Die Amyotrophe Lateralsklerose (ALS)

Die Amyotrophe Lateralsklerose (Syn.: myatrophe L.) ist eine schwere Erkrankung
des zentralen und peripheren Nervensystems. ,Amyotroph“ bedeutet, dass die Erkran-
kung durch Muskelschwund gekennzeichnet ist; ,Lateralsklerose” bezieht sich auf das Auf-
treten einer ,Gewebsverhértung® in den seitlich gelegenen, die Bewegung steuernden Ner-
venbahnen des Rickenmarkes.

Ursache:1. Seltene hereditare Form; 2. in der Mehrzahl unbekannt

Inzidenz 1-2 von 100 000 Personen pro Jahr.

Pravalenz 5/ 100 000

Ausschliel3lich motorische Neurone sind betroffen
- Sensorik normal
- Betroffen:
o zentrale MN —
= Motorischer Kortex
= Hirnstamm - verlangertes Riickenmark (Medulla oblongata =
Bulbus medullae).
o Peripher: Vorderhornzellen — Motoneurone
- Rasch progredient

Bulbarparalyse

Ausfall motorischer Hirnnervenkerne im Bereich der Medulla oblongata (=
Bulbus medullae), i.e.S. bei der bulbaren Form der ALS, ferner als chronische
progressive B. (Duchenne-Lahmung). Als lokalisationsabhéngige Symptome tre-
ten auf z.B. die Bulbarsprache (verlangsamte, verwaschene, klo3ig-nasale Spra-
che; “besoffen® evtl. auch Anarthrie), Schluck-, Kau-, evtl. auch Atemstorungen,
Kehlkopflahmung. — Als B. i.w.S. auch beobachtet bei Hirnstammtumoren, Polio-
myelitis u. entziindl. Prozessen sowie apoplektiform-vaskular als Pseudobulbar-
paralyse.

Pseudobulbarparalyse

~Spastische Bulbarparalyse“ durch Lasion beider Tractus corticobulbares (oder
supranuklear), mit Gesichts-, Zungen- u. Schlundparesen u. Dysarthrie (,gepress-
te Sprache®), jedoch mit gesteigerten Eigenreflexen der Gesichtsmuskulatur,
weiteren Pyramidenbahnzeichen, Affektinkontinenz (Zwangslachen u. -weinen),
ohne Muskelatrophien, faszikulare Zuckungen u. Entartungsreaktion; v.a. bei
Hirnarteriosklerose mit ausgedehnten Herden im Marklager beider Hemisphéren
bzw. vaskularen Verdnderungen in supranukledren Strukturen.

| Anatomie - Gehirn, Encephalon:

Telencephalon, Endhirn, Grof3hirn
Diencephalon, Zwischenhirn
Truncus encephali, Hirnstamm, mit
o Mesencephalon, Mittelhirn
o Metencephalon, Nachhirn, mit Pons, Bricke, und
o Cerebellum, Kleinhirn
o Myelencephalon, Medulla oblongata, verlangertes Mark, Bulbus medullae

Symptomatik:
Beeintrachtigung der Vorderhornzellen fuhrt zu:

- Muskelschwéche (Paresen)
- Muskelschwund (Atrophie)



o Arme, Beine, Atemmuskulatur
- Ubererregbrkeit der Musk. Muskelzuckungen (Fascikulation, Fibrillation der
Zunge)
Beeintrachtigung der Hirnstammbereiche flhrt zu:
- Beeintrachtigung der Sprach-, Kau- und Schluckmuskulatur
o Progressive Bulbarparalyse
Erkrankung der Kortexbereiche (motor. Kortex) fuhrt zu:
- Muskelschwache mit erh6htem Tonus (spastische Lahmung)
- Steigerung der Reflexe
o Pseudobulbarparalyse
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Familiare Form

5-10% der Falle.
Bei 10% der Familien Mutation im Gen der Superoxiddismutase 1 (SOD1) auf Chr.
21. (Mangelnde Protektion gegeniiber Radikalen?)

Diagnostik

- Nachweis der peripheren und zentralen Komponenten

- EMG Nachweis der peripheren Degeneration

- NLG (Nervenleitgeschwindigkeit): Ausschluss anderer Nervenerkrankungen

- MEP (magnetisch evozierte Potentiale): Nachweis der zentralen Leitungsver-
z6gerung. Durch das Anlegen eines Spannungsimpulses an die Spule mit ei-
ner Pulsbreite imBereich von einigen hundert Mikrosekunden wird in der un-
mittelbaren Umgebung der Spule ein magnetischer Puls mit Spitzenwerten der
magnetischen Flussdichte von bis zu 3 T erzeugt. Der Erfolg der Stimulation
wird Uber die Aufnahme der elektrischen Aktivitat der peripheren Nerven mit-
tels des Elektroneurogramms (ENG) bzw. der elektrischen Aktivitat des zuge-
horigen Muskels mittels des Elektromyogramms (EMG) Uberprift.



Magn. Stimulator
I

EMG

- MRT: Ausschluss von cervikaler Spinalkanal-stenose (cervikale Myelopathie),
Ruckenmarksschaden durch Halswirbelabnutzung
- Liquor: Ausschluss entzindlicher, bzw. immunologischer Krankheitsprozesse

Elektrodiagnostische Tests
Elektromyographie (EMG) und Messung der Nervenleitgeschwindigkeit (NLG)

Weil eine einzelne elektrodiagnostische Untersuchung keine ausreichende Informati-
on liefert, ist eine Kombination von EMG, NLG und Messungen der Reizlbertragung
vom Nerven auf den Muskel erforderlich. Durch diese Untersuchungen kann festge-
stellt werden, inwieweit Vorderhornzellen, Nerven und Muskeln vom Krankheitspro-
zess betroffen sind. Durch Elektrodiagnostik lassen sich abnormale Nerven- und
Muskelaktionen schon in einem frilhen Krankheitsstadium erkennen, wenn der sons-
tige korperliche Befund noch keine oder nur geringe Veranderungen aufweist. Der
Zweck dieser Untersuchungen bei ALS ist:
A 1. eine Funktionsstérung der Vorderhornzellen sicher zu di-
agnostizieren,
2. das Ausmalf der krankhaften Veranderung festzustellen
und
3. andere Erkrankungen auszuschliel3en, die wie die ALS mit
Muskelschwache und Muskelschwund einhergehen.

Die Messung der NLG ermittelt die Zeit, die ein Nerv beno-
tigt, um einen elektrischen Reiz Uber eine bestimmte Strecke
fortzuleiten. Bei der ALS ist die Geschwindigkeit der Reiz-
Ubertragung gewdhnlich normal, gelegentlich kann sie ge-
ringfligig verlangsamt sein. Eine deutliche Verlangsamung

Willkirlich aktivierbare Potentiale in verschiedenen Stadien
c der Erkrankung.

A: milde, unspezifische Verminderung;

B: méalige Verminderung;

C: schwere Verminderung der aktivierbaren Potentiale.



weist auf eine Schadigung der peripheren Nerven hin und schliel3t eine ALS weitge-
hend aus.

Bei einem EMG werden die elektrischen Aktionsstrome (Potentiale), die bei der Zu-
sammenziehung (Kontraktion) der Muskelfasern entstehen, von einer kleinen Nadel-
Elektrode aufgenommen und auf einen Bildschirm Uberspielt. Die elektrischen Aus-
schlage kénnen auch durch einen Lautsprecher horbar gemacht werden. Das Ein-
stechen der Nadelelektrode in den Muskel verursacht einen kurzen Schmerz, der
aber schnell abklingt.

Abnormale Konfigurationen von Faszikulationen

Gesund gebliebene Nervenfasern kénnen durch Sprossung denervierte Muskeln
wieder reinnervieren, d.h. wieder teilweise funktionsfahig machen. Man erkennt einen
solchen Reinnervations-Prozel im EMG an vergrof3erten Willkirpotentialen. Dieser
Prozel erzeugt auch eine Umgruppierung der Muskelfasern, die bei einer Muskelbi-
opsie erkennbar ist.
Ein in der Elektromyographie erfahrener Arzt ist gewohnlich in der Lage, zwischen
einer ALS und anderen neuromuskularen Erkrankungen zu unterscheiden. In Einzel-
fallen, insbesondere zu Beginn der Erkrankung, kénnen allerdings diagnostische
Schwierigkeiten auftreten.
Blutuntersuchungen
Erganzend zu den routinemafig durchgefuhrten Blut- und Urinuntersuchungen soll-
ten noch weitere Tests durchgefuhrt werden.
Serumeiweil3-Immunelektrophorese
Dieser Bluttest dient dazu, eine ALS-ahnliche Erkrankung auszuschlieRen, die mit
einer sog. monoklonalen Gammopathie einhergeht (dies sind abnormale und még-
licherweise schadliche Immunglobuline, die von Plasmazellen produziert werden).
Das Vorliegen einer monoklonalen Gammopathie kann zufallsbedingt sein, aber
auch auf eine krebsartige Erkrankung
der Plasmazellen hinweisen, die behan-
delbar ist. Wenn man eine solche Er-
krankung vermutet, ist eine Knochen-
markspunktion erforderlich.
2N Proteinanalyse zweier Blutproben. Die obe-
re ist normal, bei der unteren zeigt sich ein
krankhaftes Muster.



Messung des Schilddrisenhormon-Spiegels

Ein normaler Befund schlie3t bestimmte Formen der Schilddriisen-Uberfunktion aus,
die mit Muskelschwache, Muskelschwund, Muskelzuckungen und gesteigerten Re-
flexen einhergehen und zu diagnostischer Verwechslung mit ALS fihren kénnen.
Eine Schilddriisen-Uberfunktion ist ein behandelbarer Zustand.

Weitere Untersuchungen

Eine Reihe von neuromuskularen Krankheitsbildern kdnnen eine ALS vortauschen.
Blutuntersuchungen und EMG kénnen dazu beitragen, Unsicherheiten in der Diag-
nose auszurdumen. Myasthenia gravis, myasthenische Syndrome und verschiedene
motorische Neuropathien fallen unter diese Kategorie. Die Vermutung, dass einige
Falle von ALS auf die Lyme-Borreliose, eine durch Zeckenbil3-Infektion hervorgeru-
fene Erkrankung, zurtickzuflhren seien, hat sich als nicht haltbar erwiesen.

Liquorpunktion

Dieser diagnostische Eingriff ist besonders wichtig bei Patienten, bei denen vor allem
der zentrale Teil des motorischen Nervensystems betroffen ist. Man stellt bei ALS
meist einen normalen oder nur geringfugig erhéhten Eiweil3gehalt des Liquors fest.
Eine starkere Erh6hung oder eine erhohte Anzahl von weil3en Blutkérperchen im Li-
guor laRt an einen entziindlichen Prozeld denken. Eine detaillierte Untersuchung der
Liquor- EiweiRkorper kann zur weiteren Diagnostik beitragen.

Bildgebende Verfahren

- Eine degenerative Erkrankung der Halswirbelsaule (Spon-
% dylosis) kann durch veranderte Wirbelknochen Druck auf
Ruckenmark und Nervenbahnen ausuben. Dieser Krank-
heitsprozess verursacht Schwund oder Schwéche der
Muskulatur. Muskelzuckungen in den Armen und Steifig-
keit in den Beinen kdnnen auftreten. Bei allen Patienten
mit solchen Symptomen sollte eine routinemafiige Ront-
gen-Untersuchung sowie mdglichst ein Kernspintomo-
gramm (Magnet-Resonanz-Tomographie = MRT) des obe-

Eine Spondylosis kann Druck auf Riickenmark und Nerven
wurzeln austiben und dabei ALS-&hnliche Symptome hervor-
rufen.

ren Ruckenmarks vorgenommen werden. Wenn diese Untersuchungen eindeutig
sichtbar machen, dass die neurologischen Symptome durch eine mechanische Kom-
pression der Nervenwurzeln und des Ruckenmarks hervorgerufen werden, kann ein
chirurgischer Eingriff das Fortschreiten des Prozesses verhindern.

Mit Hilfe des MRT kdnnen auch andere pathologische Prozesse am Riuckenmark,
wie Tumore (z.B. Meningiom) oder andere Erkrankungen (z.B. Syringomyelie), auf-
gedeckt werden, die in Einzelfallen aufgrund ihrer Symptomatik mit einer ALS ver-
wechselt werden kénnen.

Muskelbiopsie

Die Muskelbiopsie ist vor allem dann nitzlich, wenn aul3ergewdhnliche oder atypi-
sche Merkmale beim Patienten vorkommen oder wenn Symptome sich vorwiegend
auf die proximalen (kérperstammnahen) Muskeln beschranken, sie Muskelbiopsie ist
ein wichtiges Hilfsmittel in der differentialdiagnostischen Auswertung bei Verdacht auf
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ALS. Eine Muskelbiopsie ist jedoch nicht in allen Fallen notwendig. Die Diagnostik
der Veranderungen im Muskelgewebe, speziell bei Erkrankungen des 2. Motoneu-
rons, basiert vorrangig auf der Auswertung von frisch gefrorenen Muskelschnitten,
die mit Routinemethoden gefarbt und mit speziellen Reagenzien auf das Vorhanden-
sein bestimmter Enzyme untersucht werden. Bei der ALS ist ein nur leicht ge-
schwachter Muskel am besten fir eine Biopsie geeignet. In der Regel wird fur eine
Biopsie des Musculus quadriceps (vierkopfiger Oberschenkel-Muskel), des M. tibialis
anterior (vorderer Unterschenkelmuskel) oder des Musculus biceps (Oberarmbeu-
gemuskel) verwendet. Ungeeignet sind Muskeln, die durch unspezifische Einwirkun-
gen (Einklemmung eines Nervens oder Lasion einer Nervenwurzel oder direktes
Trauma) geschadigt sind. Ein Muskel, der unlangst Ort haufiger Injektionen gewesen
ist, der verletzt ist oder an dem innerhalb der letzten drei Wochen ein EMG durchge-
fuhrt wurde, sollte nicht fur eine Biopsie ausgewahlt werden.
Eine Muskelbiopsie wird unter Lokalanasthesie durchgefiihrt. Nach einem kleinen
Schnitt werden drei oder vier kleine Muskelproben entnommen. Dieser kleine chirur-
gische Eingriff verursacht nur geringe Beschwerden. Die Muskelproben werden un-
mittelbar nach der Entnahme zur Praparation und Farbung ins Labor gebracht und
untersucht.
Die Muskelverdnderungen, die bei Erkrankungen des 2. Motoneurons, der Nerven-
wurzeln oder des peripheren Nerven auftreten, gehen mit charakteristischen Biopsie-
Befunden einher. Durch eine Muskelbiopsie kann aber nicht zwischen einer Lasion
des 2. Motoneurons und einer Schadigung des peripheren Nerven unterschieden
werden Daraus folgt dass durch eine Muskelb|0p3|e allein die Diagnose ALS nicht
SRR imEa  gestellt werden kann.
Oben: Normale Muskelbiopsie -
normales Schachbrettmuster und
Fasergrofe.
Unten: Krankhafte Veranderun-
gen in der Muskelbiopsie, wie sie
bei Schadigung des 2. Moto-
neurons oder des peripheren Ner-
ven auftreten - das normale
Schachbrettmuster ist ver-
schwunden, getrennte Gruppen
von Typ 1- (helle) und Typ 2-
(dunkle) Fasern sind zu sehen.
Kleine, atrophische, eckige Fa-
sern (Denervationszeichen)

Th erapie

Keine ursachliche Therapie. - Vitamin E

Riluzol: Moderate Verlangerung der Lebenserwartung. Glutamat-Antagonist
In Erprobung: Wachstumsfaktoren

Symptomatische Behandlung

Krankengymnastik

Problematik Kau-, Schluckstérungen

Brei-Kost — Sondenerndhrung - Transkutane Magensonde (PEG)
Logopadische Behandlung der Sprechstérungen

Medikamente zur Losung der Muskelspastik

Medikamente zur Reduktion von Speichelprduktion

Unterdriickung der bulbaren Phanomen wie Zwangslachen und —weinen
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Schwache

Das Hauptsymptom der ALS, das das Leben der Patienten am meisten beeintrach-
tigt, ist die Muskelschwache, die Kraftlosigkeit einzelner Muskelgruppen, die rasche
Ermudbarkeit, sowie die Muskelsteife.

Durch spezielle Hilfsmittel kann dem Patienten geholfen werden, trotz Muskelschwa-
che manche Tatigkeiten wieder selbstandig auszuiiben. Bei einer Schwache der
Muskulatur des FulRes, der sog. Ful3heberschwache, kann beispielsweise eine leich-
te Sprunggelenksschiene (sog. Perondusschiene) oder eine spezielle Bandage
Gangunsicherheit und Stirze verhindern.

Bei einer Schwéche der Hand- und Armmuskulatur kann eine angepasste Schiene
das Greifen von Gegenstanden verbessern. Weiterhin gibt es Hilfsmittel zum Hand-
haben von Kndpfen und Reil3verschlissen sowie zum Festhalten von Gegenstan-
den.

Abbildung 3 Abbildung 4
Griffhilfe fiir Glas oder Trinkbecher Bestecke

Abbildung 5a Abbildung 5b
Schreibhilfe Schreibhilfe

Die Gefahr zu stirzen stellt ein ernstes Problem dar. Darum sollten innerhalb der
Wohnung, besonders im Bad, alle Gefahrenpunkte beseitigt werden. In spateren
Stadien der Erkrankung sind Gehsttitzen und evtl. auch die Anschaffung eines Roll-
stuhles sinnvoll, um mehr Sicherheit und Selbstandigkeit zu erlangen.

Ubungen

Regelmaldige Krankengymnastik ist sowohl im Hinblick auf die kdrperliche Situation,
aber auch aus psychologischen Grinden von besonderer Bedeutung. Sie sollte nur
von einem erfahrenen Therapeuten durchgefiihrt werden. Dabei sollte Uberanstren-
gung unbedingt vermieden werden, weil sich dadurch die L&hmung der Muskeln ver-
schlechtern kann. Patienten sollten ermutigt werden, regelmaRig an einer Ubungsbe-



handlung teilzunehmen, dabei aber niemals bis an den Punkt kdrperlicher Erschop-
fung zu gehen. Radfahren, Wandern und Schwimmen kénnen am Anfang der Er-
krankung meist noch ausgeiibt werden. Auch dabei gilt das Gebot, Uberanstrengung
zu meiden. Der Therapeut sollte bei seinem Patienten auf eine evtl. vorhandene Nei-
gung zur Spastik achten. In diesem Fall kbnnen Lockerungsiibungen wohltuend wir-
ken. Bei starker Spastik sollte aber zusatzlich eine medikamentése Behandlung ein-
geleitet werden.

Schmerzen

Schmerz ist kein Symptom der ALS. Er kann aber auftreten, wenn die Schwéche der
Muskulatur sich auf die Gelenke auswirkt. In diesem Fall konnen starke Schmerzen
auftreten, die eine entziindungshemmende Behandlung des Gelenks erforderlich
machen. Auch feucht-warme Kompressen haben eine schmerzlindernde Wirkung.
Durch Druck verursachte Schmerzen, z.B. nach langem Sitzen oder Liegen in unver-
anderter Haltung, werden durch Lagerung, evtl. auf einer Noppenmatratze, gelindert.
Bei haufig auftretenden Krampfen in den Extremitaten, die sehr schmerzhaft sein
kénnen, helfen Streck- und Lockerungsuibungen, haufig ist eine medikamentdse Be-
handlung erforderlich.

Ernahrung

Eine ausgewogene, vollwertige Ernahrung ist wichtig. Es ist nicht leicht, jeweils die
richtige Menge eines bestimmten Nahrungsmittels zu essen. Das ist auch nicht erfor-
derlich. Es genugt, wenn der Patient eine abwechslungsreiche Kost erhélt, die
schmackhatft ist und den notwendigen Kalorienbedarf deckt. Gewichtskontrollen sind
notwendig, um sicherzugehen, dass der Kranke ausreichend ernéahrt wird. Bei
Schluckstdrungen sollte die Konsistenz der Speise, nicht aber der Kaloriengehalt ge-
andert werden. Bei schwereren Schluckstdrungen ist das Erlernen bestimmter
Schlucktechniken hilfreich, um Verschlucken zu vermeiden. Diese Techniken kénnen
bei speziell ausgebildeten Sprachtherapeuten (Logopéaden) eingetbt werden.

Klagt der Patient tber Mudigkeit und Schwierigkeiten beim Essen, so sollte man ihm
mehrere kleine Mahlzeiten in kiirzeren Abstanden anbieten. Wenn Gewichtskontrol-
len anzeigen, dass die Nahrungszufuhr nicht ausreicht, missen andere Maf3nahmen,
einschlie3lich Sondenernahrung, mit dem Arzt besprochen werden. In den letzten
Jahren hat sich bei mangelnder oraler Nahrungszufuhr die perkutane endoskopische
Gastrostomie (PEG) sehr be-
wahrt und andere Verfahren,
wie Langzeiternahrung Uber
nasogastrale Sonden oder
operative Verfahren, weitge-
hend verdrangt.

Uber die PEG-Sonde werden
Flissigkeit und Nahrung direkt in
den Magen geleitet

Ein speziell fur ALS-Patienten entwi-
ckeltes Kochbuch mit Rezepten ver-
schiedener Festigkeitsstufen und einer Anleitung zum richtigen Vorgehen bei Schluckstérungen kann
bei der Deutschen Gesellschaft fir Muskelkranke bezogen werden.



Atmung

Die Behandlung von Atemschwierigkeiten bei der ALS ist vorrangig auf unterstit-
zende Mal3nahmen gerichtet. Alle Infektionen sollten sofort mit Antibiotika behandelt
werden. Wenn ein zu niedriger Blut-Sauerstoff-Gehalt festgestellt wird, kann eine
Sauerstoff-Gabe durchgefuhrt werden. Diese sollte allerdings nur tagstiber erfolgen,
da in der Nacht die Gefahr der Lahmung des Atemzentrums durch zu hohe Sauer-
stoffzufuhr besteht (sog. CO2-Narkose).

Bei Patienten mit Schluckproblemen besteht immer die Gefahr der Aspiration. Dem
kann mit einer speziellen Diat (s. oben) vorgebeugt werden. Starke Schleim- und
Speichelsekretion sollten medikamentds behandelt werden, aber auch ein Absaug-
gerat oder Inhalationsgerét kann den Kranken von qualender Atemnot befreien. Star-
ke Ermudbarkeit und Schwache der Schlund- und Zwerchfell-Muskulatur erfordert
eine besondere Erndhrung. Atemgymnastik ist zur optimalem Ausnitzung der ver-
bleibenden Lungenmuskelfunktion sehr wichtig.

Bei schwereren Atemstérungen kann eine nachtliche Heimbeatmung Gber Maske die
Beschwerden lindern und die Lebensqualitat erhéhen. Die Frage nach dem Einsatz
maschineller Beatmungshilfen sollte immer frithzeitig mit dem behandelnden Arzt
besprochen werden.

,vermehrter Speichelfluss“ Sialorrhée

Die Sialorrhoe bei bulbarer Beteiligung stellt in vielen Fallen eine ganz erhebliche
Beeintrachtigung der Patienten dar, die neben den rein kosmetischen Aspekten in-
folge der Aspirationsgefahr eine wesentliche Gefahrdung des Patienten mit sich
bringt. Ursache ist &hnlich wie bei M. Parkinson nicht eine Uberproduktion des Spei-
chels, sondern eine Stérung des Schluckaktes und Schwache der perioralen Musku-
latur. Therapeutisch sind vor allem anticholinerge Substanzen erfolgversprechend.
Zum Einsatz kommen Scopolamin (auch als transdermale Applikationsform),
Trihexiphenidyl [Artane®], Amitriptylin [Saroten®] und Atropin. Besonders Amitripty-
lin hat sich aufgrund der glnstigen Beeinflussung gleich mehrerer Symptome (Sialor-
rhée, pathologisches Lachen und reaktive Depression) bewéhrt.

Das Abwischen des Speichels vom Mund und aus der Mundhohle ist in den meisten
Fallen die einfachste Losung. In schweren Fallen muss ein Absauggeréat eingesetzt
werden, um dem Patienten Erleichterung zu verschaffen.

Zwangslachen und Zwangsweinen

Ein den Patienten und seine Umgebung sehr irritierendes Problem stellt das mitunter
bei ALS-Patienten auftretende unkontrollierte Lachen und/oder Weinen dar. Man be-
zeichnet es als Pseudobulbar-Affekt. Es ist wichtig zu wissen, dass solche unkontrol-
lierte emotionale Labilitat kein Symptom einer Depression oder geistigen Verwirrung
darstellt. Verschiedene Medikamente konnen in dieser ansonsten fir den Patienten
frustrierenden Situation helfen, insbesondere das Amitriptylin.

Sprache

Manche ALS-Patienten leiden im fortgeschrittenen Stadium unter dem schweren
Problem, durch den Verlust der Fahigkeit zu sprechen auch unfahig zur Kommunika-
tion mit ihnrer Umgebung zu sein. In diesen Féllen kénnen Hilfsmittel die Moglichkeit
zur Kommunikation wiederherstellen. So gentigt manchmal schon eine Alphabet-
Tafel dem Patienten, um sich verstandlich zu machen. Auf3erdem gibt es zahlreiche
elektronische Kommunikationshilfen, die dem Patienten wieder verbale Kontakte
mit seiner Umgebung ermdglichen. Die Entscheidung fir ein solches Gerat sollte mit



dem fachkundigen Rat eines Sprachtherapeuten und eines
Arztes getroffen werden. Ganz besonders wichtig ist, dass
der Patient selbst und seine Familie bei der Entscheidung
fur ein solches Gerat gehort werden, um fir jeden Einzel-
fall gemeinsam die beste Losung zu erarbeiten.

Elektronische
Kommunikations-
hilfen

Spinobulbare Muskelatrophie Typ Kennedy

Die spinobulbare Muskelatrophie (SBMA) Typ Kennedy ist eine erbliche neurogene
Muskelerkrankung. Sie ist mit Muskelschwund im Erwachsenenalter verbunden und
soll ausschlie3lich Manner betreffen. 1968 wurde diese Erkrankung das erste Mal
beschrieben.

Das allmahliche Absterben der spinalen Vorderhornzellen fihrt zu einem Abbau
von Muskelfasern, die nicht mehr durch die abgestorbenen motorischen Nerven ver-
sorgt werden. Dabei sind zunachst die kdrpernahen Bereiche, also Oberarme und
Oberschenkel, von der Muskelschwéche betroffen. Da neben den Vorderhornzellen
auch die Hirnnerven (Bulbus!) beteiligt sind, schlie3t der Muskelabbau Kehlkopf,
Kaumuskulatur, die Zunge und die Gesichtsmuskeln mit ein. Atem- und Herzmusku-
latur sind nicht betroffen, so dass eine Einschrankung der Lebenserwartung durch
die Krankheit selbst nicht zu erwarten ist.

Die Krankheit schreitet jedoch schleichend fort und ist bisher, wie die meisten Mus-
kelkrankheiten, noch nicht urséchlich therapierbar. Uber die Prognose fiir einzelne
Patienten lassen sich nur ungenaue Aussagen machen. Die Einschrankungen rei-
chen von Problemen beim Treppensteigen im héheren Alter bis zu einer einge-
schréankten Lebensweise mit Hilfebedarf.

Die Haufigkeit der SBMA liegt bei etwa 10 Erkrankungen pro Jahr in Deutschland
(Pravalenz ca. 20 x 10-6). Mit einer grof3en Dunkelziffer ist zu rechnen, da die Symp-
tome gerade zu Beginn der ersten Muskelbeschwerden oft nicht dem Kennedy-
Syndrom zugeordnet werden.

Symptome

Die Muskelschwéache wird meist nach dem 30. Lebensjahr oder spater beobachtet.
Abweichungen nach oben oder unten sind jedoch mdglich (2. bis 6. Lebensjahr-
zehnt).

Betroffene bemerken zunéchst meist eine Schwache in den Beinen, wobei die Prob-
leme beim Gehen von Arzten oft anderen Ursachen, wie z.B. einer Arthrose, Un-
sportlichkeit, aber auch "Simulantentum” zugeordnet werden.
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Sehr haufig treten unwillkirliche Zuckungen einzelner Muskeln (Faszikulationen),
Krampfe (Krampi) in verschiedenen Muskeln (z.B. Waden, Arme, Hande oder auch
Bauchmuskulatur), Lahmungserscheinungen (Paresen) verschiedener Starke sowie
Zittern (Tremor) auf. Diese Symptome kdénnen auch schon Jahre vor der eigentlichen
Muskelschwache bemerkt werden. Auch hier sind meist die kdrpernahen (proxima-
len) Gliedmassen sowie der Hals-Kopf-Bereich betroffen.
Als Folge der geschwachten Muskulatur der Zunge, des Kehlkopfes und des Kauap-
parates konnen Schluckstdérungen, auch verbunden mit Verschlucken von Nahrung
und Getranken in die Lunge, auftreten.
Eine nasale, mehr oder weniger verwaschene Aussprache ist maglich.
Bei vielen Patienten tritt auch ein Stimmritzenkrampf (Laryngospasmus) auf. Im
Wachzustand oder auch im Schlaf kommt es zu einem Verschluss des Kehlkopfes,
durch den das Einatmen vortibergehend unmdglich ist. Dieser Zustand ist fur den
Betroffenen naturlich extrem beangstigend. Wichtig ist es in dieser Zeit nicht in Panik
zu verfallen. Der Stimmritzenkrampf 16st sich von selbst nach einer gewissen Zeit.
Daruber hinaus sind eine Abnahme der Empfindlichkeit bis hin zu einem Taubheits-
gefuhl (Stérungen in der Sensibilitat) oder "Kribbeln" und "Ameisenlaufen” (Paras-
thesien) in einzelnen Bereichen oder auch am ,
ganzen Korper moglich. Typische kiinische Zeichen belm
Schmerzen in den betroffenen Muskeln kOnnen ks dabi

1a Zungenatrophle
auftreten.
Reflexe konnen abgeschwaéacht sein oder ganz
fehlen.
Ein sehr haufiges Symptom, das meist vor dem
Auftreten der eigentlichen Muskelschwache er-
scheint, ist eine Brustdriisenschwellung oder
sogar das Wachsen einer weiblichen Brust (Gy-
nakomastie).
Auch die Zeugungsfahigkeit kann bis zur Un-
fruchtbarkeit herabgesetzt sein (Infertilitat). Im-
potenz ist moglich. o A L
Im Blut lassen sich erhchte Laborwerte der Le- w e "'"""' ;“‘muw.
ber (GPT, GOT), erhdhte Werte bei den Blutfet- s
ten aber auch bei der Kreatinkinase (CK-Wert) \ 4
feststellen (meist deutlich unter 1000, aber auch \ 4
Werte bis 4000 sind bekannt).
Im Verlauf der SBMA kann auch eine Zucker-
krankheit (Diabetes mellitus) hinzukommen.
Ein Teil dieser Symptome sollen in Einzelfallen
und in abgeschwachter Form auch bei Frauen, die Trager dieser Krankheit sind, auf-
treten kdnnen. Dies ist jedoch in der Literatur noch umstritten.

1b Gynakomastie

Ursache

Als genetische Ursache wurde eine Erhdhung der CAG-Basentriplett-Anzahl von
normalerweise 11 bis 33 auf 39 bis 72 im Exon 1 des Androgenrezeptor-Gens auf
dem X-Chromosom des geschlechtsbestimmenden XY-Chromosomenpaars festge-
stellt. Wahrend sich die Symptome wie Gyndkomastie und Probleme mit der Zeu-
gungsfahigkeit und der Potenz durch einen verdnderten und darum auf Testosteron
nicht mehr so gut ansprechenden Androgenrezeptor erklaren lassen und auch bei
anderen genetischen Veranderungen des Androgenrezeptors dhnliche Symptome
auftreten, ist es noch nicht vollstandig geklart, warum diese Genveranderung zum
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Niedergang der Vorderhorn- und anderer Nervenzellen fuhrt. Es wurde bereits
festgestellt, dass der Androgenrezeptor flr das Auswachsen von Teilen der Nerven-
zellen und fur das Uberleben der Nervenzellen im zentralen Nervensystem wichtig
ist.

Diagnose

Bei entsprechendem Verdacht und der Kombination einzelner, oben aufgezeigter
Symptome, ist die Diagnose durch eine einfache genetische Untersuchung relativ
leicht zu stellen. Neben der klinischen Untersuchung werden der CK-Wert bestimmt
und mittels eines EMG's (Elektromyogramm) die Aktionspotentiale der Muskelfasern
gemessen.

Bei der SBMA kann auf die Untersuchung des Genmaterials von Verwandten zu Ver-
gleichszwecken verzichtet werden. Ebenso ist eine Muskelbiopsie nicht erforderlich.
Durch die einfache genetische Untersuchung lasst sich die SBMA leicht von anderen
Muskelkrankheiten (z.B. einer ALS) unterscheiden. Dies ist flir den Betroffenen von
grol3er Bedeutung, da die Prognose bei SBMA deutlich guinstiger als bei ALS ist.

Therapie

Eine ursachliche Therapie gibt es noch nicht. Eine Therapie mit ménnlichen Hormo-
nen (Androgenen) ergab keine Verbesserung der Muskelkratft.

Eine Ausschopfung des moéglichen Bewegungsspektrums im Alltag und regelmalige
krankengymnastische Behandlungen kénnen den Krankheitsverlauf unter Umstéan-
den verlangsamen. Dabei sollte Uberanstrengung generell vermieden werden, da
meist keine normale Muskelregeneration moglich ist.
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