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Zusammenfassung

Der 276. ENMC-Workshop fand vom 15. Marz bis zum 17. Marz 2024 statt. Insgesamt nahmen 21
Arzt*innen und Forscher*innen aus 12 verschiedenen Lindern (Australien, Kanada, Ddnemark,
Frankreich, Deutschland, Italien, Iran, die Niederlande, Spanien, Schweden, GroRbritannien, USA)
sowie zwei Patientenvertreter teil. Ziel des Workshops war es, den optimalen diagnostischen Pfad
und eine Managementstrategie flir Patient*innen mit belastungsinduzierter Rhabdomyolyse (ERM)
zu definieren. ERM ist der unkontrollierte Zerfall von Skelettmuskulatur aufgrund von korperlicher
Anstrengung, was eine potenziell lebensbedrohliche Erkrankung, unter anderem aufgrund des
Risikos schwerer Nierenschaden darstellt. Dennoch ist die genaue Definition und das Management
von ERM Gegenstand der Debatte, was zu sehr unterschiedlichen diagnostischen und
therapeutischen Ansatzen weltweit fihrt. Daher miissen internationale Leitlinien zuklnftig
harmonisiert werden.

Tag1l

In der Eroffnungssitzung des Workshops am Freitag wurden unerfillte Bedirfnisse und offene
Fragen zur Rhabdomyolyse vorgestellt und diskutiert. Die Teilnehmer waren sich einig, dass kein
standardisierter Ansatz zur Diagnose und Behandlung des Zustands existiert. Die Messung von
Muskelenzymen im Blut, einschlieBlich Kreatinkinase (CK), wird weitgehend als primare Bewertung
bei der Diagnose verwendet, aber es besteht kein Konsens dartiber, welche CK-Werte innerhalb der
Grenzen des Normalen liegen und welche Werte als Rhabdomyolyse betrachtet und folglich
behandelt werden sollten. Daher erhalten viele Menschen eine unnotige Behandlung und wiirden
sich auch ohne eine solche Behandlung erholen. Im nachsten Vortrag wurde der Mechanismus
hinter der Rhabdomyolyse und deren Unterscheidung von einer normalen Reaktion auf GibermaRige
korperliche Anstrengung diskutiert. Das Ereignis ist eine normale Reaktion, wenn:

I) Die CK-Werte weniger als 50 Mal den ,,oberen Grenzwert des Normalen“ (<10.000 U/L) betragen;
II) Keines der folgenden Symptome vorhanden ist: Muskelschwellung, Muskelschwéache oder
Myoglobinurie (d. h. cola- oder kaffeebrauner Urin);

[Il) Die Laborergebnisse keine Anzeichen einer Nierenschadigung oder eines Ungleichgewichts der
Elektrolyte zeigen.

Die Expert*innen diskutierten Risikofaktoren fiir ERM, wie Art der sportlichen Betatigung,
Umweltfaktoren, aber auch Genetik und bestimmte Krankheiten. Spezifische Krankheiten, die eine
Rhabdomyolyse verursachen kdnnen, die diskutiert wurden, umfassten Glykogenspeicherstorungen,
Stoérungen des Fettsdureoxidationswegs und mitochondriale Erkrankungen. Es wurde auch darauf
hingewiesen, dass Patienten, die an Muskeldystrophien leiden (z. B. Gliederglrteldystrophien oder
Duchenne-Dystrophie), ein héheres Risiko fiir die Entwicklung einer Rhabdomyolyse haben. Dariiber
hinaus wurden seltene Falle von Rhabdomyolyse bei Kindern diskutiert, wobei der Fokus auf zwei
erblichen genetischen Ursachen in den Genen RYR1 und LPIN1 lag, die ein Spektrum von Symptomen
verursachen, einschlie8lich schwerer Rhabdomyolyse.



Tag 2

Am Samstag, nachdem das breite Spektrum der Ursachen diskutiert worden war, tauschten sich die
Teilnehmer dariiber aus, wie Arzte derzeit eine ERM diagnostizieren. Vor dem Workshop wurde eine
Umfrage unter Expert*innen durchgefiihrt. Die Umfrageergebnisse zeigten, dass verschiedene
Lander sehr unterschiedliche Ansatze zur Rhabdomyolyse haben, daher konzentrierte sich die
Diskussion darauf, sehr klare Kriterien fiir eine Diagnose zu formulieren. Als nachstes teilten ein
Patient und ein Angehoriger ihre Geschichte und Erfahrungen, darunter der Vater eines jungen
Athleten, der an einem Hitzschlag verstorben war. Ein zweiter Vertreter berichtete von seiner
Erfahrung mit Rhabdomyolyse wihrend eines Hitzschlags (schwere Uberhitzung der
Korpertemperatur) wahrend eines Marathons, obwohl er ein sehr gut trainierter Athlet war. Die
Patientenvertreter betonten die Bedeutung des Erhalts zuverldssigerer Informationen, Beratung und
psychologischer Unterstlitzung. Sie dulRerten den klaren Wunsch, dass haufigere
Nachuntersuchungen fiir ihren Genesungsprozess vorteilhaft gewesen waren; nicht nur kérperlich,
sondern auch psychologisch. Dies wurde weiter diskutiert, da dies im Einklang mit einer kirzlich
durchgefiihrten Studie eines teilnehmenden Arztes unter 60 Athleten stand. Die folgenden Vortrage
konzentrierten sich auf neue genetische Tests und Verfahren, die Arzt*innen helfen kdnnten, eine
mogliche genetische Ursache fiir Rhabdomyolyse zu diagnostizieren. Es wurde betont, dass die in der
genetischen Untersuchung der Rhabdomyolyse enthaltenen Gene derzeit standardisiert werden
mussen. Die Rolle von Muskelbiopsien im diagnostischen Prozess kann in spezifischen Fallen hilfreich
sein, aber heutzutage sollte die genetische Untersuchung der erste Ansatz sein. Ein Arzt aus der US-
Armee erorterte, wie sich Rhabdomyolyse nicht nur auf Athleten auswirkt, sondern auch ein
wichtiges Problem unter Militarpersonal darstellt. Intensive korperliche Betatigung und Hitze kénne
das Risiko fiir Rhabdomyolyse erhohen, insbesondere in diesen Gruppen. Experten teilten
Patientenfalle aus dem Militdr- und Sportbereich und diskutierten die einzigartigen
Herausforderungen, mit denen diese Personen konfrontiert sind, sowie die
Sicherheitsvorkehrungen, die getroffen werden missen, um sie zu schiitzen, sowie aus der
Perspektive der Arbeitsmedizin, um zu verhindern, dass sie aus ihrem Dienst als Militar ausscheiden.
SchlieRlich wurde diskutiert, wie man Menschen mit Rhabdomyolyse nach der Genesung
unterstltzen kann. Dies ist wichtig, da ein Risiko besteht, dass es zu einem zweiten Ereignis kommt,
wenn Personen zu schnell mit ihren taglichen Aktivitdten oder sportlichen Aktivitdten beginnen. Die
Bewaltigung anhaltender Symptome und die Unterstiitzung der Menschen bei der sicheren Riickkehr
zum Sport erfordern in der klinischen Praxis mehr Aufmerksamkeit.

Tag3

Am Sonntag arbeiteten die Expert*innen zusammen, um die Wissensliicken Gber Rhabdomyolyse
zusammenzufassen, als Ausgangspunkt fir die Diskussion zur Entwicklung von Leitlinien fir
verbesserte Moglichkeiten zur Diagnose und Behandlung. Dariber hinaus sollte dies letztendlich
Menschen mit dieser Erkrankung helfen, eine bessere Lebensqualitat zu haben. Es wurde
festgestellt, dass die Definition von ERM Symptome (z. B. Muskelschmerzen, Schwellungen) und
Laboruntersuchungen (z. B. CK, Nierenfunktion) umfassen sollte, um Patienten zu identifizieren, die
ein erhohtes Risiko fiir die Entwicklung schwerwiegender Komplikationen haben. Gleichzeitig sollten
Patienten mit chronisch erh6htem CK und/oder zugrunde liegenden Erkrankungen, die
wiederkehrende Episoden verursachen, nicht Gberbehandelt werden. Ein ausfihrlicher Bericht iber



definitive diagnostische Leitlinien und therapeutische Empfehlungen wird in der medizinischen
Fachzeitschrift ,Neuromuscular Disorders” veroffentlicht werden.



