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Aktuelles: Kognitive Beeintrachtigung bei jungen
Erwachsenen: Wann sind Hinweise auf eine
seltene Erkrankung gegeben?

S. Nia

Aus dem Karl-Landsteiner-Institut fiir Klinische Epilepsieforschung und Kognitive Neurologie und der 2. Neurologischen Abteilung, Kran-
kenhaus Hietzing mit Neurologischem Zentrum Rosenhiigel, Wien

Fallbeispiel

Ein Patient stellt sich beim Hausarzt vor und berichtet, seit
einigen Monaten deutliche Probleme beim Lernen zu bemer-
ken. Eigentlich sei er immer ein guter Schiiler gewesen, aber
nun habe er mehrmals eine Gesellenpriifung wiederholen
miissen. Der Schlaf-Wach-Rhythmus sei gestort. Die Eltern
berichten auch von einer Wesensverdnderung. Der junge
Mann sei frither gesellig gewesen, nun aber bliebe er lieber
alleine und ziehe sich zuriick. Der Hausarzt iiberweist den
Patienten weiter an einen Facharzt fiir Psychiatrie.

Einleitung

Kognitive Stérungen bei jungen Erwachsenen werden hiufig
im Rahmen von psychiatrischen Erkrankungen interpretiert.
In der Tat sind Symptome wie Konzentrations- und Aufmerk-
samkeitsstorungen nicht selten Teil einer Depression oder
einer Erkrankung aus dem schizophrenen Formenkreis. Den-
noch sollten im Rahmen der differenzialdiagnostischen Ab-
kldarung auch seltene neurologische Erkrankungen erwogen
werden.

An die Anamnese und Fremdanamnese sollte sich eine griind-
liche korperlich-neurologische Untersuchung anschlielen,
bevor eine Reihe von diagnostischen Untersuchungen begon-
nen wird.

Empfohlene Untersuchungen bei der
Abklarung kognitiver Defizite

An erster Stelle steht die Durchfiihrung eines umfangreichen
Labors zum Ausschluss entziindlicher Erkrankungen (z. B.
Lues, HIV, Borreliose etc.), die das ZNS betreffen konnen.
Auch Erkrankungen der Schilddriise kénnen z. B. im Rahmen
einer Hashimoto-Enzephalopathie zu deutlichen kognitiven
Beeintrachtigungen fiihren, wie auch unter anderem Vitamin-
B,,- und Folsdure-Mangel. Auch chronisch toxische Substan-
zen wie Blei oder Benzol sollten beriicksichtigt werden.

Zum Ausschluss einer intrazerebralen Raumforderung oder
einer vaskuldren Genese ist eine Bildgebung auch bei jungen
Patienten unerlisslich. Auch die Bestimmung von entziindli-
chen Herden kann dabei erfolgen. Ein EEG sollte zum Aus-
schluss von epilepsietypischen Potenzialen auch erstellt wer-
den. Die Durchfiihrung einer Liquorpunktion erscheint eben-
falls sinnvoll, um erhohte Gesamt- und Phospho-Tau-Kon-
zentrationen als Zeichen eines neuronalen Zelluntergangs
auszuschlieBen. Eine Apolipoprotein-E-Typisierung und die

90 J NEUROL NEUROCHIR PSYCHIATR 2013; 14 (2)

Bestimmung des 14-3-3-Proteins im Liquor liefert Hinweis
auf Vorliegen einer Demenz vom Alzheimer-Typ bzw.
Creutzfeldt-Jakob-Krankheit.

Fakultative Untersuchungen bei kogniti-
ven Defiziten

Bei einer raschen Progredienz der Klinik ist die Bestimmung
von onkoneuralen Antikdrpern (wie etwa NMDA, VGKC-AK
etc.) empfehlenswert. Autoimmune Enzephalopathien (AIE)
konnen, miissen jedoch nicht, mit epileptischen Anféllen oder
MRT-Veridnderungen einhergehen.

Fillt bei der neurologischen Untersuchung eine diskrete Ata-
xie auf, sind auch bei entsprechender Familienanamnese ein-
zelne Formen einer spinozerebelliren Ataxie zu erwégen
(SCA17, SCA21 etc.).

Bei der zerebrotendindsen Xanthomatose (CTX) beginnen
kognitiver Abbau und Ataxie in der Adoleszenz; die Patienten
konnen auch typische Hautveridnderungen aufweisen. Die
Bestimmung von Cholestanol im Blut kann diagnostisch wei-
terhelfen.

Auch neuroviszerale Lipidspeichererkrankungen wie Morbus
Niemann-Pick Typ C (NP-C) konnen im adulten Verlauf mit
leichten kognitiven Einbuflen einhergehen. Meistens tritt
im weiteren Verlauf eine vertikale Blickparese und Ataxie
auf. Eine Leber- oder Milzbeteiligung muss nicht vorliegen.
Durch die Bestimmung von Oxysterolen im Blut kann kosten-
giinstig der Verdacht vor einer genetischen Untersuchung er-
hirtet werden.

Bei der adulten Variante einer metochromatischen Leuko-
dystrophie konnen psychiatrische und kognitive Auffillig-
keiten vor den neurologischen Symptomen auftreten. Die
MRT-Veridnderungen miissen zu Beginn der Erkrankung nicht
immer vorhanden sein. Die Bestimmung von Arylsulfatase A
im Blut und Harn dient zur Diagnosestellung.

Patienten mit Levodopa-responsiven Dystonien klagen eben-
falls hiufig iiber kognitive Defizite. Dystonien kdnnen dabei
milde ausgeprigt sein. Die juvenile Variante einer Parkinson-
Erkrankung kann ebenfalls mit kognitiven Defiziten einher-
gehen. Bei Verdacht hilft eine DAT-SPECT-Untersuchung
weiter.

Wenn die kognitiven Einbuflen mit Muskelschmerzen und/
oder -schwiche einhergehen, kann ein einfacher Fahrrad-
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Laktattest in Richtung einer mitochondrialen Erkrankung
wegweisend sein. Eine Augen- (Retinitis pigmentosa) und
EKG- (Herzrhythmusstérungen) Untersuchung kann auch
weiterhelfen.

Bei entsprechendem Verdacht in der Bildgebung und bei der
Augenuntersuchung (Kayser-Fleischer-Ring) kann auch
Ceruloplasmin zum Ausschluss eines Morbus Wilson be-
stimmt werden.

Die moglichen Erkrankungsbilder, die mit kognitiven Einbu-
Ben bei jungen erwachsenen Patienten einhergehen, sind viel-
faltig. Um nicht leichtfertig eine somatische Erkrankung zu
iibersehen, sollte bei jedem Patienten die neurologisch-kor-
perliche Untersuchung sorgfiltig durchgefiihrt werden (ins-
besondere Ataxie, vertikale Blickparese, Bewegungsstorun-
gen). Bei einigen seltenen Erkrankungsformen (AIE, CTX,
NP-C) sind medikamentése Behandlungsverfahren moglich.
Dies macht die friihzeitige Erkennung umso wichtiger.

Auflosung Fallbeispiel

Bei dem jungen Patienten wird im EEG-Muster eine generali-
sierte Verlangsamung festgestellt. In der MRT-Untersuchung
zeigt sich eine geringe globale Atrophie. Die weitere Ab-
kldrung erfolgt auf einer neurologischen Abteilung. Im neuro-

logischen Status kann eine milde Ataxie sowie eine vertikale
Blickparese nach unten festgestellt werden. Als Nebenbefund
wird noch eine vergroflerte Leber beschrieben. Im Liquor fan-
den sich stark erhohte Gesamt- und Phospho-Tau-Konzentra-
tionen als Zeichen eines neuronalen Zelluntergangs. Eine ge-
netische Untersuchung ergibt den Befund einer Niemann-
Pick-Typ-C-Erkrankung. Die Oxysterole im Blut sind eben-
falls positiv. Eine Substratreduktionstherapie wird eingeleitet.

Literatur bei der Verfasserin.
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