
Die erblich bedingte spinale Muskelatrophie (SMA) ist eine 
seltene neuromuskuläre Erkrankung, bei der ein Defekt des 

Gens SMN1 dazu führt, dass Motoneuronen im Rückenmark unter-
gehen. Dies verursacht eine progrediente Schwäche und Atrophie 
der Muskulatur mit fortschreitendem Verlust motorischer Fähigkei-
ten – bei normaler Entwicklung der Intelligenz und Kognition. In 
Deutschland sind schätzungsweise 1.500 Menschen betroffen.

Manifestationsalter und Schweregrad der Symptomatik variie-
ren. Bei der schwersten Verlaufsform (infantile SMA) sind bereits 
Säuglinge motorisch erheblich beeinträchtigt und haben ohne kau-

Wenn die Motoneuronen 
verschwinden
Spinale Muskelatrophie als Ursache für Skoliosen Skoliosen sind meist idiopathisch, nur  
in zehn Prozent der Fälle sind sie eine Folge von Fehlbildungen, Traumata und Erkrankungen  
von Muskulatur oder Nervensystem. Eine der Ursachen solcher sekundärer Skoliosen kann  
die spinale Muskelatrophie sein. Häufig entwickeln die Patienten die Symptome hierbei 
schleichend und langsam, weshalb die Erkrankung lange Zeit unerkannt bleiben kann.

sale Therapie eine Lebenserwartung unter zwei Jahren. Bei milde-
ren Verläufen tritt die Erkrankung erst im weiteren Verlauf des 
Kindesalters in Erscheinung, in einigen Fällen auch erst bei Jugend-
lichen oder Erwachsenen. SMA verläuft immer progredient – unab-
hängig von Symptombeginn und Schweregrad.

Manche Patienten verlieren die Gehfähigkeit im Krankheitsver-
lauf, mit entsprechenden Einschränkungen der Mobilität und Selbst-
ständigkeit. Auch die Rumpfmuskulatur atrophiert, weshalb sich 
teils starke Skoliosen entwickeln. Insbesondere bei Patienten, die 
nicht frei sitzen können, kommt es auch zu Hüftgelenksluxationen.

Die typischen Symptome einer 
spinalen Muskel atrophie können in 
allen Bereichen des Körpers auftreten.Ab
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Kau- und Schluckstörungen

respiratorische Insuffizienz/ 
restriktive Atemfunktionsstörung 

durch geschwächte 
Interkostalmuskulatur

Gelenkkontrakturen

Fatigue

eingeschränkte Fähigkeit, Arme zu 
heben oder Gegenstände zu tragen

Skoliose

Hüftgelenkluxation

Schwierigkeiten, aufzustehen oder 
Stufen zu erklimmen, kein Rennen 
möglich, verändertes Gangbild
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Frühe Diagnose ermöglicht optimale Therapieeffekte → Wäh-
rend es für Patienten mit SMA lange Zeit nur symptomatische The-
rapien und palliative Maßnahmen gab, existieren seit einiger Zeit 
kausale Therapieansätze, die den langfristigen Verlauf günstig be-
einflussen können. Das Ausmaß, in dem eine Therapie Einfluss auf 
den Langzeitverlauf hat, hängt ganz entscheidend vom Zeitpunkt 
des Behandlungsbeginns ab. Wie aktuelle Studien belegen, ist eine 
möglichst frühe Erkennung der Erkrankung für die optimale Ver-
sorgung einer SMA essenziell, ebenso wie ein früher Zugang zur 
kausalen Therapie [1].

Bei Patienten mit frühem Erkrankungsbeginn wird 
die Diagnose SMA meist schon im Säuglingsalter 
gestellt. Bei später einsetzender Erkrankung hin-
gegen führt die langsamere, oft uncharakteristi-
sche Symptomentwicklung und der geringe 
 Bekanntheitsgrad der Erkrankung oft zu einer 
stark verzögerten Diagnose.

In die Physiotherapie können daher Patienten 
kommen, die nichts von ihrer SMA-Erkrankung 
wissen, und solche, bei denen zwar eine neuromus-
kuläre Erkrankung vermutet wird, aber noch keine ein-
deutige Diagnose gestellt worden ist. 

Skoliosen bei Patienten mit SMA → Patienten mit SMA entwi-
ckeln eine Skoliose meist im Wachstumsalter: Über 50 Prozent der 
Kinder mit SMA sind betroffen, insbesondere die rollstuhlgebunde-
nen, nicht gehfähigen. Symptome einer später einsetzenden SMA 
sind neben der Skoliose, die als Folge der atrophischen Rumpfmus-
kulatur entsteht, eine symmetrische und meist proximale betonte 
Muskelschwäche sowie ein reduzierter Muskeltonus. Gehfähige 
Patienten haben unter anderem Schwierigkeiten, Stufen zu steigen. 
Die untere Extremität ist von der Muskelschwäche stärker betrof-
fen als Schultergürtel und Arme. Dennoch können auch Schwierig-
keiten beim Armheben und zunehmende Einschränkungen der 
Handfunktion auf eine SMA hinweisen [2, 3].

Therapie von Skoliosen → Skoliosen und Gelenkkontrakturen soll-
ten möglichst frühzeitig im Wachstumsalter behandelt werden, um 
die Plastizität des noch wachsenden Achsenskeletts zu nutzen und 
das Ausmaß der Deformationen zu begrenzen. Neben physiothera-
peutischer Übungsbehandlung stehen Stabilisierung und Unter-
stützung der Körperhaltung mittels Stützkorsett und gegebenen-
falls Gelenkorthesen im Vordergrund [4, 5]. Sind diese Maßnahmen 
nicht ausreichend, kommen chirurgische Korrekturen in Betracht. 
Die Entscheidung darüber wird anhand von Geometrie und Aus-
maß der Wirbelsäulenverkrümmung und deren Einfluss auf die 
Atemfunktion getroffen. Zudem müssen Alter und Knochenreife 
des Patienten berücksichtigt werden [3, 6]. Oft werden bei den 
 Patienten Metallimplantate eingesetzt, um die betroffenen Wirbel-
säulensegmente aufzurichten und zu stützen.

Skoliosen bei Kindern und jungen Erwachsenen: Ist es SMA? → 
Die SMA ist eine seltene, aber schwerwiegende Ursache für Skolio-
sen. Bei jüngeren Patienten mit Muskelschwäche, fortschreitenden 

motorischen Dysfunktionen und Verschlechterung einer Wirbelsäu-
lendeformation sollten auch Physiotherapeuten daran denken, dass 
es sich um Symptome einer SMA handeln könnte. Je frühzeitiger 
man die Erkrankung erkennt und je mehr Funktionen noch erhalten 
sind, desto besser sind die Erfolgsaussichten. 

Ein kostenfreier molekulargenetischer Test sichert die Diagnose 
zweifelsfrei und kann von niedergelassenen Ärzten veranlasst wer-
den. Physiotherapeuten können Patienten, bei denen der Verdacht 

aufkommt, auf diese Möglichkeit hinweisen und an einen All-
gemeinmediziner oder Spezialisten verweisen.

Versorgung in neuromuskulären Zentren → Die 
Betreuung und Therapie von Patienten mit SMA 
erfolgt in spezialisierten neuromuskulären Zen-
tren. Hier ist eine optimale multidisziplinäre 
Versorgung durch spezialisiertes Personal ge-
währleistet. Denn neben der kausalen und 
symptomatischen Medikation sind unter ande-

rem spezifische Physiotherapie, orthopädische 
Versorgung und Atemtherapie wichtig. Eine Liste 

solcher Spezialzentren für die Behandlung von Pati-
enten mit SMA ist auf der Website der Deutschen Gesell-

schaft für Muskelkranke (DGM e. V.) verfügbar: bit.ly/SMA-DGM. 
 Dr. Markus Fischer
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1.500
Menschen sind Schätzun-

gen zufolge in Deutschland 
an einer spinalen Muskel-

atrophie erkrankt.
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