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EINLEITUNG

Die Diagnose einer Mitochondriopa-
thie wird oft dadurch erschwert, daß
sie das Bild einer anderen Krankheit,
wie im folgenden Fall, imitiert.

FALLBERICHT

Bei einer 56jährigen, 159 cm großen
und 69 kg schweren Patientin kam es
seit 1993 zu einer langsam progre-
dienten, anfänglich nur auf die Beine
beschränkten, distal- und links-beton-
ten spastischen Tetraparese. Bei einer
ersten neurologischen Abklärung
1994 fanden sich neben der Tetra-
parese Faszikulationen in allen Extre-
mitäten bei unauffälligen bulbären
Funktionen und normaler Sensibili-
tät. Die Elektroneurographie zeigte
lediglich eine Amplitudenreduktion
in motorischen Nerven. Die F-Wel-
len-Persistenz war massiv reduziert.
Das Elektromyogramm zeigte neben
Zeichen der akuten und chronischen
Denervation eine verlängerte Dauer
der Einheitspotentiale bis 30 ms und
Einzeloszillationen bei maximaler
Willkürinnervation (Abbildung 1).

Da die Mutter der Patientin mit
48 Jahren und die Schwester der
Patientin mit 51 Jahren wegen einer
respiratorischen Insuffizienz bei ver-
meintlicher ALS verstorben und die
ElEscorial-Kriterien bei der Index-
patientin erfüllt waren, wurde die
Diagnose einer familiären ALS ge-
stellt und die Patientin auf Riluzole
(100 mg/Tag) eingestellt. Die beiden
Töchter der Patientin waren klinisch
neurologisch, elektroneurographisch
und elektromyographisch unauffällig.
Ein Screening auf Mutationen in den
fünf Exons des SOD-1-Gens mittels
PCR und SSCP waren bei der Index-
patientin und ihren beiden Töchtern
unauffällig. An zusätzlichen Erkran-
kungen bestanden bei der Index-
patientin eine Hyperlipidämie, er-
höhte Leberfunktionsparameter seit

dem 14. Lebensjahr, zuletzt eine
Hypothyreose, eine chronische kar-
diale Dekompensation und ein Zu-
stand nach Nephro- bzw. Chole-
cystolithiasis.

Bei einer neuerlichen Durchuntersu-
chung 1998 wegen deutlicher Progre-
dienz der Symptome bei nach wie vor
fehlender bulbärer Symptomatik fand
sich, neben den geschilderten Aus-
fällen und Abnormitäten, eine deutli-
che abnorme, modifizierte Laktatbela-
stung bei weiterhin deutlich neuroge-
nem EMG mit Riesenpotentialen. Die
Muskelbiopsie aus dem M. vastus
lateralis rechts zeigte in den oxidativen

Enzymfärbungen ein deutlich vergrö-
bertes Mitochondrienmuster. Die
Cytochrom-C-Oxidase Färbung war
massiv abgeschwächt. Ultrastrukturell
zeigten sich eine abnorme Mitochon-
drienstruktur und eine subsarkolem-
male Akkumulation der abnormen
Mitochondrien. Die direkte Sequen-
zierung der Muskel-mtDNA ergab
jeweils eine Punktmutation im Cyt-b-
ATPase-6- und Isoleucin-tRNA-Gen.
Die Diagnose „familiäre ALS“ wurde
auf „Mitochondriopathie“ geändert.
Neben der internistischen Therapie
wurde die Patientin daraufhin mit
Antioxidantien und Polyvitaminprä-
paraten behandelt.

 J. Finsterer, R. Bittner, I. Fuchs

PHÄNOTYP-MIMIKRIE: FAMILIÄRE ALS
WIRD MITOCHONDRIOPATHIE FALLBERICHTFALLBERICHT

Abbildung 1: Elektromyogramm aus dem rechten M. rectus femoris
zeigt verlängerte Einheitspotentiale mit einer Dauer bis 30 ms (oben)
und Einzeloszillationen bei maximaler Willkürinnervation (unten)
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DISKUSSION

Da die Diagnose der Mitochondrio-
pathie wegen der breiten phänotypi-
schen und genotypischen Variabilität
dieser Erkrankung oft sehr schwierig
ist, kann sie über Jahre unbekannt
bzw. hinter anderen Diagnosen ver-
steckt bleiben. Dies gilt besonders
dann, wenn der Phänotyp der Mito-
chondriopathie eine andere neuro-
muskuläre Erkrankung, wie im vor-
liegenden Fall eine ALS, imitiert. Für
die Vorderhornzellerkrankung spra-
chen im geschilderten Fall die pro-
grediente Para- bzw. Tetraparese, die

anfänglich teilweise gesteigerten
Muskeleigenreflexe, die positiven
Pyramidenbahnzeichen, die normale
Sensibilität und die elektrophysiolo-
gischen Untersuchungen. Ungewöhn-
lich für eine ALS in diesem Fall wa-
ren jedoch der Verlauf mit auch nach
acht Jahren nach Beginn der Sympto-
matik fehlender bulbärer Beteiligung,
das prädominante Betroffensein der
Beine, die mittlerweile abgeschwäch-
ten bzw. fehlenden Muskeleigen-
reflexe und die mittlerweile auch
progrediente Multiorganbeteiligung.

Der vorliegende Fall zeigt, daß eine
Mitochondriopathie eine ALS imitie-
ren kann. Die Diagnose einer ALS

muß dann revidiert werden, wenn
die Progredienz der klinischen Aus-
fälle nur gering ist, eine Multiorgan-
beteiligung vorliegt und metaboli-
sche, bioptische und genetische Un-
tersuchungen die Diagnose einer
Mitochondriopathie nahelegen. Bei
Patienten mit der Diagnose „ALS“
sollte eine Mitochondriopathie aus-
geschlossen werden.
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