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1. Motoneuron

Die 1. Motoneurone sind im Gehirn sitzende Nervenzellen.
Sie geben Signale an die 2. Motoneurone im Riickenmark
weiter.

2. Motoneuron

Die 2. Motoneurone sind Nervenzellen im Riickenmark,
die Signale vom Gehirn an die Muskeln weiterleiten und
auf diese Weise Bewegungen erméglichen. Sie geben
die Information an den motorischen Endplatten an den
Muskel weiter und 16sen somit Muskelkontraktionen —
also Bewegungen — aus.

5q-assoziiert

Chromosomen bestehen aus einem kurzen (p) und einem
langen (g) Arm. 5g-assoziiert bedeutet also, dass die
Veranderung im Erbgut auf dem langen Arm des Chromo-
soms Nummer 5 liegt.

Adenovirus-assoziierter Vektor (AAV)

Vektoren werden in der Medizin als Transportmittel

fiir die Ubertragung eines Nukleins3ure-Strangs in

eine Empfangerzelle genutzt. Im Fall der SMA wird
mithilfe von Adenovirus-assoziierten Viren (AAVs) der
Nukleinsdure-Strang des SMN1-Gens in die Kérperzellen
eingeschleust. In der Gentherapie werden besonders
gerne AAV Vektoren angewendet, da sie keine Krankhei-
ten libertragen und sich nicht in die menschliche DNA
integrieren. Dies wiirde negative Auswirkungen haben,
wenn z.B. andere Gene durch das neu eingebaute Gen
zerstort werden.

Antisense-Oligonukleotid (ASO)

ASOs sind synthetische, kurzkettige Nukleinséuren. Sie
kénnen mit bestimmten, sogenannten ,komplementéren®
Abschnitten von Nukleinsduren im Erbgut einer Zelle
eine Bindung eingehen. Deswegen werden sie unter
anderem auch in der Therapie der genetisch bedingten
SMA eingesetzt. So kann z.B. das ASO Nusinersen
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spezifisch an einen bestimmten Abschnitt der SMN2
messenger RNA binden.

Astrozyten

Astrozyten sind sternférmig (lateinisch: astrum = Stern)
verzweigte Zellen im ZNS von Sédugetieren. Sie haben
viele verschiedene Funktionen. Beispielsweise vorsorgen
sie die Nervenzellen mit Nahrstoffen, indem sie einen
Kontakt zu BlutgefaRen herstellen, sie sind Teil der Blut-
Hirn-Schranke und an der Flissigkeitsregulation sowie
der Entsorgung von Abfallprodukten im Gehirn beteiligt.

Atelektase

Bei einer Atelektase wird ein Bereich der Lunge nicht
mehr ausreichend beliiftet (luftleeres Lungengewebe).
Sie tritt oft einseitig auf und ist die Folge eines Lungen-
emphysems im anderen Lungenfligel.

Autosomen/autosomal

Menschen haben in der Regel 46 Chromosomen. 2 davon
sind die sogenannten Geschlechtschromosomen. Die
anderen 44 werden Autosomen genannt. Liegt ein Gen
auf einem dieser Autosomen, dann wird es autosomal an
die Nachkommen vererbt.

BiPAP-Beatmung

BiPAP (englisch: Bilevel Positive Airway Pressure) ist

eine nicht invasive Beatmungsform, die Patienten zu
Hause anwenden kénnen. Sie hilft sowohl beim Einatmen
als auch beim Ausatmen, indem die Beatmungsmaschine
kontrolliert Druck aufbaut (Positive Airway Pressure).
Jedoch ist dieser Druck beim Einatmen hdher als beim
Ausatmen (Bilevel).

Chromosom

Chromosomen enthalten unser Erbgut und bestehen aus
langen DNA-Faden, die platzsparend aufgerollt im Zell-
kern zu finden sind. Jeder Mensch hat im Normalfall 46
Chromosomen.
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Cortex
Hiermit ist der Cortex cerebri gemeint, also die Grohirn-
rinde. Sie ist die duRerste Schicht des GroRhirns.

Degeneration

Degeneration bedeutet so viel wie Rickbildung oder
Verfall, beispielsweise von Zellen, Organen oder Gewe-
ben. Im Fall der SMA degenerieren die Motoneurone im
Rickenmark.

Deletion
Bei einer Deletion (Verlust) geht ein Teil der
Erbinformation verloren.

Distal

Die Begriffe distal und proximal werden zur 6rtlichen Be-
schreibung von Kérperregionen benutzt. Distal bedeutet,
dass etwas weiter von der Kérpermitte entfernt liegt.

DNA/DNS

DNA steht fir ,deoxyribonucleic acid®, auf Deutsch
»Desoxyribonukleinsiure“ (DNS). Sie besteht beim Men-
schen aus etwa 3 Milliarden Basenpaaren, deren Reihen-
folge die enthaltene Information vorgibt. Bestimmte DNA-
Abschnitte nennt man Gene. Weil die gesamte Lange der
DNA in einer Zelle beim Menschen ungeféhr 2 Meter lang
ist, liegt sie dicht aufgerollt als Chromosomen vor.

DNA-Replikation

Bei der Replikation wird eine exakte Kopie der DNA her-
gestellt. Dadurch enthalten Zellen, die sich teilen, exakt
die gleiche Erbinformation. Bei einer Replikation kénnen
auch Fehler passieren, die im Normalfall aber sofort re-
pariert werden. Werden die Fehler jedoch nicht entdeckt
und korrigiert, entstehen Mutationen.

Dominant

Merkmale (wie z.B. die Augenfarbe) kénnen dominant
oder rezessiv vererbt werden. Ist ein Merkmal dominant,
reicht eine Genkopie aus, damit es auftritt. Beispielsweise
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sind braune Augen dominant gegentiber blauen Augen.
Enthélt eine Genkopie die Erbinformation fiir braune
Augen und eine fir blaue Augen, setzt sich das Merkmal
»braune Augen® gegeniiber den blauen Augen durch.

Druckinhalation

Die Druckinhalation — auch intermittierende Uberdruck-
inhalation (IPPB = Intermittent Positive Pressure Brea-
thing; intermittierend = in Zwischenraumen erfolgend) —
ist eine Form der assistierten Uberdruckbeatmung.
Wahrend des Einatmens wird Luft mit erhdhtem Druck
zugefiihrt, was die Atmung erleichtert. Den Beatmungs-
druck kann der Patient tiber Bedienungselemente indi-
viduell regeln. Dadurch kommt es zu einer Erweiterung
der Bronchien mit Sekretablésung, welches durch den
Hustenreflex ausgehustet wird.

Erbgut

Das Erbgut, auch Genom genannt, ist die Gesamtheit
aller Trager der vererbbaren Erbinformationen: Chromo-
somen und DNA.

Erbkrankheit

Bei einer Erbkrankheit ist die Ursache fiir die Erkrankung
eine Veranderung im Erbgut. Der historische Begriff
»Erbkrankheit“ beschreibt nur Erkrankungen, die von
den Eltern an die Kinder weitervererbt wurden. Erkran-
kungen, die im Laufe der Embryonalentwicklung durch
Mutationen oder fehlerhafte Zellteilungen entstehen,
zahlen rein theoretisch nicht dazu, auch wenn sie das
Erbgut betreffen.

Ergotherapie

Die Ergotherapie (altgriechisch: érgon = Werk, Arbeit und
therapeia = Dienst, Behandlung) ist eine Therapieform,
die dem Patienten ein méglichst eigenstandiges und
uneingeschranktes Handeln und Leben ermdglicht. Dazu
gehoren sowohl korperliche Ubungen als auch den Ge-
brauch von Hilfsmitteln zu erlernen oder die Anpassung
von Arbeits- und Wohnumfeld.
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Exon

Der DNA-Abschnitt eines Gens besteht aus Exons und
Introns. Exons enthalten die wichtigen Informationen fir
die Herstellung von Proteinen.

Expression

Wenn ein Gen exprimiert wird, tritt die auf ihm enthalte-
ne Information zum Vorschein, z.B. in Form von blauen
Augen. Die Information wird von einer DNA-Polymerase
abgelesen. Dabei entsteht die dazu passende (komple-
mentare) RNA, welche mithilfe von Ribosomen in das
entsprechende Protein umgewandelt wird.

Fatigue
Fatigue beschreibt eine schwere anhaltende Miidigkeit,
Erschopfung und Antriebslosigkeit.

Gastroenterologie

Die Gastroenterologie (altgriechisch: gastér = Magen
und énteron = Darm) ist ein Teilgebiet der Inneren
Medizin. Sie befasst sich mit der Diagnostik, Therapie
und Pravention von Erkrankungen rund um den Magen-
Darm-Trakt und der damit verbundenen Organe Bauch-
speicheldrise, Leber und Gallenblase.

Gaumensegelschwiche

Bei einer Gaumensegelschwiache schliet das Gaumen-
segel beim Sprechen, Essen oder Trinken den Nasen-
rachenraum nicht ausreichend von der Mundhéhle ab.
Folgen sind eine nasale Sprache oder das Austreten von
Essen und Trinken durch die Nase.

Gen

Ein Gen ist ein Abschnitt auf dem DNA-Strang, der die
Erbinformation fiir ein Protein bzw. bestimmtes Merkmal
(z.B. die Augenfarbe) enthilt.

Genduplikation

Bei einer Genduplikation liegt ein Genabschnitt dauerhaft
zwei- oder mehrfach auf einem Chromosom vor. Im Fall
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des SMN2-Gens ist das bei der SMA ein Vorteil, da so
mehr funktionales SMN-Protein gebildet werden kann.

Gonosomen

Menschen haben in der Regel 46 Chromosomen. 2
davon sind die sogenannten Gonosomen (Geschlechts-
chromosomen). Sie legen das Geschlecht fest: XX fir
weiblich und XY fiir ménnlich.

Heterozygot

Menschen haben fiir die meisten Erbinformationen
immer zwei Kopien — eine vom Vater und eine von der
Mutter. Enthalten beide Genkopien unterschiedliche In-
formationen fiir ein Merkmal (z. B. einmal blau und einmal
braun fir die Augenfarbe), dann ist der Mensch fiir dieses
Merkmal heterozygot. Bei der SMA sind Menschen, die
im Bezug auf ein verdndertes SMIN1-Gen heterozygot
sind, Trager der Erkrankung, aber nicht selbst erkrankt.

Hirnstamm

Der Hirnstamm liegt im unteren Bereich des Gehirns und
steuert Gberlebenswichtigen Funktionen wie Atmung,
Blutdruck, Reflexe etc.

Homozygot

Menschen haben fiir die meisten Erbinformationen
immer zwei Kopien — eine vom Vater und eine von der
Mutter. Enthalten beide Genkopien dieselbe Information
fiir ein Merkmal (z. B. blaue Augen), dann ist der Mensch
fir dieses Merkmal homozygot. Bei der SMA sind Men-
schen, die im Bezug auf ein nicht funktionales SMN1-Gen
homozygot sind, an SMA erkrankt.

Humangenetik

Die Humangenetik ist ein Teil der Genetik und beschaf-
tigt sich mit dem Erbgut des Menschen. Sie setzt sich
sowohl mit Erbkrankheiten als auch mit der generellen
menschlichen Vererbung auseinander.
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Infantil

Infantil bedeutet ,kindlich®. Typ 1und 2 SMA werden
auch akute und chronische infantile SMA genannt, da sie
bereits im Kindesalter auftreten.

Interdisziplinar

Hier arbeiten mehrere Disziplinen zusammen, bei SMA
beispielsweise die Neurologie, die Pneumologie, die
Logopadie und die Physiotherapie.

Intermediar

Intermediar bedeutet ,dazwischenliegend”. Typ 2 SMA
wird auch intermedidre SMA genannt, da sein Auftreten
und die Symptome zwischen den Typen 1und 3 liegen.

Intrathekal

Intrathekal bedeutet ,,in den Liquorraum® Der Liquorraum
ist ein Hohlraum im und um das Gehirn und Riickenmark,
welcher mit einer klaren Fliissigkeit (Liquor) gefillt ist.
Bei einer intrathekalen Injektion mittels Lumbalpunktion
wird eine bestimmte Menge von dem Liquor aus dem
Liquorraum entnommen und mit der exakt gleichen
Menge eines Medikaments ersetzt.

Intron

Der DNA-Abschnitt, der fiir ein bestimmtes Gen die
Erbinformation enthélt, besteht aus Introns und Exons.
Introns enthalten jedoch keine wichtigen Informationen
fiir die Herstellung von Proteinen und werden beim
SpleiRen aus der RNA entfernt.

Kapnometrie

Bei der Kapnometrie handelt es sich um ein Verfahren,
das den Kohlendioxidgehalt in der ausgeatmeten Luft
misst.

Kognition

Kognition ist ein zusammenfassender Begriff fiir Pro-
zesse, die Informationen verarbeiten, wie zum Beispiel
Wahrnehmung, Gedachtnis, Erkennen und Lernen.
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Komplementirmedizin

Die Komplementarmedizin umfasst Diagnose- oder
Therapieverfahren zur Erganzung der Schulmedizin und
ist abzugrenzen von der Alternativmedizin, welche die
Schulmedizin ersetzen soll.

Kontrakturen

Kontrakturen sind bleibende Einschrankungen der Ge-
lenkbeweglichkeit, beispielsweise eine Versteifung des
Gelenks.

Loss-of-Function-Mutation

Eine Loss-of-Function-Mutation (deutsch: Funktions-
verlust-Mutation) hat zur Folge, dass das Gen in seiner
Funktion eingeschrankt wird. Bei der SMA liegt im SMN1-
Gen eine Loss-of-Function-Mutation vor, da anhand des
veranderten SMN7-Gens kein funktionales SMN-Protein
mehr hergestellt werden kann.

Lumbalpunktion

Bei einer Lumbalpunktion wird im Bereich der Lenden-
wirbel Nervenwasser (Liquor) entnommen. Mittels einer
intrathekalen Injektion kann die entnommene Flissigkeit
durch ein Medikament ersetzt werden.

Lungenemphysem

Hierbei kommt es zu einer Uberblahung der Lunge. Die
Lungenbléaschen sind dabei unwiderruflich erweitert
und kdnnen nicht mehr zum Gasaustausch wahrend der
Atmung beitragen. Bei SMA tritt dies meist einseitig
auf, wéhrend die andere Seite nicht genug belliftet wird
(Atelektase).

Molekulargenetische Untersuchung

Mit einer molekulargenetischen Untersuchung wird das
Erbgut untersucht und so festgestellt, ob zum Beispiel
eine Mutation vorliegt.
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Motorische Endplatte

An der motorischen Endplatte treffen das Motoneuron
und die Muskelfaser aufeinander. Ein Muskel setzt sich
aus vielen Muskelfasern zusammen und jede Faser wird
in der Regel nur von einem Motoneuron angesprochen.
An der motorische Endplatte gibt das Motoneuron die
Signale aus dem Gehirn an die Muskelfaser weiter und
eine Bewegung kann erfolgen.

Multidisziplinidre Versorgung

Bei einer multidisziplindren Versorgung arbeiten ver-
schiedene medizinische Fachrichtungen (Disziplinen)
zusammen, um ein moglichst gutes Ergebnis zu erzielen.
So gehen bei der Behandlung von SMA beispielsweise
Neurologie, Pneumologie, Gastroenterologie, Physio-
therapie, Ergotherapie und noch weitere Disziplinen
Hand in Hand.

Multiorgan-Erkrankung

Eine Multiorgan-Erkrankung betrifft mehrere Organe im
Korper gleichzeitig. So sind bei der SMA nicht nur die
zunachst offensichtlichen Nervenzellen und Muskeln
betroffen, sondern auch Organe wie die Lunge, das Herz,
die Leber oder die Bauchspeicheldriise kénnen beein-
trachtigt werden.

Muskelhypotonie

Muskelhypotonie (altgriechisch: hypd = unter und ténos =
Spannung) ist das medizinische Wort fiir einen Mangel
an Muskelstarke oder Muskelspannung.

Muskuloskelettal
Muskuloskelettal bedeutet ,,die Muskulatur und das Skelett
betreffend” oder auch ,zum Bewegungsapparat gehérend*

Mutation

Eine Mutation ist eine spontane oder kiinstlich erzeugte
Veranderung im Erbgut. Es gibt verschiedene Arten von
Mutationen: der Verlust von Information (Deletion), die
Vervielfachung von Information (Duplikation), das Hinzu-
kommen von neuer Information (Insertion) oder minimale
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Veranderungen (Punktmutation). Punktmutationen miis-
sen nicht immer eine Verdanderung des Erbguts nach sich
ziehen, kénnen es aber.

Neonatal
Neonatal bedeutet ,das Neugeborene betreffend”
(lateinisch: neo = neu und natus = Geburt).

Neurologie

Die Neurologie (altgriechisch: neuron = Nerv) ist die
Wissenschaft und Lehre vom Nervensystem und den
es betreffenden Erkrankungen sowie medizinischen
Behandlungsméglichkeiten.

Neuropéadiatrie
Sie wird auch Kinderneurologie genannt und beschaftigt
sich mit den Nervenerkrankungen bei Kindern.

Nukleinsdure-Oligomer
Ein Nukleinsdure-Oligomer ist ein kurzes DNA- oder
RNA-Molekiil, das aus etwa 20 Bausteinen besteht.

Oral

Der Begriff ,,oral” ist eine Kurzform von ,peroral®
(lateinisch: per = durch und os = Mund). Es bedeutet,
dass ein Medikament geschluckt wird.

Orphan Drugs

Der Begriff Orphan Drug oder Orphan-Arzneimittel
(englisch: orphan = Waise) bezeichnet Arzneimittel,
die fur die Behandlung von seltenen Erkrankungen
eingesetzt werden.

Orthese

Orthesen sind medizinische Hilfsmittel, die den Rumpf
oder die GliedmaRen stiitzen, entlasten, stabilisieren,
korrigieren oder mobilisieren.
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Palliativmedizin

Bei Menschen mit unheilbaren fortschreitenden Erkran-
kungen soll die Palliativmedizin die Lebensqualitat erhal-
ten bzw. verbessern.

Pankreas
Pankreas ist das medizinische Fachwort fur Bauch-
speicheldrise.

Paralog

Gene, die infolge von einer Genduplikation in einem
Organismus in verschiedenen Formen vorkommen, sind
paralog zueinander.

Pharmakodynamik
Die Lehre tber die Wirkung von Arzneimitteln im Korper.

Pharmakokinetik
Die Lehre iiber die Aufnahme (Resorption), die Vertei-
lung (Distribution), die Verstoffwechselung (Metaboli-
sierung) und die Ausscheidung (Exkretion) des Arznei-
mittels im Korper.

Pharmakovigilanz

Die Pharmakovigilanz (griechisch: pharmakon = Heilmittel/
Gift/Zaubermittel und lateinisch: vigilantia = Wachsam-
keit/Fursorge) wird auch Arzneimittelsicherheit genannt.
Dabei werden Arzneimittel laufend und systematisch
Uberwacht. Ziel ist es, unerwiinschte Wirkungen zu
entdecken und so die Sicherheit des Arzneimittels zu
gewahrleisten.

Pneumologie

Die Pneumologie (griechisch: pneumén = Atem) oder
Pulmologie (lateinisch: pu/mo = Lunge) ist ein Teilgebiet
der Inneren Medizin. Sie befasst sich mit Lungenerkran-
kungen und umfasst die Diagnostik, Therapie und Pra-
vention von Erkrankungen der Lunge, des Mediastinums
(Mittelfell) und der Pleura (Brustfell).
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Polygrafie

Die Polygrafie ist ein Verfahren, das im Schlaf mithilfe
eines Gerats folgende Werte ermittelt: Sauerstoffsatti-
gung im Blut, Atemfluss und -gerdusche (Schnarchen),
Herzfrequenz sowie Atembewegung von Brustkorb und
Bauch. Die Polygrafie kann zu Hause erfolgen. Durch
diese Messwerte sind Riickschlusse auf die Atmung im
Schlaf méglich.

Polymerase

Polymerasen sind Proteine, die bei der Replikation der
DNA zum Einsatz kommen. Mit ihrer Hilfe wird die Erbin-
formation der DNA kopiert und verdoppelt.

Polysomnografie

Bei der Polysomnografie handelt es sich um ein Mess-
verfahren, das im Schlaflabor erfolgt. Zusatzlich zu den
bei der Polygrafie gemessenen Funktionen werden tber
Nacht die elektrische Aktivitat des Gehirns, der Muskeln,
der Augenbewegungen, der Herzmuskelfasern sowie der
Blutdruckverlauf aufgezeichnet.

Prasymptomatisch
Zustand, bevor Symptome auftreten.

Prognose
Eine Prognose ist in der Medizin eine Voraussage, wie
eine Krankheit wahrscheinlich ablaufen wird.

Protein

Proteine werden umgangssprachlich auch EiweilRe ge-
nannt. Wie ein Protein aussieht, ist durch die Information
auf einem Gen festgelegt. Das Gen wird von einer Poly-
merase abgelesen und in RNA umgeschrieben. Anhand
der RNA entsteht mithilfe von Ribosomen das Protein.
Proteine haben viele verschiedene Aufgaben: Baustoffe,
Regulation von Stoffwechselreaktionen, Transport von
Nahrstoffen und Sauerstoff, Abwehr von Infektionen
etc. — so auch das SMN-Protein. Es ist unter anderem fir
die ordentliche Funktion und das Uberleben der Moto-
neurone zustandig.
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Proximal

Die Begriffe proximal und distal werden zur 6rtlichen
Beschreibung von Kérperregionen benutzt. Proximal
bedeutet, dass etwas nah an der Kérpermitte liegt.

Reflux

Der Reflux ist ein Ruckfluss von Kérperflussigkeiten ent-
gegen der Stromungsrichtung, z. B. vom Magen zuriick in
die Speiserdhre.

Rezessiv

Merkmale (wie z.B. die Augenfarbe) kénnen rezessiv
oder dominant vererbt werden. Ist ein Merkmal rezessiv,
werden zwei identische Genkopien bendétigt, damit es
auftritt. Beispielsweise sind blaue Augen rezessiv gegen-
Uber braunen Augen. Nur wenn beide Genkopien die
Erbinformation fiir blaue Augen enthalten, setzt sich das
Merkmal ,blaue Augen durch.

Ribosom

Ribosome sind kleine zelluléare Partikel, die aus Proteinen
und ribosomaler RNA bestehen. Sie spielen eine sehr
wichtige Rolle bei der Herstellung von Proteinen.

RNA

RNA (ribonucleic acid), auf Deutsch ,,Ribonukleinsiu-
re (RNS)“ ist der Zwischenschritt zwischen DNA und
Protein. Aus der DNA wird mithilfe einer Polymerase die
RNA, welche noch alle Exons und Introns enthalt. Durch
SpleiRen werden die Introns entfernt und aus der tibrig-
gebliebenen RNA, die nur noch aus Exons besteht, wird
mithilfe von Ribosomen ein Protein hergestellt.

Rumpfmuskulatur
Sie setzt sich zusammen aus Brust, Bauch- und Ricken-
muskulatur.

Schulmedizin

Sie wird auch Universitare Medizin, Wissenschaftli-
che Medizin oder Hochschulmedizin genannt und die
arztliche Diagnose und Therapie nach wissenschaftlich
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anerkannten Methoden, wie sie an den medizinischen
Hochschulen gelehrt wird.

Schwann-Zellen

Schwann-Zellen gehéren zu den Gliazellen. Diese bilden
ein Stutzgerst fur die Nervenzellen und verbessern die
Signalweiterleitung. Auch die Schwann-Zellen haben
eine Stiutzfunktion und bilden sogenannte Myelinschei-
den, durch die sie die Geschwindigkeit der Signalweiter-
leitung entlang der Axone (lange Fortsétze der Nerven-
zellen) erhdhen.

Sekret

Sekrete sind Kérpersubstanzen, die durch spezialisierte
Zellen abgesondert werden, z.B. SchweiR aus der Haut
oder Schleim aus Lunge und Bronchien.

Sensorische Nervenzelle

Sensorische Nervenzellen werden auch als afferente
Nervenzellen (lateinisch: affere = hintragen, zufiihren)
bezeichnet. Das bedeutet, sie leiten Informationen von
beispielsweise Sinnesorganen an das Gehirn oder das
Riickenmark.

Skoliose

Die Skoliose (altgriechisch: skolidsis = Krimmung) ist
eine Verkrimmung der Wirbelsaule. Dabei kann die
Wirbelsaule sowohl von der Langsachse abweichen als
auch eine Verdrehung der Wirbelkorper aufweisen, was
auch zu Verformungen der Wirbelkorper fiihren kann.
Oft bildet die Wirbelsaule dabei eine S-Form, damit das
Gleichgewicht gehalten werden kann. Durch Starkung
der Muskulatur, eine Orthese oder durch eine Operation
kann eine Skoliose behandelt werden.

Small Molecules

Small Molecules (deutsch: kleine Molekiile) sind Medika-
mente, die aufgrund ihrer geringen GréRe in Korperzel-
len eindringen kénnen und dort ihre Wirkung entfalten
kénnen.
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SMN

SMN steht fiir ,Survival of Motor Neuron“ (deutsch:
Uberleben von Motoneuronen). Die SMN1- und SMN2-
Gene enthalten den Bauplan fiir das SMN-Protein,
welches fiir die Funktion und das Uberleben der Moto-
neurone essentiell ist.

Spirometrie
Untersuchung der Lungenfunktion, bei der die Luftmenge
und Luftgeschwindigkeit beim Atmen gemessen werden.

SpleiRen

Das SpleiRen ist ein Vorgang wéhrend der Herstellung
von Proteinen. Hierbei werden die Introns aus der RNA
entfernt und nur die Exons bleiben (iber.

SpleiB-Modifikator

Ein SpleiB-Modifikator kann den Vorgang des Spleilens
beeinflussen. So wird beispielsweise beim SMN2-Gen
normalerweise das Exon 7 herausgeschnitten, weswegen
kaum funktionsfahiges SMN-Protein entsteht. Durch
einen Splei-Modifikator wird das Herausschneiden
jedoch verhindert, sodass mehr funktionsfahiges SMN-
Protein entsteht.

Thoraxmobilitat

Die Thoraxmobilitat bezeichnet die Elastizitat des Brust-
korbs, die eine Voraussetzung fiir eine effektive Atmung
und den Sekrettransport ist.

Ubiquitar

Ubiquitar bedeutet ,iiberall verbreitet®. Wenn ein Protein
also ubiquitdr im Menschen vorliegt, dann kommt es im
gesamten Korper vor.

Vitalkapazitat

Die Vitalkapazitat ist eine KenngréRe zur Messung der
Lungenfunktion. Dabei handelt es sich um die Volumen-
differenz, die zwischen maximaler Einatmung und maxi-
maler Ausatmung messbar ist.

www.facesma.de

Wechselwirkungen

Sie kénnen bei gleichzeitiger Einnahme von verschiedenen
Arzneimitteln oder auch bei bestimmten Lebensmitteln
entstehen. Die gewiinschte Wirkung des Medikaments
kann dadurch verstarkt, abgeschwacht oder aufgehoben
werden. Zusétzlich kdnnen unerwiinschte Nebenwirkun-
gen auftreten. Das Risiko von Wechselwirkungen steigt mit
der Anzahl eingenommener Medikamente.

Zentrales Nervensystem (ZNS)

Das ZNS umfasst das Gehirn und das Riickenmark. Es
wird mit Denken, Emotionen sowie Erinnerungen in Ver-
bindung gebracht und ist durch die Blut-Hirn-Schranke
geschiitzt. Aber auch fiir die Steuerung der Bewegungs-
abladufe ist das ZNS von hoher Relevanz, da die Befehle
zum Anspannen und Entspannen an die Muskeln aus
dem Gehirn kommen.

Zwerchfellatmung

Bei der Zwerchfellatmung, auch Bauchatmung genannt,

wird das unterhalb der Lunge liegende Zwerchfell ange-

spannt, wodurch sich der Brustraum vergréRert. Dadurch
dehnen sich die Lungenfliigel weiter aus, sodass Luft von
auRen in die Lunge stromt.



