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Dominant erbliche AtaxienDominant erbliche Ataxien

könnte, da Nervenzellen und die Myelini-

sierung viel Energie verbrauchen. Wie oben 

dargestellt, liegt die Prävalenz der SCA2 in 

der Region um Holguín tatsächlich deutlich 

über der allgemeinen Prävalenz. Man kann 

von einem so genannten Gründer-Effekt 

ausgehen (founder effect). Nach Kenntnis 

des Medizinischen Beirates wird der Ansatz, 

NeuroEPO bei der SCA2 einzusetzen, nur in 

der oben erwähnten kubanischen Arbeits-

gruppe verfolgt. Die Auswertung aller kli-

nischen Daten der NeuroEPO-Studie ist 

nach Kenntnis des Medizinischen Beirates 

noch nicht abgeschlossen. Soweit bekannt, 

wurde keine signifikante klinische Bes-

serung durch NeuroEPO beobachtet. 

Der Medizinische Beirat empfiehlt daher, 

sowohl die Ergebnisse der noch laufenden 

Studien in Kuba als auch die Bestätigung 

der Ergebnisse durch internationale, unab-

hängige Studien abzuwarten und kann der-

zeit keine Empfehlung zur therapeutischen 

Anwendung von NeuroEPO aussprechen.

Wissenschaftlicher Beirat der DHAG unter 

Anhörung von Herrn Prof. Dr. G. Auburger: 

Prof. Dr. A. Hahn, Dr. K.-F. Heise,  

Dr. F. R. Kreuz (Sprecher),  

PD Dr. M. Minnerop, F. Ostermann,  

Dr. T. Ratzlaff, Prof. Dr. L. Schöls,  

Prof. Dr. M. Synofzik,  

Prof. Dr. D. Timmann-Braun,  

Prof. Dr. H.-P. Vogel, Prof. Dr. C. Zühlke

Redaktionelle Bearbeitung: F. R. Kreuz

Dominant erbliche Ataxien: SCA27A und SCA27B

Seit Jahrzehnten wird nach genetischen Ursachen für Ataxie-Erkrankungen gesucht und 
immer wieder werden neue Veränderungen entdeckt.

Im Jahr 2003 wurden Mutationen im Gen 

FGF14 beschrieben (van Swieten und Kolle-

gen, American Journal of Human Genetics 

Band 72), das für einen Fibroblasten-Wachs-

tumsfaktor kodiert, der stark im Gehirn, 

besonders in den Purkinje-Zellen, exprimiert 

d.h. aktiv ist. Die Ataxie, genannt SCA27A, 

ist sehr selten und beginnt eher früh mit 

einer Manifestation um das 20. Lebensjahr. 

Die klinische Symptomatik zeigt in der Regel 

eine langsame Progredienz. Typische Zei-

chen sind eine cerebelläre Ataxie, die sich 

episodenhaft verstärken kann, Tremor, Dys-

arthrie, und Nystagmus. Die Erkrankung ist 

vorwiegend auf das Kleinhirn beschränkt, 

kann aber von Dyskinesien und/oder einer 

sensiblen Polyneuropathie begleitet sein. 

Auf genetischer Seite sehen wir den Aus-

tausch einzelner Nukleotide, was zu einem 

veränderten Protein führt (Missense-Muta-

tion) oder auch den Verlust von Nukleoti-

den, wodurch das Protein möglicherweise 

seine „normale“ Funktion verliert. Die Muta-

tionen liegen in der Kodierregion, beeinflus-

sen also direkt das Protein.

Im Jahr 2022/2023 wurde durch Einsatz 

einer neuen Labortechnik eine bisher nicht 

erkannte Veränderung im FGF14 Gen durch 

zwei Arbeitsgruppen nachgewiesen. Dabei 

handelt es sich um eine Repeat-Expan-

sion der Nukleotide GAA, die im Intron 

liegt (Intron 1). Die Ataxie wird SCA27B 

(initial auch SCA50) genannt. Sie wird wie 

die SCA27A dominant vererbt und tritt 

vermutlich recht häufig auf. In Kontrol-

len (nicht-betroffene unabhängige Perso-

nen) werden 25 oder weniger GAA Repeats 

gesehen. Eine GAA-Trinukleotid-Repeat-

Expansion (TRE) auf ca. 250 GAA Repeats 

ist mit verminderter Penetranz verbunden, 

d.h. Träger einer solchen TRE können die 

Symp tome entwickeln oder auch unauf-

fällig bleiben. Bei mehr als 300 GAA Ele-

menten sehen wir eine sog. vollständige 

Penetranz, d. h. die Erkrankung bricht im 

Regelfall aus (vorausgesetzt, man erreicht 

das typische Erkrankungsalter). In der 

Mehrzahl der Fälle beginnt die Symptoma-

tik zwischen dem 50. – 80. Lebensjahr. 

Was sind Kennzeichen für eine SCA27B? 

Sie unterscheiden sich tatsächlich nicht 

von der SCA27A. Oft fängt die Ataxie epi-

sodenhaft an. Weil es mehrheitlich ältere 

Personen betrifft, wird zunächst oft nicht 

an eine Ataxie gedacht sondern an kleine 

Schlaganfälle. Im Verlauf entwickelt sich 

eine bleibende, langsam zunehmende 

Stand- und Gangataxie. Bei vielen Patien-

ten sind die Beschwerden besonders am 

Morgen deutlich (anders als bei zahlrei-

chen anderen Ataxien, die zum Nachmit-

tag hin schlechter werden). Ganz typisch 

ist der Nystagmus, ein sogenannter Down-

beatnystagmus (s. auch Fundus 1/2024, S. 

25, Neues aus der Wissenschaft von Frau 

Professor Timmann-Braun und Dr. Erdlen-

bruch). Wie bei der SCA27A betrifft die 

Erkrankung im Wesentlichen das Klein-

hirn. In selten Fällen sieht man begleitende 

Dyskinesien oder Zeichen für eine leichte 

sensible Polyneuropathie. Die Schwere 

der Symptomatik ist variabel, auch inner-

halb einzelner Familien. Viele SCA27 Pati-

enten (SCA27A und SCA27B) profitieren 

von Aminopyridinen. Möglicherweise sind 

es der Downbeatnystagmus und die epi-

sodenhaften Symptome, die am besten 

ansprechen.

Bei der Untersuchung von „älteren“ Betrof-

fenen aus Deutschland mit ungeklärter 

Ataxie fand sich in 14–18 % der Fälle die 

expandierte GAA-Sequenz im FGF14 Gen 

(Rafehi und Kollegen, American Journal of 

Human Genetics Band 110, 2023). In einer 

französisch-kanadischen Studie werden 

sogar bis zu 60 % berichtet. Es wird ange-

nommen, dass die SCA27B zu den häufigs-

ten dominant vererbten Ataxien gehört, 

vielleicht sogar die mit der höchsten Fre-

quenz nach aktuellen Kenntnissen ist.

Die GAA-Grenzwerte, ab wann die SCA27B 

auftritt, lassen sich aktuell nicht sicher 

bestimmen. Sie liegen möglicherweise unter 

der aktuell gültigen Schwelle von 250. Das 

macht eine prädiktive Diagnostik bei jünge-

ren Ratsuchenden schwierig. Auch ist noch 

nicht vollständig geklärt, wie die Verände-

rung zur Erkrankung führt. Allerdings ist 

eine vergleichbare Mutation bei der Fried-

rich-Ataxie (FRDA) bekannt. Dort führt die 

Verlängerung der ebenfalls im Intron gele-

genen GAA-Sequenz zum Fehlen des Fra-

taxin genannten Proteins. Der Erbgang der 

FRDA ist allerdings rezessiv, d.h. beide Gen-

kopien sind betroffen. Bei der SCA27A und 

SCA27B trägt nur eine Kopie die entspre-

chende Mutation. Der Erbgang ist, wie oben 

schon beschrieben, dominant. Dement-

sprechend haben Nachkommen von Betrof-

fenen eine Wahrscheinlichkeit von 50 %, die 

Expansion zu erben und damit später eben-

falls die Ataxie zu entwickeln.



Seite 12 Herax-Fundus 2/2024 Herax-Fundus 2/2024 Seite 13

Barrierefreier Tourismus ist außerdem 

eines der wenigen Segmente mit Wachs-

tum und großem ökonomischen Potenzial 

in Deutschland. Barrierefreiheit ist für etwa 

10 % der Bevölkerung unentbehrlich, für 

40 % hilfreich und für 100 % komfortabel.

Transparente und deutschlandweit  

anerkannte Qualitätskriterien

„Reisen für Alle“ ist die bundesweit gültige 

Kennzeichnung im Bereich Barrierefreiheit. 

Erstmals werden für die Gäste notwendige 

Informationen durch ausgebildete Erheber 

erfasst und mit klaren Qualitätskriterien 

bewertet. Diese wurden in mehrjähriger 

Zusammenarbeit und Abstimmung mit 

Betroffenenverbänden sowie touristischen 

Akteuren entwickelt. Die detaillierten und 

geprüften Informationen zur Barrierefrei-

heit des Angebotes/Objektes können von 

den Gästen eingesehen werden und schaf-

fen so mehr Transparenz und Verlässlich-

keit.“

Selbstverständlich ist das Portal erst im 

Aufbau; man kann also nicht sicher sein, 

dass die Region für die man sich interes-

siert, schon erfasst ist. Dafür kann man sich 

an den vorhandenen Möglichkeiten (z. B. die 

Gegend um den Chiemsee) orientieren und 

ggf. neue Ideen bekommen oder Fragen 

daraus ziehen, die man an das Tourismus-

büro der gewünschten Stadt/Region rich-

ten kann. Es gibt eine interaktive Karte, die 

sogar Europa zeigt, aber nur zwei Punkte 

außerhalb Deutschlands aufführt. Die Orte 

und Regionen sind: Alpenregion Tegern-

see-Schliersee, Bad Bevensen, Bad Zwi-

schenhahn, Bernburg (Saale), Bayerischer 

Wald, Bremerhaven, Chiemsee-Alpenland, 

Dessau- Roßlau, Dortmund, Erfurt, Frank-

furt am Main, Güstrow, Kelheim, Luther-

stadt Wittenberg, Magdeburg, Nürnberg, 

Trier und Vreden.

Betrachtet man die angeführten Angebote 

einer Region gibt es mehrere Hauptmerk-

male, nach denen die Suche aufgeteilt wird, 

z. B. „Menschen mit Gehbehinderung und 

Rollstuhlfahrer“ (also uns) oder „Menschen 

mit Hörbehinderung und gehörlose Men-

schen“. Unter dem Merkmal „Gehbehinde-

rung“ gibt es wiederum 18 Unterpunkte vom 

„Parkplatz“ über „90 cm Mindestbreite …“  

bis zu „WC seitlich anfahrbar für Rollstuhl-

fahrer“. Probiert habe ich, einzelne Unter-

punkte anzuklicken, woraufhin die Auswahl 

sich automatisch reduzierte auf die Orte, 

die diese Punkte erfüllten. 

Ich schmunzele gerade innerlich, denn 

allenthalben wird über „Bürokratieabbau“ 

gesprochen und gefordert, aber für uns 

und viele, viele andere betroffene (oder 

nur alte) Menschen kann eine solche Auf-

teilung natürlich entscheidend dafür sein, 

ob man irgendwo hinfahren kann, bzw. ob 

man sich überhaupt dies zutraut. Vermut-

lich bleiben sehr viele eingeschränkte Men-

schen lieber im sicheren „Zuhause“ als sich 

abenteuerlustig auf die Reise zu begeben. 

Es gibt noch mehr zu entdecken und auch 

wenn dieser Artikel erst im Frühling publi-

ziert wird, dürfte es genügend doofe Tage 

geben, die man passenderweise mit Tag-

träumen füllen könnte.

Gurli Jacobsen

Eigene Grenzen setzen – Online-Seminar

In einem Seminar, wo alle Aktiven der DHAG zum Thema „Eigene Grenzen setzen“ ein-
geladen wurden (leider waren neben dem Vorstand nur 2 aktive Mitglieder dabei), haben 
wir unsere eigenen Grenzen ausgearbeitet. Jens Geißler und Sybille Clemens (beide aktiv 
in der Depression und Burn-out Selbsthilfe) haben uns einige Anregungen im Umgang mit 
„eigene Grenzen setzen“ gegeben. Hier ein paar Auszüge:

Für aktive Menschen ist es wichtig, sich 

selbst zu spüren und zu reflektieren, wie es 

einem gerade geht und wie man sich fühlen 

möchte. Es ist wichtig, die eigenen Bedürf-

nisse zu erkennen und Wege zu finden, um 

dorthin zu gelangen. Es ist auch wichtig, 

eigene Grenzen zu akzeptieren und nicht 

zu überschreiten. Bei Gesprächen kann es 

hilfreich sein, sich zu schützen, indem man 

Zeitbegrenzungen setzt, um Bedenkzeit 

bittet oder sich mit anderen berät. Es kann 

auch sinnvoll sein, Supervision in Anspruch 

zu nehmen.

Es ist wichtig, aus Fehlern zu lernen und 

einen eigenen Notfallkoffer mit Verwei-

sen auf andere Hilfen wie Seelsorge oder 

Depressionshilfe zu packen. Pausen und 

Ruhephasen sind ebenfalls wichtig, vielleicht 

kann man auch nur per Mail erreichbar sein 

anstatt telefonisch. Bei Bedarf können Schu-

lungen zur Krisenintervention bei Organisa-

tionen wie den Johannitern oder Maltesern 

hilfreich sein. Es ist wichtig, auf sich selbst 

zu achten und sich Unterstützung zu holen, 

wenn man sie braucht.

In der Gruppenarbeit ist es wichtig, mög-

licherweise Vorabtreffen mit neuen Mit-

gliedern zu organisieren. Dabei kann man 

erklären, was die DHAG macht und welche 

Unterstützungsmöglichkeiten es gibt. Zu 

Beginn jeder Sitzung ist es hilfreich, jedem 

kurz zuzuhören und zu erfahren, wie die 

Gefühlslage ist und was ihn gerade beschäf-

tigt (Blitzlicht). Erst danach können Gesprä-

che gestartet werden. Es kann auch sinnvoll 

sein, zwischen Betroffenen und Angehörigen 

eine Gruppentrennung vorzunehmen, damit 

sich beide Seiten frei aussprechen können. 

Es ist wichtig, dass alle Teilnehmer die Mög-

lichkeit haben, ihre Gedanken und Gefühle 

zu teilen und sich gegenseitig zu unterstüt-

zen. Durch eine strukturierte Herangehens-

weise kann die Gruppenarbeit effektiver 

gestaltet werden und ein sicherer Raum für 

den Austausch geschaffen werden. 

In persönlichen Gesprächen ist es wich-

tig, zunächst die Rahmenbedingungen zu 

klären, bevor der Gesprächspartner beginnt. 

Dazu gehört beispielsweise die Frage, wie 

viel Zeit zur Verfügung steht und was die 

DHAG genau macht und wo sie unterstützt. 

Es ist auch wichtig zu wissen, wo die DHAG 

an ihre Grenzen stößt und besser an andere 

professionelle Hilfe weiterleitet. 

Hier können Gesprächsgruppen, der medi-

zinische Beirat, Ärzte, Krankenhäuser, Reha-

Einrichtungen oder Seelsorge eine Rolle 

spielen. Es ist ratsam, in akuten Fällen einen 

Plan B zur Hand zu haben. Das bedeutet, 

dass man bereits im Vorfeld überlegt hat, 

wie man Feuerwehr, Rettungsstellen oder 

andere Notfallhilfen einschaltet, falls dies 

erforderlich sein sollte. Es ist wichtig, gut 

Online-SeminarUrlaubsplanung leicht gemacht?
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DIES & DAS

Wo Recht zu Unrecht wird, wird Widerstand zur Pflicht!

Fast vergessen …

Als 1979 meine zweite Tochter geboren 

wurde, hat sie einen Vornamen der bri-

tischen Autorin Judith Kerr bekommen. 

Der Name passte zu dem Kind, da gab es 

keinen Zweifel. Wir wohnten zu der Zeit in 

einer Kleinstadt in Norddeutschland, die 

erheblich unter dem Einfluss von Jugend-

gruppen mit nationalsozialistischen Akti-

vitäten litt. Zu der Zeit habe ich mich das 

erste Mal gefragt, ob die Namensgebung 

für das Kind eine kluge Entscheidung war, 

denn der Name kommt eindeutig aus dem 

Hebräischen und eine diffuse Vorstellung, 

dass ihr dieser Vorname möglicherweise 

irgendwann, wenn sich die politischen Ver-

hältnisse grundlegend ändern, zum Nach-

teil gereichen könnte, lief eine ganze Zeit in 

meinem Hinterkopf. Diese kleine Begeben-

heit hatte ich fast vergessen. In den letzten 

Wochen ist mir die Geschichte wieder ein-

gefallen. 

Die wachsende Akzeptanz rechter Gesin-

nung, die steigenden Zahlen für die AFD, 

der steigende Antisemitismus, die Diskus-

sion um die Abschiebung von Menschen 

– alles das macht mir Angst! Als Lehre-

rin für Pflegeberufe habe ich mich mit den 

entsetzlichen Vernichtungs-Szenarien von 

angeblich „unwertem Leben“ auseinander-

gesetzt. Hätten Ataxie Erkrankte auch dazu 

gehört? Wie groß mag die Verzweiflung der 

Angehörigen gewesen sein, die ihre Kinder 

in Heilanstalten betreuen lassen mussten? 

Erich Kästner hat am 10. Mai 1958 in Ham-

burg bei der Tagung des PEN Deutschland 

anlässlich des 25. Jahrestages der Bücher-

verbrennung eine denkwürdige Rede gehal-

ten, die noch heute regelmäßige Lektüre 

verdient: „Die Ereignisse von 1933 bis 1945 

hätten spätestens 1928 bekämpft werden 

müssen. Später war es zu spät. Man darf 

nicht warten, bis der Freiheitskampf Lan-

desverrat genannt wird. Man darf nicht 

warten, bis aus dem Schneeball eine Lawine 

geworden ist. Man muss den rollenden 

Schneeball zertreten. Die Lawine hält keiner 

mehr auf. Sie ruht erst, wenn sie alles unter 

sich begraben hat. Das ist die Lehre, das 

ist das Fazit dessen, was uns 1933 wider-

fuhr. Das ist der Schluss, den wir aus unse-

ren Erfahrungen ziehen müssen, und es ist 

der Schluss meiner Rede. Drohende Dikta-

turen lassen sich nur bekämpfen, ehe sie die 

Macht übernommen haben.“

Wo Recht zu Unrecht wird

Ich habe zwei Töchter mit hebräischen 

Namen und ich habe eine Freundin, die 

Jüdin ist und deren Leben in Deutschland 

nicht mehr unbeschwert ist.

„Nichts ist schwieriger und nichts erfordert 

mehr Charakter, als sich im offenen Gegen-

satz zu seiner Zeit zu befinden und laut zu 

sagen: Nein!“ (Kurt Tucholsky) Ich wünsche 

mir, dass sich viele Menschen für unsere 

Demokratie stark machen und wählen 

gehen. In diesem Fall sind die demokrati-

schen Parteien „das kleinere Übel“!

Genia Dohnke

Buchvorstellung – Der Obelisk

(Fast) vergessene Schätze der Literatur – Nr. 1: „Der schwarze Obelisk“ von Erich Maria 
Remarque 

Jeder, der gerne liest, hat mit Sicherheit so 

genannte „Lieblingsbücher“ im Bücherregal. 

Demnach könnte ich in den kommenden 

Fundus-Ausgaben eine Kolumne veröffent-

lichen. Dieses Mal möchte ich Euch den 

Roman „Der schwarze Obelisk“ von Erich 

Maria Remarque vorstellen, der 1956 erst-

mals veröffentlicht wurde. 

Aus dem Vorwort zitiere ich „Den Frieden 

der Welt! Nie ist mehr darüber geredet und 

weniger dafür getan worden als in unse-

rer Zeit; nie hat es mehr falsche Propheten 

gegeben, nie mehr Lügen, nie mehr Tod, nie 

mehr Zerstörung und nie mehr Tränen als 

in unserem Jahrhundert, dem zwanzigsten, 

dem des Fortschritts, der Technik, der Zivi-

lisation, der Massenkultur und des Massen-

mordens.“

Keine Sorge, das Buch ist bei aller Ernsthaf-

tigkeit „leichte Kost“. Die Mischung eines 

ernsthaften Grundthemas und einer großen 

Portion Humor macht dieses Buch abso-

lut lesenswert. Erzählt wird die Geschichte 

einer Gruppe mehr oder weniger skurri-

ler Originale, die versuchen, ihr Leben nach 

den Erfahrungen des Ersten Weltkrieges 

neu zu organisieren. Der Grabsteinhandel 

der Firma Kroll dient als Ausgangspunkt der 

Erzählung über die sehr speziellen Charak-

tere der Geschichte. 

Buchvorstellung
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