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IE Myoklonus-Dystonie: Motorische und
neuropsychiatrische Symptome

Myoklonien sind unwillkürli-
che, schnelle, kurze und oft
ruckartige Muskelzuckungen.
Zahlreiche Erkrankungen kön-
nen Myoklonien verursachen.
Der Myoklonus ist eine kom-
plexe Bewegungsstörung und
die Diagnose, Differenzial-
diagnose und korrekte Eintei-
lung bereiten im klinischen

Alltag gelegentlich Probleme. Schwierigkeiten berei-
ten kann die Abgrenzung zu anderen Bewegungsstö-
rungen, wie dem Tremor, und manche Myoklonien
werden im klinischen Sprachgebrauch auch als Tre-
mor bezeichnet, wie z. B. der „flapping tremor“ bei
Asterixis.

Bis eine exakte klinische Diagnose gestellt werden
kann, sollte eine rein phänomenologische Klassifika-
tion des Myoklonus verwendet werden [1]. Diese
Klassifikation unterscheidet einen fokalen, segmenta-
len, multifokalen oder generalisierten Myoklonus.
Basierend auf dieser Einteilung liefern assoziierte kli-
nische Symptome – Dystonie, Epilepsie oder Demenz
– wichtige Hinweise auf die Diagnose.

 Myoklonus-Dystonie

Myoklonus-Dystonie (MD) ist eine seltene Bewe-
gungsstörung. Dabei kann es neben kurzen, blitzarti-
gen und unwillkürlichen Myoklonien auch zu Dysto-
nie kommen. Mutationen im autosomal dominanten
Epsilon-Sarkoglykan- (SGCE-) DYT11-Gen konnten
identifiziert werden [2]. Außerdem wurde unlängst
ein anderer MD-Locus – DYT15 – nachgewiesen [3].
Die meisten MD-Betroffenen weisen eine positive
Familienanamnese mit einem autosomal-dominanten
Vererbungsmuster auf.

Die Myoklonien sind multifokal oder segmental, zu-
meist sind Nacken, Rumpf und Arme (proximal be-
tont) betroffen. Die Erkrankung beginnt in der Regel
im ersten oder zweiten Dezennium. Im Vordergrund
stehen die Myoklonien, während die Dystonien oft
nur diskret ausgeprägt sind. Geringe Mengen an Al-
kohol verbessern die Symptome in vielen Fällen deut-
lich. Die Myoklonien bestehen in Ruhe und werden
durch willkürliche Bewegungen verstärkt. Auch Stress,
Fieber und verschiedene Stimuli, wie z. B. Berüh-
rung, können die Myoklonien verstärken. Die Dysto-
nie tritt zumeist als Schreibkrampf oder zervikale
Dystonie auf und wird durch Aktion bzw. Bewegun-
gen verstärkt. Oft wird die Dystonie nur im Rahmen
einer neurologischen Untersuchung festgestellt, von
den Betroffenen selbst aber nicht registriert [3].

Der Verlauf der Erkrankung ist in der Regel gutartig
mit wenig oder geringer Progression der Symptome
über die Zeit. Allerdings ist der klinische Phänotyp
auch innerhalb einer betroffenen Familie sehr varia-
bel. In den meisten Fällen korreliert eine klinische
Verschlechterung mit einer Zunahme der Myoklo-
nien, während sich die Dystonien in der Regel kaum
verschlechtern.

In den vergangenen Jahren hat sich gezeigt, dass viele
Betroffene neben den motorischen Symptomen und
der Bewegungsstörung auch neuropsychiatrische
Auffälligkeiten wie Depressionen, Alkoholmissbrauch,
Substanz-Abusus, obsessiv-kompulsives Verhalten in
SGCE-positiven Trägern mit und auch ohne motori-
sche Symptome oder ein Aufmerksamkeitsdefizit-
Hyperaktivitätssyndrom aufweisen [4–7]. Auch Alko-
holmissbrauch wurde beschrieben, wobei zunächst
unklar war, ob der Alkoholmissbrauch Teil des klini-
schen Spektrums oder als ein Resultat einer „Selbst-
medikation“ zu sehen ist. Eine rezente Metaanalyse
[8] hat aber klar gezeigt, dass Alkoholmissbrauch in
SGCE-positiven Trägern, die keine motorischen Symp-
tome aufweisen, signifikant höher ist als in gesunden
Kontrollen. In dieser Arbeit wurden 2 klinische Phäno-
typen der Erkrankung postuliert: Ein Phänotyp mit
psychiatrischen Manifestationen, wie Substanzabusus
und Alkoholmissbrauch, und ein „motorischer Phäno-
typ“, wobei die motorischen Symptome mit den psy-
chiatrischen nicht eindeutig korrelieren.

Therapeutisch können verschiedene Antikonvulsiva
eingesetzt werden, wie z. B. Valproinsäure, Topiramat
oder aber Clonazepam. Insgesamt bleibt das Anspre-
chen auf eine medikamentöse Therapie aber oft unbe-
friedigend [3]. Unlängst wurden mehrere Betroffene
mit einem sehr guten Ansprechen auf Levodopa be-
schrieben [9]. Deshalb sollte auch zunächst ein The-
rapieversuch mit Levodopa bei allen Betroffenen un-
ternommen werden [3]. Tiefenhirnstimulation („deep
brain stimulation“ [DBS]) kann eine Option in schwe-
ren Fällen sein und bilaterale DBS (Gpi) führt zu einer
guten Verbesserung der motorischen Symptome [10].
Eine rezente Studie in 5 MD-Patienten zeigte aber eine
Verschlechterung von neuropsychiatrischen Symp-
tomen nach bilateraler DBS [11]. Größere kontrollier-
te Studien sind daher erforderlich, um die Auswirkun-
gen auf neuropsychiatrische Symptome besser ein-
schätzen zu können. Die Diskrepanz der Effekte auf
die motorischen und neuropsychiatrischen Symptome
unterstützt aber indirekt auch die Vermutung, dass
bei der MD verschiedene zerebrale Netzwerke betrof-
fen sind und klinisch ein „motorischer von einem
neuropsychiatrischen Phänotyp“ unterschieden wer-
den kann.
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