3. FALLDARSTELLUNG

Vorgeschichte

Julian B. kam per Sectio caesarea mit einem Geburtsgewicht von 3200 g zur Welt.
Bereits kongenital fiel eine Dysplasie beider Huften auf, die eine vierwochige Be-
handlung mittels Streckbett und im Anschluf® daran eine Operation notwendig mach-
ten. Postoperativ erfolgte fur weitere drei Monate die Anlage eines Beckengips-

Verbandes.

Die motorische Entwicklung des Knaben verlief verzogert, Julian war seit jeher
schwacher als gleichaltrige Kinder. Eine erste elektromyographische Untersuchung

im Alter von einem halben Jahr erbrachte ein unauffalliges Ergebnis.

Bei einer neuropadiatrischen Untersuchung im Alter von zwei Jahren in der Kinder-
klinik der Technischen Universitat Minchen fiel eine verschmachtigte Muskulatur oh-
ne isolierte Atrophien oder Hypertrophien auf. In der motorischen Prifung ergaben
sich Schwierigkeiten beim Treppensteigen und Hupfen, das Aufrichten aus der
Hockstellung war im Sinne eines positiven Gowers-Zeichens nur Uber das Hochklet-
tern an den eigenen Beinen maoglich. Der Ubrige neurologische Untersuchungsbe-
fund war unauffallig. Laborchemisch fand sich eine mit 40 U/l normale Kreatinkinase,
auch die anderen Parameter des Routinelabors zeigten unauffallige Werte. Eine er-
neute EMG-Untersuchung ergab aufgrund weniger Fibrillationspotentiale und des
auffalligen Anteils an ,schmal-motorischen® Einheiten den Verdacht auf eine Myo-
pathie. In Zusammenschau aller Befunde wurde die klinische Verdachtdiagnose auf
eine Muskeldystrophie Duchenne gestellt und eine Muskelbiopsie aus dem rechten

M. quadriceps femoris entnommen (s. 4.1.1.).

In den nachsten Jahren blieb die im Vergleich mit Gleichaltrigen auffallende korperli-
che Schwache fortbestehen, ehe im Alter von 12 Jahren an der Neurologischen Kii-
nik der Martin-Luther-Universitat in Halle erneute Untersuchungen zur Uberpriifung
der Diagnose einer mitochondrialen Myopathie vorgenommen wurden:

30



Neurostatus

Im Bereich von Kopf und Hirnnerven ergaben sich keine Auffalligkeiten. Bei Untersu-
chung der motorischen Funktionen fanden sich proximal betonte Paresen der Extre-
mitatenmuskulatur vom Kraftgrad 4, von denen die Beuger- in starkerem Malde als
die Streckermuskulatur betroffen waren. Auch die Kopfanteflexion war gegen Wider-
stand Uberwindbar. Wahrend das Aufrichten aus dem Liegen mdoglich war, gelang
das freie Aufstellen aus der Hockstellung ebensowenig wie das Einbein-Stuhlsteigen.
Bei weiter nachweisbarer allgemeiner Verschmachtigung der Muskulatur - der Knabe
wog zum Untersuchungszeitpunkt 33 kg bei einer Korpergroflde von 1,45 m - fanden
sich bis auf beidseits angedeutete Scapulae alatae keine weiteren Anomalien von
Muskelrelief oder -tonus. Die Armeigenreflexe und der Patellarsehnenreflex waren
beidseits schwach, der Achillessehnenreflex beidseits mittellebhaft auslésbar. Die
Bauchhautreflexe waren in allen Etagen seitengleich erhaltlich, die Prifung des Ba-
binski-Zeichens ergab keinen pathologischen Befund. Die Untersuchung der ver-
schiedenen Qualitdten der Oberflachen- und Tiefensensibilitdt zeigte am gesamten

Integument keine Auffalligkeiten. Die Koordination war ungestort.

Labor

Normwerte flr die Muskelenzyme CK incl. ihrer Isoenzyme, Aldolase, LDH, fur Laktat
und Pyruvat sowie fur weil3es und rotes Blutbild, Elektrolyte, Kreatinin, Leberenzyme,
Gerinnung, TSH, HbA+.. Oraler Glukosetoleranz-Test (Sl-Einheiten): Nuchtern (6,0)
und nach einer Stunde (9,9) grenzwertige Befunde, nach zwei Sunden Normalbefund
(2,5).

Fahrrad-Belastungstest
Kein pathologischer Anstieg von Laktat, kein sicherer Hinweis fur eine Mitochondrio-
pathie.

Ischamie-Test

Alle Ruhewerte im Normbereich. Fehlender Anstieg von Laktat und Ammoniak als

Hinweis fur unzureichende Arbeitsleistung, Test diagnostisch nicht zu verwerten.
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Elektromyographie

Deutlich verkurzte Dauer motorischer Einheiten mit z.T. extremer Polyphasierate
spricht am ehesten fur die Diagnose einer Myopathie. In geringerem Malde auch eher
neurogen anmutende Veranderungen wie einzelne vergroRerte Aktionspotentiale

motorischer Einheiten bzw. pathologische Entladungsfrequenzen nachweisbar.

Standard-EKG

Frequenz 76/min. Sagittaltyp (SI/II/IIl). Sinusrhythmus. PQ-Zeit im Normbereich. ST-
Elevation in mehreren Brustwandableitungen. Rechts prakordiale praterminale Nega-
tivierung. S-Zacke bis V6. Insgesamt Hinweise fur vermehrte Rechtsherzbelastung

und Nachweis diffuser Erregungsrickbildungsstorungen.

Transthorakale Farbdoppler-Echokardiographie
Bei eingeschrankter Beschallbarkeit normal dimensionierte Herzhdhlen. Keine Kine-
tikstérungen. Klappen zart. Keine intrakardialen Zusatzstrukturen. Kein Perikarder-

guld. Insgesamt kein richtungsweisender pathologischer Befund.

Befunde der Mutter des Patienten

Familienanamnestisch berichtete auch die zum Zeitpunkt der Untersuchung
44jahrige Mutter des Knaben Uber eine seit dem Kindesalter bestehende beidseitige,
an den Beinen rechtsbetonte proximale Muskelschwache ohne wesentliche Progre-
dienz, welche die Einnahme der Hockstellung wie auch das Treppensteigen sowie
das Heben schwerer Lasten allenfalls eingeschrankt ermdglichte. Wegen einer kon-
genitalen Huftdysplasie war auch sie bereits postpartal behandelt worden. Klinisch-
neurologisch fanden sich bis auf geringgradig ausgepragte, proximal betonte Pare-
sen keine richtungsweisenden pathologischen Befunde. Im Routinelabor einschlief3-
lich der Kreatinkinase und ihrer Isoenzyme fanden sich keine Auffalligkeiten.
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