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Information fir
Patienten mit M. Pompe

Information fiir Patienten:
Klinische Studie zu chronischen Schmerzen bei M. Pompe

Sehr geehrte Patientinnen, sehr geehrte Patienten.
Wir mochten Sie heute darlber
chronischen Schmerzen bei Patienten mit M. Pompe durchgefihrt wird.

Hauptziel dieser Studie ist es, die Haufigkeit, Schwere und Qualitat/Art von muskuloskelettalen
Schmerzen bei erwachsenen Patienten mit adultem M. Pompe (LOPD) zu untersuchen. Die
weiteren Untersuchungsziele dienen der Beurteilung, ob die Muskelschmerzen mit der
Muskelfunktion/Muskelkraft in  Zusammenhang stehen, ob Muskelschmerzen mit
Veranderungen des Muskelgewebes assoziiert sind, und ob der Vitamin-D-Stoffwechsel
Einfluss auf die Muskelschmerzen hat. Optional, d.h. nur nach gesondertem Einverstandnis,
kann eine genetische Untersuchung von 155 Genen, die mit muskuloskelettalen Schmerzen in
Zusammenhang stehen, zuséatzlich erfolgen.

Umfang der Untersuchungen (Dauer insgesamt ca. 3 Stunden):

e  Klinische Untersuchung ink. QMFT (Muskelfunktionstest)

. Fragebogen zu Art der Schmerzen, Lokalisation, Haufigkeit, bisherige Behandlung (bsp.
Physiotherapie/Medikamente/Operationen)

. Messung der Schmerzschwelle mittels Druckalgometer (Untersuchung, bei welchem Druck auf
den Muskel Schmerzen empfunden werden)

e 6-Minuten-Gehtest (sofern der Gehtest im Rahmen einer anderen Untersuchung in den letzten 6
Monaten erfolgte, muss kein neuer Test erfolgen)

e  Ultraschalluntersuchungen bestimmter Muskeln zur Bestimmung, ob und wie stark
Muskelgewebe im Rahmen des M. Pompe betroffen ist

e  Blutentnahme (CK, Vitamin D, Calcium, Phosphat und Magnesium) sowie Genetik ACTN3- und
ACE-Polymorphismen.  Optional  zusatzliche Untersuchung von 155 Genen, die
Muskelschmerzen verursachen konnen.

Auch, wenn Sie als Patient mit M. Pompe keine oder kaum Schmerzen haben, ist lhre
Teilnahme zum Verstandnis und Versorgung des M. Pompe enorm wichtig. Die bisherige
Kenntnis der Haufigkeit und Ursache der Schmerzen bei etwa 30% der Patienten mit M. Pompe
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ist derzeit noch nicht ausreichend erforscht. Mit lhrer Teilnahme ermaoglichen Sie ein besseres Verstandnis tber
Schmerzen beim M. Pompe, die die Lebensqualitat der betroffenen Patienten deutlich reduzieren.

Die Fahrtkosten/Auslagen bei Studienteilnahme werden Ihnen in vollem Umfang erstattet. Riickfragen, Kontakt und
Anmeldung erbitten wir tber Fr. Marcela Arndt, Email: marcela.heredia@med.uni-muenchen.de

Wir bedanken uns schon jetzt fur Ihre Mithilfe!

Priv.-Doz. Dr. med. Stephan Wenninger Marcela Arndt
Facharzt fiir Neurologie, Palliativmedizin Assistentin der Klinik
Oberarzt
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