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Pilot-Studie Perturbationstraining bei der SPG4

Erweiterte Gendiagnostik (gefördert durch die Selbsthilfegruppe e.V.)

Ergebnisse: Aufbau und Erweiterung des HSP Registers (gefördert 
durch die Selbsthilfegruppe e.V.)

HSP Patientenregister

Mobilität im Alltag
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Studie Perturbationstraining
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94%

6%

Gleichgewichtsprobleme
beim Gehen

82%

18%

Gleichgewichtsprobleme
beim Stehen

87%

13%

Stürze

94%

6%

Häufiges Stolpern

ja

nein

Internationale Umfrage bei 603 HSP-Betroffenen in 8 Sprachen
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Haut, Gelenke, Sehnen und 
Muskeln signalisieren die 
Körperposition

Das Auge sendet 
visuelle Informationen

Das Innenohr sendet Signale 
zu Geräuschen und 
Körperposition

Das Gehirn verarbeitet 
die Signale aus den 
Sinnesorganen

Komponenten des Gleichgewichtes I
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Input von den Sinnesorganen

Steuerung der Reaktion

HSP
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Ist ein Perturbationstraining bei der HSP durchführbar?1

Besteht bei der HSP eine Störung des dynamischen Gleichgewichtes?2

Lässt sich das Gleichgewicht durch ein einmaliges Training 
kurzfristig verbessern?3
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18-64 Jahre

Genetisch 
bestätigte 
Diagnose HSP-
SPG4
Mindestens 1 
Minute ohne 
Gehhilfen

5
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• Hohe Akzeptanzwerte im Akzeptanz-Fragebogen

• Niedrige Drop-Out Rate (1 Studienabbruch in 
der Perturbationsgruppe, Training “zu 
anstrengend”)

• Training wie geplant durchführbar

• Keine Nebenwirkungen des Trainings berichtet
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Unveröffentlichte Forschungsergebnisse
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Unveröffentlichte Forschungsergebnisse
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Prä: Post: 
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“Timed Up-and-Go”

unveröffentlichte Forschungsergebnisse
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Viele offene Fragen: 
• Wie genau muss trainiert werden?
• Wie oft / wie lange muss trainiert werden?
• Wie lange halten die Effekte an?
• Lassen sich die Effekte in den Alltag übertragen (Reduktion von 

Stolpern/Stürzen, reduzierte Sorge zu Stürzen)
• Ist das Perturbationstraining besser als “normale” Physiotherapie?
• …

Könnten in einer größeren klinischen Studie geklärt werden. 
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Prof. Dr. Simon Steib Dr. Mirlinda Ademi

Julia Ried, MA
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Studie: Erweiterte 
Gendiagnostik
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Meyyazhagan A 2021
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Einzelgen

Sanger sequencing / 
specific technologies Next Generation Sequencing

Panel Exom Genom

2 - ~200 Gene
variabel

25K Gene
50 Mio bp

25K Gene
3.3 Mrd bp

20.000 Varianten 3 Mio Varianten
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Häufiges Problem: Variante unklarer 
Signifikanz (VUS)

56%

44%

HSP Index Cases
n=1607

known unknown

• 1607 nicht-verwandte 
Personen mit HSP

• Gesammelt durch das 
TreatHSP Netzwerk

Variante unklarer 
Signifikanz (VUS)
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4.0 Mio SNV
0.6 Mio Indel

4.0 Mio SNV
0.6 Mio Indel

geteilt:
~2.0 Mio SNV
~0.3 Mio Indel

Ergebnis der 
Genomsequenzierung: 

Verdächtige Varianten unklarer 
Signifikanz in fünf Genen 

Untersuchung weiterer 
Familienangehöriger

Eingrenzung auf Variante unklarer 
Signifikanz in einem Gen



treat HSP
.net



treat HSP
.net

Zusatzungersuchungen 
ermöglichen die 

genetische Diagnose in 
der Familie
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Studie: HSP Register
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TreatHSP Jahrestreffen und Tom Wahlig Symposium: März 2025, Heidelberg
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Anwendung (Beispiele): 

• Neue HSP Gene finden

• Ausprägung der HSP verstehen

• Verlauf der HSP verstehen

• Fortschreiten der HSP messen: 
Vorbereitung für klinische 
Studien

• …

Daten werden pseudonymisiert 
erfasst und auf Antrag 
Wissenschaftlern zur Verfügung 
gestellt. 
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Aufbau eines Patientenregisters

Erfassung der Auswirkungen der HSP aus Sicht der Betroffenen

Möglichkeit der Erfassung im Alltag bzw. von zu Hause

Datenerfassung über Computer, Tablet oder Mobiltelefon
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Neue Studie: Therapieeffekte 
messen
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Heidelberg
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• Messung über einen längeren Zeitraum (Schwankungen erfassen)

• Messung in “normalen” Alltagssituationen

• Alltagsrelevante Probleme erfassen

• Hauptdefizit bei der HSP: Mobilitätseinschränkung
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&
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5 bis 65 Jahre alt

Diagnose einer HSP Typ SPG4

Mit oder ohne Hilfsmittel mobil (z.B. Stock, Rollator, …)

Keine Zusatzerkrankungen, die die Mobilität 
beeinträchtigen
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Untersuchung in der Kopfklinik 
Heidelberg: 
• Neurologische Untersuchung
• Gangtestungen

Sensormessung im Alltag für 4 
Wochen

1 2 43

6 Monate 6 Monate 6 Monate

5

6 Monate
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Perdita Beck

Tel. 06221 56 38121

Email: 
perdita.beck@med.uni-
heidelberg.de
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https://www.treathsp.net/klinik/physiotherapie FRAME-Studie: September 2024 – Dezember 2027
IRCCS E. Medea, Department of Conegliano, Treviso, Italy
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DOI: 10.1111/ene.70003

122 Teilnehmer:innen (48 Frauen, 74 Männer)
Durchschnittlich 55 Jahre alt (25 – 76 Jahre)

Retrospektive Datenanalyse, d.h. Untersuchung basierend auf Krankenakten

Genetische Diagnose bekannt bei 85 von 122 Teilnehmer:innen
(SPG4: 54, SPG11: 7, SPG7: 6)

72%

28%

Detrusor-Hyperaktivität

65%

35%

Detrusor-Sphincter-Dyssynergie

ja

nein
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87%

13%

Probleme mit Darm 
und/oder Blase

65%

35%

Inkontinenz

53%

47% Erschwerte 
Blasenentleerung

Blase

34%

66%

Inkontinenz

32%

68%

Schwere 
Verstopfung

Darm

Internationale Umfrage bei 603 
HSP-Betroffenen in 8 Sprachen
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Protein fehlt oder 
funktioniert nicht1

Protein ersetzen
• Genersatztherapie

Talullah Moon

• Aktuell Testung der Gentherapie in 
einem Mausmodell

• Suche nach Outcomes für eine 
klinische Studie (wie lässt sich der 
Therapieerfolg messen?)

Gentherapie für die SPG56 (CYP2U1)

2023
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Protein fehlt oder 
funktioniert nicht1

Protein ersetzen
• Genersatztherapie

Talullah Moon

• Behandlung der ersten Kinder mit 
einer Gentherapie für Herbst 2025 
geplant!

Gentherapie für die SPG56 (CYP2U1)

2025
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September 2024 in 
Heidelberg gestartet

Recklinghausen

Tübingen

Internationale 
Studienzentren
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Cumulative clinical visits in the HSP Registry

Netzwerk aus Klinikern und Wissenschaftlern zum Thema HSP

Ziel: bessere Therapieoptionen für die HSP

Bessere Versorgung durch klinisches Netzwerk
Symptomatische Therapien
Grundlagenwissenschaft zur Identifizierung neuer therapeutischer 
Ansätze
Vorbereitung und Durchführung klinischer Studien
Gemeinsames klinisches Register, Biobank und Sammlung genetischer 
Daten
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• Modernisierung des HSP Registers

• Neu: HSP Patientenregister

• Start einer großen Europäischen Natural History Studie für Kinder und 
Erwachsene mit HSP

• ….
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CONSENSUSMEETING on Demonstrating Meaningful Change in HSPs and Ataxias &
ANNUALMEETING of TreatHSP and the TomWahlig Foundation

Canada (4)

USA (22)

Colombia (2)

Brazil (4)

Chile (1)

Australia (7)

Mali (1)
Algeria (1)

Portugal (4)
Spain (14)

UK (14)

France (19)

Netherlands, The (3) Germany (88)

Czech Republic (8)

Austria (3)
Italy (19)

Iran (3)

Japan (5)

Greece (1)Cuba (1)

Poland (5)

Switzerland (2)

India (3)

Belgium (3)

Norway (1)

Serbia (3)

China (1)

Ireland (1)

Turkey (2)

Hungary (1)

Sweden (1)

248 participants attended 
from 33 countries

Pakistan (1)

TreatHSP Meeting 12.-14. März 2025


