst in binbr Schüssbl dib Bibr 
schaumig schlagbn. Dbn Staubzuckbr mit dbm Vanillbzuckbr 
binribsbln lassbn. Dib in Flockbn gbschnittbnb Buttbr 
hinzufügbn. Schön schaumig schlagbn.

Für diese flmigen Muffins zuerst in einer Schüssel die Eier 
schmig schlagen. Den Stbzucker mit dem Vanillezucker 
einrieseln lassen. Die in Flocken geschnittene Butter 
hinzufügen. Schön schmig schlagen.

Für diese flauaumigen Muffins zuerst in einer Schüssel die Eier 
schauaumig schlagen. Den Stauaubzucker mit dem 
Vanillezucker einrieseln lassen. Die in Flocken geschnittene 
Butter hinzufügen. Schön schauaumig schlagen.



Genom Chromosom

Pathogene Varianten/Mutationen

Gene

Entdecke einen Schreibfehler unter 3 Billionen Buchstaben

oder

Entdecke einen Schreibfehler in 300 Kopien der gesamten Harry Potter Saga





Stand 2010



Elsayed and Stevanin, 2021 



üNur 30% positive Befunde in „Whole Exom Sequencing“

üAller Voraussicht nach ca. 40 – 50% in „Whole Genome Sequencing“



Ursachen Behandlung





Deutsches Netzwerk für HSP

Klinische Forschung
(Tübingen, Erlangen, Essen)

Grundlagenforschung
(Köln, Würzburg, Jena, Tübingen, Erlangen)

Internationale Zusammenarbeit: 
Spatax Netzwerk (Paris; Dürr, Darios, Stevanin), 

CanHSP network (Montreal; Rouleau)



Verknüpfung TreatHSP – Patienten - Selbsthilfe





Wie kann man Therapieerfolg bei einer seltenen Erkrankung messen?



Zu welchem Zeitpunkt der Erkrankung  behandelt man? 



…..z.B. bei Patienten mit spastischer Ataxie mit genetischen Veränderungen im POLR3A Gen  



Welches Risiko kann man mit einer Behandlung eingehen? 





Wie kann man Therapieerfolg bei einer seltenen Erkrankung messen?

Welches Risiko kann man mit einer Behandlung eingehen? 

Zu welchem Zeitpunkt der Erkrankung  behandelt man? 

Trial Readiness



SPRS



Physiotherapie bei HSP



Was kann man durch PT erreichen?

Spastik à   Besserung der Spastik durch Lockerungsübungen

Paresen/Schwäche à  Krafttraining

Gangstörung à  Gangschulung

Stolpern/Sturzgefahr à Reaktionsfähigkeit



Was kann man durch PT erreichen?

www.treathsp.net/klinik/physiotherapie



Was kann man durch PT erreichen?

www.treathsp.net/klinik/physiotherapie



Medikamente bei HSP



ü  Baclofen (z.B. Lioresal® oral oder intrathekal)

ü  Tizanidin (z.B. Sirdalud®) 

ü Tolperison (z.B. Viveo®) à „off label“ bei HSP in Deutschland
 (Cave: Hautreaktionen, anaphylaktische Reaktionen / anaphylaktischen Schock)

ü Fampyra® (Fampiridin; 4-Aminopyridin) à „off label“ bei HSP in 
Deutschland

ü Cannabis (z.B. Dronabinol; Sativex®) à „off label“ bei HSP in 
Deutschland

ü  Benzodiazepine (z.B. Diazepam, Clonazepam)  
(Cave: Sedierender Effekt, Abhängigkeit!)

ü Dantrolen 
(Cave: Lebertoxizität)



Funktionelle Elektrostimulation (FES)





Was kann die FES bewirken?
üVerbesserte Fusshebung
üNatürlicheres Gangbild
ü Erhöhte Gehgeschwindigkeit
üReduktion von muskuloskeletalen Schäden

Voraussetzungen
üAlleiniges Aufstehen und Hinsetzen
üGehen ohne Hilfe zumindest über kurze Distanz

Kontraindikationen
üHerzschrittmacher
ü Epileptische Anfälle



Botox bei HSP



Botox – aktuell zugelassene Indikationen

Jost, Psychopharmakologie, 2018

Eigenes Foto, S. Klebe

OFF Label



ü Geschwindigkeitsabhängiger Anstieg des Muskeltonus

ü Gesteigerte Dehnungsreflexe

ü Pathologische Dehnungsreflexe (z.B. Babinski)

ü Synergistische Massenbewegungen

„Positive“ Symptome:

Warum sind viele HSP Patienten 
für eine Botox Therapie geeignet?

„Negative“ Symptome:
ü Muskelschmerzen und Krämpfe

ü Parese (reduzierte Kraft, verlangsamte Bewegung)



ü 55 Patienten (27 Botox; 28 Placebo)
ü Cross over Design



ü Multicenter (Tübingen, Erlangen, Essen), ca. 60 Patienten
ü Verschiedene Outcome Parameter
ü Sensor-basierte Ganganalyse Auswertung erfolgt aktuell!



Hydrotherapie bei HSP







SPRS vor und nach Hydrotherapie

Gruppe 1 Gruppe 2 Gruppe 2Gruppe 1

Untersuchung T0, T1, T2

T0 T1 T2 T0 T1 T2

Hydrotherapie

Nein Ja Nein Ja



PT

Botox

FES

Medikamente

ITB

Symptomatische HSP Behandlung



Vielen Dank für die Aufmerksamkeit!



0201 – 723 83823
oder

0201 – 723 6513

nicole.wiesenberg@uk-essen.de

stephan.klebe@uk-essen.de

https://www.treathsp.net/

Anmeldung 

mailto:nicole.wiesenberg@uk-essen.de
mailto:stephan.klebe@uk-essen.de

