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Lieber Patient,

bei Ihnen/Dir besteht die Diagnose einer Muskeldystrophie Duchenne (DMD).

Eine Heilung dieser Erkrankung ist bis heute noch nicht moglich. Stattdessen versucht man auf verschiedene
Arten (Krankengymnastik, Medikamente, etc.) den Krankheitsverlauf abzuschwachen und typische auftretende
Probleme friih zu erkennen und bestmoglich zu behandeln (Wirbelsaulenverkrimmung, Herzmuskelschwache,

etc.).

Diese Studie soll dazu beitragen, speziell die Blutgerinnung bei Patienten mit DMD zu untersuchen um
moglicherweise bestehende Besonderheiten zu erkennen. Hierflir haben wir einen Fragebogen erstellt, der

Uber das DMD-Register an alle Patienten verschickt wird, die darin eingetragen sind.

Wir bitten um Mithilfe und um Ausfiillen eines Fragebogens und mochten Sie/Dich deshalb bitten, sich fur die

folgenden Informationen etwas Zeit zu nehmen.

Die Muskeldystrophie Duchenne (DMD) ist die haufigste Muskelerkrankung im Kindes- und Jugendalter. Sie
betrifft fast ausschlieflich Jungen und gehort zu einer Gruppe von genetischen Erkrankungen. Dieser Gendefekt
verhindert die Bildung von Dystrophin, einem Eiweill der Muskelfasermembran, das wichtig fir die Stabilitat
der Zellen ist. Das Fehlen fihrt mit der Zeit zu einem Untergang von einem Teil der Muskelfasern und das

wiederum zu einem fortschreitenden Kraftverlust.
Was ist der Grund fiir diese Studie?

Es gibt Hinweise darauf, dass ein fehlerhaftes Dystrophin-Eiweil} auch eine wichtige Rolle fiir die Funktion der
sehr komplizierten Blutgerinnung spielt. Wenn die Blutgerinnung nicht richtig funktioniert, kann das zum einen
dazu fiihren, dass Betroffene, zum Beispiel nach einer Schnittverletzung oder einem aufgeschlagenen Knie,
langer bluten. Dann wird die Blutgerinnung zu wenig aktiviert (=Blutungsneigung). Auf der anderen Seite kann
die Blutgerinnung aber auch zu sehr aktiviert sein (=Gerinnselneigung). Das fiihrt dann dazu, dass kleinere
Blutgefdlle der Betroffenen sich schnell durch Gerinnsel, also verklumptes Blut, verschlieBen kénnen und das

Gewebe, das von dieser Ader versorgt wird, dadurch nicht mehr richtig funktionieren kann.
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Das komplizierte System der Blutgerinnung lasst sich vereinfacht in zwei Teilen beschreiben: auf der einen Seite
gibt es Zellen (=Blutplattchen), die groRere Defekte, wie bspw. eine Schnittwunde, schnell verschlieRen

konnen. Auf der anderen Seite gibt es EiweilRe, die die Blutplattchen zusatzlich unterstitzen.

Nun wurden natdrlich schon ein paar wissenschaftliche Studien zum Thema ,,Blutgerinnung bei DMD“ gemacht
und darin wurde sowohl eine Blutungsneigung als auch eine Gerinnselneigung bei den Betroffenen
beschrieben. Diese Studien haben die Funktion der Eiweile untersucht, die die Gerinnung unterstiitzen. Die

Studie, die jetzt durchgefiihrt werden soll, wird aber die Funktion der Blutplattchen untersuchen.
Was ist das Ziel dieser Studie?

Es wird Uber das DMD-Register ein Fragebogen an fast alle Patienten mit DMD geschickt. Mit dem Fragebogen
mochten wir herausfinden ob es bei Ihnen/Dir vielleicht schon einmal zu Stérungen der Blutgerinnung kam und
ob diese mit Medikamenten behandelt wurden oder sogar noch werden. Zusammenfassend ist es das Ziel
dieser Studie, Informationen dariiber zu gewinnen, in welchem Ausmal} Stérungen der Blutgerinnung bei

Patienten mit DMD bestehen.
Worin liegt der Nutzen einer Teilnahme an dieser klinischen Studie?

Da es Hinweise darauf gibt, dass es Besonderheiten in der Funktion der Blutgerinnung bei Patienten mit DMD
gibt, ist es sinnvoll, die Funktion der Blutgerinnung weiter zu erforschen. Gegebenenfalls lassen sich aus den
Ergebnissen dieser Studie Erkenntnisse dariiber gewinnen, ob die Einnahme bestimmter Medikamente, die die
Gerinnung beeinflussen, bei Patienten mit DMD sinnvoll ist. Diese Erkenntnisse sind fiir alle Patienten mit DMD

natzlich.
Gibt es eine Bezahlung bei Teilnahme an der Studie?

Eine Bezahlung fiir die Teilnahme an der Studie gibt es nicht. Aber unter allen Teilnehmern, die den Fragebogen

ausfullen, wird ein Tablet-Computer der Firma SAMSUNG im Wert von ca. 500€ verlost werden.

AbschlieBende Bemerkungen:

Die Teilnahme an dieser Studie ist absolut freiwillig. Sie kann ohne Angabe von Griinden beendet werden.

Wir wurden uns sehr freuen, wenn Sie/Du sich/Dich fir die Teilnahme an dieser Studie

entscheiden/entscheidest.
Kontaktdaten des Studienzentrums in Freiburg:

Uniklinikum Freiburg

Zentrum fiir Kinder- und Jugendmedizin

- Klinik fiir Neuropddiatrie und Muskelerkrankungen —
- Sektion Hdmostaseologie —

Ansprechpartner fiir Riickfragen: Dr. D. Schorling
Mathildenstrafie 1

79106 Freiburg
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Telefon: 0761 270 43000.
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