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1. Kasuistik

1111 ,Jnhrl• IU58 halwn zwei von uns iihC'r Pinr Familie lwrichtl-'t*. in dl'r 
lwi -t- .1\1 it'j!li,·dP1·n Pirwr CnlC'ration sowohl C'ii11• Dystl'Ophia 111.,·otonil'tt
ah-; a11c·h die 8ympto11w c-in('r 8�-ri11µ-om.n•lic• YorlaµPn. ) 117.wi,.;<'lwn
kanwn Ang,,hiirigc· Piner weit1·r<·n Familil-' zur 1-kohrwhtung, in der l'S 

l'l1l'nfolls i11 mc•l11•pn•n Fiillf•n zu <'iner Kombi11ation lwidl'r Kra11kheil(•11 
kam. d<'ren Ahl!rrnz11n)! Yorwinarnlc•r sm,·ohl :systc-mntisd1 nb auth 
pra.kti-"l'h ll'il'h1 und stlbsl\·pr;;tiin<llid1 ist. ,\I,; sr•ltcrn•s R.1·mptom fandl'n 
sich a11i.1Pnlr111 kchlul'kstönmg<•n, d1·n•n Atiologie ll'nhrsclwiulich als 
m,vo1011i.-<ch all,!{l'llomnwn ll'erd<•n muß. Di(• .Abbildung ,:frllt rh•n 8tamm
ha11111 clr-r Pa111ili(• 8. dar (.c\bb. l ). 

E. ,J ., gchorc•11 1872, ans C:<•rH'raliou A litt nach iil,c•n•insti111mc·1Hll·r
r\ui,sa�w seiner -1- um; bckanntc·n Kind<·r und :-<eines Arztes** an d,,n 
Rymptnnwn ein<'I' D)·Rt rophia 111,votonicn, tli<· in sPi11<•m -1-0. Ll'lu•nsjahr
zunächst in d('r Zm1gP11mu:·k11lutur und den 1\lassPter(•n auftrntc-n 1111d 
im 1rPill'rcn \'(•rlaufl' d<'r Krankhrit zunächst di<' )Im1k11latnr der Hand, 
dann d i<· l:ltrcck1·r (!es 1, niegl'lt·nkes lwtrafe11. DiC' Atrophie rl<•r· :\lusk11-
latur soll nie >1Pl11· crlwblich g<·\1·tsl'II sL•i11, jP<loc-h mit zu11t•hme111ll'm .-\lt<·r: 
IIH'hr und ml'hr l'irw lfrd11ktio11 der Körperkräfte- lwdingt hab<·n. Der 
Pat. hn1 ;;ich in jiingc•n'n Jahn·n eim•r ,\ugcnopnation unter;,,og1·11. Dil' 
,\ngalH·11 ii brr 1'tll'aigc· /--;1"nsil,ilitiit.�stiin111gen sind nidit <·inheit lil'h. !-;. J. 

* \\'it•n. z. XPt"\'l'llhk. 1 :;, :rn 1 ( 19,;HJ.
** JT,,,·,·n 01', I<'. 1:1rns1•�;:-,;rrn,1Nn se11. s1•1 fül' s1•me ,\11,.;kü11f1,• g-c'dn11k1.
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14 H .. T. AVEKARIUS, F. GEHs'rENBRAND lind K. V\'EINGAWl'EN:

vorstarb mit 70 Jahren an den Folgen eines seit Jahrzehnten bestehenden
Asthma bronchiale. Eine Photographie des Pat., die ihn im 68. Lebensjahr
zeigt, läßt vor allem Atrophien im Bereich der Hände und deutlich ver-
dickte Finger erkennen.

E. J., geborene E., geboren 18/J, die Frau des E. J., war völlig gesund.
Sie verstarb 1961 angeblich an einem Herzversagen.

Eine Schwester des E. J., E. A., verheiratete K. A., und deren I\ach-
fahren sollen nicht erkrankt sein. Ebenso war nach Angabe unserer
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.-\bl~. .1. St:J111111 11:"111111 der Fanlilil' I~. :--i('hWi\!'Z Hllsgeiiillte SYIIII)()]" gl'!fl'n rfi r crkruuku-. wt-'iBt' für
gl'SlIlIdc :\Iitglit'dl'!' der Falllilie

Pat.. und des behandelnden Arztes des Pat.. E. J., dessen Eltern und die
Nachkommen der 2. Frau des Vaters, die uns und dem behandelnden
Arzt der Familie E. zum größten Teil bekannt sind, gesund.

E.Th., verheiratete R. Th., geboren 188,1" die älteste Tochter der
Goneration B, wurde 19-1-0 in ihrem ,1,6.Lebensjahr erstmals an der Nerven-
klinik ''''ien untersucht. Bei ihr hatte das Leiden im 36. Lebensjahr
mit mvotonischcn Beschwerden der Kaumuskulatur und der circurnoralen
Gesichtsmuskulatur begonnen. Im 38. Lebensjahr bemerkte Frau R.
zum ersten Male die tvpisohcn myotonischen Symptome an den Händen,
kurze Zeit darnach an den Beinen. Bald traten Atrophien der distalen
oberen Extremitäten und der Gesichtsmuskulat.ur auf. In rascher Folge
befiel die Erkrankung die Rückenmuskulatur, die Strecker der Knie-
gelenke und schließlich die Füße. Mit 44 Jahren fiel der Pat. auf, daß sie
an den Händen nicht mehr sicher warm und kalt unterscheiden konnte.

-..
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Die Untersuchung im 46. Lebensjahr zeigte mäßige Atrophien in
allen r-rwähuten Muskelgruppen mit Ausnahme der Wadenmuskulatur,
die auffa.llend kräftig war. Die Kraft der Extremitäten-, Hals- und
Rückenmuskulatur war herabgesetzt, die Sehnenreflexe eben noch aus-
lösbar. Die Pupillen zeigten träge Reaktion auf Licht bei normaler
Konvergonz. Die Sensibilitätspriifung ergab eine Hvpästhcsio Iür Schmerz
und Temperatur in handschuhförrniger Begrenzung an beiden oberen
Extremitäten. Der Befund schien rechts etwas ausgeprägter zu sein.
Die Tidensensibilität war erhalten. Bis zum Zeitpunkt der l . Unter-
suchung hatte Frau R. 1 Tochter geboren und 3 Aborte gehabt.

3 Jahre später, im 49. Lebensjahr der Pat., standen Gehbeschwerden
im Vordergrund: auch an den Extremitäten war die Muskulatur erheblich
at.rophicrt. Insgesamt hatte sich das Krankheitsbild bis zu diesem
Zeitpunkt so verschlechtert, daß die Pat. völlig hilflos war. Auch die
dissoziierten Sensibilitätsst.örungcn hatten sich intensiviert. Nicht nur
die oberen Extremitäten zeigten jetzt die Ausfälle bis hinauf zur Ellen-
beuge, sondern auch an den Beinen war vom Fuße aufwärts eine d isso-
ziicrtc Sensibilitätsstörung bis etwa 15 cm unterhalb des Kniegelenk-
spaltes festzustellen.

Die röntgenologische Untersuchung der Halswirbelsäule und der
Brust.wirbelsiule (19,1,3) ergab: Streckung der Hals- und Brust.wirbelsäule,
Osteochond roso mit maß igen spondv lart hrot.ischcn \' eränderungen. Ei n
Ekg. zeigte eine Sinusarrhvt.hm ic.

In ihrem 60. Lebensjahr verstarb Frau R. Die genaue Ursache ih ros
Todes wurde uns nicht bekannt. Nach Mitteilung der Geschwister war
sie" h -rzkrank" gewesen. Ihre Beschwerden hatten weiter zugenommen .

E. M., geboren 1899, aus der Generation B erkrankte 1939 in seinem
39. Lebensjahr. Als er 1943 zum ersten Male in der Universitäts-Nerven-
klinik in 'Vien untersucht wurde, ergab sich aus der Anamnese, daß
zunächst die Masseteren typische myotonische Symptome aufwiesen, die
der Pat. beim Kauen bemerkte. Nach kurzer Zeit zeigten die Muskulatur
der Zunge und die circurnorale Gesichtsmuskulatur, später auch die
Rückcnmuskulatur, schließlich die Fingerstrecker bcidscits und die
Strecker des rechten Kniegelenkes typische Beschwerden.

Bei der Untersuchung fanden sich Atrophien der Gesichts- und Hals-
muskulatur, die schon damals sehr augenfällig waren und als Facies
myopathioa in der Krankengeschichte vermerkt sind. Die Zunge zeigte
eine typische id iomuskuläre Wulst bildung, beim Beklopfen desgleichen
auch die Oberschenkelmuskulatur beidseits. Die Mot ilität der Extremi-
täten war nicht herabgesetzt, allein rechts war der PSR. nicht auslösbar.
Eine Sensibilitätsstörung bestand im Jahre 1943 noch nicht. Der Pat.
zeigte eine Stirnglatze und gab Potenzstörungen an.
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1951 bemerkte der Pat. myotonische Zeichen beim Versuch, die Faust
zu schließen, und es kam zu einer Atrophie der kleinen Handmuskulat ur.
1952 trat Heiserkeit auf, die sich bis heute zur Aphonie gesteigert hat.
1956 bemerkte Pat. Schluokstörungen, die ihn durch häufiges Verschlucken
und Regurgitieren durch die Nase erheblich belasteten. Seit 1957 hat.
der Pat. Mastdarmstörungen, er kann
den Stuhl schlecht zu rüokhalten.

Ahh.:2. Fall E. \1... geh. IH!J!): Aufnnhuu- aus delll

.Iu h rt: 1.!)f)!1zl'igt :lu:.;!!('prügtt' At rophien itu xchul-
tergürtel , der ~;lckell-I-l.aJ:.;--'III~klllatul' und der
uestchtsuruskula tur-, ferner rhr Muskulatur lies
xtuuuues mit eiru-r vr't'stfirk ten Lc ndcnlordose

:\1111.s. Fall I~.;\1:.,gdl. -L-':!)!I: (ieSikllitaufllahllll'

:111:-;deru Jahre !!Hj!) Illit :tllsJ.!t'priigtefi Atrophien
der oberen Extrcruit.tten des :-;dlultel'giirtels. dcl'
1-1";118- lind C;l'siehtsllillskulatul'. Deutlir-hc t ro-
phischp :--itiil'lIngefl hu Berrif'h der Hiinth- lind

luterartuc

L958 kamen Blasenstörungen dazu, die der Pat. als imperativen Harn-
drang beschreibt.

Im Jahre 1959 war der Pat. wieder über längere Zeit in Beobachtung
der Nervenk linik. Unmittelbarer Anlaß zu dieser Untersuchung war d it-
Angabe, daß seit einigen Monaten zunächst an den Füßen, dann aber
auch an den Händen eine Störung für die 'I\'arm- und Kaltempfindung
besteht und es mehrfach an den distalen Partien seiner Extremitäten
zu Verletzungen kam, ohne daß ein entsprechendes Schmerzgefühl ein-
getreten war. Die stationäre Durchuntersuchung ergab, daß eine deutliche
Progredienz der Dystrophia myotonica vorlag. Die myotonischen Sym-
ptome waren jetzt an den Muskeln aller Extremitäten des Stammes und

"J
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des Gesichtes zu beobachten. Schwere Atrophien bestanden nicht nur
im Gr-sicht und Hals, sondern auch im Bereiche des Schultergürtels und
diffus an allen Extremitäten. Die Atrophie der Rückenmuskulatur hatte
bereits zu einer schweren Haltungsanomalie geführt. Zusätzlich zum
Befund von 19+3 bestand eine Gaumenscgelparoso beidscits, wobei das
rechte Gaumensegel stärker als das linke hing und die Uvula beil n-
nervation nach links verzogen wurde. Die Sehnenreflexe an den Ext rcmi-
täten und die Bauchdeckenreflexe waren gleichseitig herabgesetzt. Die
Kraft war entsprechend den Atrophien deutlich reduziert. Beidcrscits
bestand eine Cataracta myotonica. Außerdem ergab die Untersuchung
eine beiderseitige Hodenatrophie. Im Bereiche beider Hände ließ sich
eine Anästhesie für Schmerz und Temperatur feststellen, deren proximale
Grenze an der Handwurzel lag. Eine gleichartige Sensib ilitä tsstörung
wurde an Füßen und Unterschenkeln gefunden. Hier lag die proximale
Grenze etwa in Höhe des Kniegelenkspaltes. Eine Unsicherheit in den
dissoziierten Qualitäten bestand bis hinauf an die Leistenbeugen. Die
Empfindung von Berührung und Lage war normal. Die Hände zeigten
beidseits starke trophische Störungen. Die Abbildungen aus dem Jahre
1959 lassen die schweren Veränderungen erkennen (Abb.2 und 3).

Röntgenuntersuchungen der Hals- und Brustwirbelsäule ergaben eine
vermehrte Brustkyphose. Osteochondrose der Hals- und Brustwirbelsäule
mit spondylarthrotischen Veränderungen, das Schädelröntgen eine geringe
Kapsclasvrnmetrie.

Tm EMG. - Herrn Doz. Dr. K. PATEISJ{Y vorn Elektrolaboratorium
der Klinik sei für die Durchführung der Untersuchungen bei unseren Pat.,
gedankt - war eine myogene Läsion mit mvot onischen Zeichen festzu-
stellen .

Das Ekg. zeigte vereinzelt Kammerextrasystolen bei geringen int.ra-
vent.ri k ulärcn Leit.ungsvcränderu ngen. Kreatin in im 2-1--Stu ndenHarn
(800 ml): 76-1-mg, 17-Ketosteroide 5,0 mg, KetogL'ne Steroide 10,0 mg
(Werte, die an der unteren Grenze des VOll der Klinik für die vorwendeten
Met hoden festgestellten Normalbereiches liegen).

Bei der röntgenologischen Untersuchung der Magen-Darm-Passage
wurde eine Passagebehinderung im Ösophagus festgestellt. Das "Kontrast-
mittel gelangte zunächst ohne Hindernis bis in die Höhe der Zwerchfell-
kuppe, wo sich ein passagerer Stopp zeigt. Aboral von dieser Stelle war,
der Oesophagus nur auf Bleistiftstärke entfaltbar, zumeist. spastisch
kontrahiert. und glatt begrenzt. Das Kontrastmittel passierte nur
in kleinen Portionen den spastisch verengten Ösophagusabschnitt
(Abb. 4 a, b, 5 a, b, c, ri). Am Magen fanden sich keine Veränderungen.
2 Kontrollen dieses Befundes bestätigten die Diagnose eines Spasmus
im aboralen Anteil des Ösophagus.
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Im Jahre 196+ zeigten sich die Symptome der Dystrophia myotonica
noch stärker ausgeprägt als vor 5 Jahren. Bei einer ambulanten Kontrolle
ließen sich seh werst.e Atrophien mit entsprpclwnopr Kraftherabsetzung
der gesamten Körpermuskulatur feststellen. Zusammen mit der daraus
resultierenden Haltungsanomalie ist dadurch eine völlige Hilflosigkeit
des Pat. br-d ingt. Die Prüfu ng der Sensibilität ergab, daß auch dieses
Symptom weiter progredient war. Die Anästhesie für Schmerz und
Temperatur war an beiden Armen bis zur Ellenbeuge nachweisbar. An

den Beinen zeigte sich, daß auch
die Haut der Oberschenkel für
die genannten Reizqualitäten an-
äst.het isch gpworden sind. Die
Sch Iuckstörungen hatten sich
soweit verschlechtert, daß der
Pat. nur mehr breiige Speisen
zu sich nehmen konnte. Bei der
Schlucksohwierigkeit stand das
\' crsch Jucken im Vordergrund.
Die Sprache war praktisch
aphonisch geworden. Der Pat.
hat stark an Gewicht. verloren.
Seit einigen Monaten klagt pr
Clher heft ige radikuläro Schmerzen
im Bereiche der oberen Zervikal-
wurzeln beidscits, die sich durch
die Veränderungen der Hals-
wirbelsäule erklären lassen. Tro-
phische Störungen bestanden an
Händen und Füßen beidscits,

Abh. -l a. 11. Fall ~ . .\L: KUlltl':-ttitlllitteldarstl'lIuTlg
des ).!C:;;\,I 11tl' 11 ÖS0ph;QIIIS. Deut liehe Vcreuguruz

a uf Hh-i st ift sr ärke itn untersten Anteil

Der einzige Sohn des Pat. E. M., E. 0., geboren 1935, und dessen
Tochter E. S., geboren 1960, sind gesund.

E. R.. geboren 190:2, das 3. Mitglied der Generation B, und seine
Nachkommen sind bis jetzt gesund.

E. A., verheiratete L., geboren 1905, die 2. Schwester aus der Genera-
tion B, kam 19+3 in ihrem 38. Lebensjahr zu einer einmaligen Unter-
suchung in die Nervenklinik in Wien. Die Anamnese ergab, daß die ersten
mvot onischen Zeichen im 20. Lebensjahr der Pat, in den Massetoren
aufgetreten waren. Zwar zeigten sich in der Folge auch die Zunge, die
circumora.le Gesichtsmuskulatur, später auch die Fingerstrecker und die
Rückenmuskulatur betroffen, doch war die Progredienz des'Leidens mäßig.
Im 3+. Lebensjahr traten die ersten myotonischen Beschwerden an den
Händen auf. Seit. dem 36. Lebensjahr bestanden ziehende Schmerzen in

{
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Schultergürtel und Rückenrnuskulatur, die nach der Beschreibung emen
radikulären Charakter aufwiesen.

Bei der klinischen Untersuchung (19+3) fielen Atrophien im Gesichts-,
Hals- und Schulterbereich, geringer auch an den oberen und unteren
Extremitäten auf. Die Re-
flexe an den Extrr-mit.äten
waren gle ichseit ig schwach
auslösbar. die grobe Kraft
wurde in allen Extremi-
täten als reduziert Iestgc-
stellt. Über Sensibilitäts-
störungen vermerkt das
damalige Prot oko]] der
um bulantcn Untersuchung
nichts. - Die Geschwister
der Frau L. berichteten
uns, daß diese 5:2jährig an
einem Bronch uskarzi nom
gestorben ist. Ihr neuro-
logisches Leiden war bis
dahin nur wenig progr'e-
dient. Allerdings hat sie in
dr-n letzten Lebensjahren
sch lcchter gehen können
und außerdem über Seh-
störungen geklagt .. Letzte-
res läßt nach der Besohrei-
bllng auf eine Katarakt
schließen.

AIJb. ;:; Cl, h, r, a. 'Fall E. xt.: I\nntl'ilstlllitteldaL'.-;telJulIg rle r
Pnssnzebchindc runs i 111IJntersten ÖsopllaJlu~antl'i I. Pa .;sagcl'cr
~topp in der Hiihc di-r Zwerchfellkuppe. Der Ösuplliq.w~ ist
1I111':-Iuf Blcistlf'tstärkr- «nt tultba r. Das Kont.rnstuutt cl pnssiert
in kleinen Pnrtionen dvu spust isrh vi-rr-ngtr-n ÖS:Jphagus-

nhsr-h ni t tE. J., geboren 1908, ist
seit. 19+2 vermißt. Nach
Anga bcn unserer Pat. haben im 32. Lebensjahr bei ihm typische myotonieehe
Bosch werden begonnen, die sich ä hn Iich wie bei sei nen Geschwistern zeigten.
\\' ('gen der damaligen Situation hat er sein "Erbleiden' . jedoch verschwiegen.

E. C., geboren 1911, aus der Generation B, kam in seinem +8. Lebens-
jahr zum ersten Mal zur Untersuchung. Schon 19+1, nach einer Fleck-
fieborerkrankung, bemerkte der Pat. leichte mvotonische Zeichen an der
Kaumuskulatur und an der Zunge. 1 Jahr darnach auch an den Händen
und 19+5 an den Beinen. Er wurde 19+5 wegen seiner Erkrankung
\'0111 Militär entlassen. Einige Jahre vor der 1. Untersuchung fielen ihm
Empfindungsstörungen an Händen und Füßen auf. Unmittelbarer Anlaß
der stationären Aufnahme war eine seit wenigen Monaten bestehende
progrediente Heiserkeit und eine leichte Kraftherabsetzung in den Händen.
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Bei der Untersuchung 1959 fielen mäßig starke Atrophien der Mas.
setcren, der l\Iusculi temporales und der Halsmuskulatur auf. Die Sehnen-
reflexe- waren gleichseitig herabgesetzt, die Bauchdeckenreflexe an der
Gre-nze der Aualösbarkeit. Das Gaumensegel zeigte sich deutlich unter-
inncrv iert , und zwa r rechts mehr als links. Es bestand eine streng d is.
soziiorte Hypästhesie handschuh- bz w. strumpfartig begrenzt an Händen
und Füßen sowie eine gleichartigc Hypästhesie in segmentaler Begrenzung
zwischen D 2 und D 8 bcidcrscits. Pat., zeigte eine deutliche Stirnglatze
und beiderseitige Hodenatrophie. Der ophthalmologische Befund stellt.
r inr- beidseitige Katarakt.bildung fest.

Röntgen: verstärkte Lordose der HWS. Geringe Spondvlart.hroso der
Hals- und Brustwirbelsäule. Ekg.: ohne pathologischen Befund. Röntge-n
der Magen-Darm-Passage ergab kein Vorliegen eines Cardiospasrnus.

Das EMG. ergab eine myogene Läsion mit mvotonischcr Komponente. (
Die Kont.rolluntersuchung Ende 1964 zeigte eine deutliche Progredienz

aller Svmptome. Trotzdem steht der Pat. weiterhin in Arbeit. Pat.
klagte jetzt auch über Schluckstörungen, leichten Grades und ließ cin«
geringe Gaumensegelparese erkennen. Die Hände zeigten boirlsr-it»
deutliche trophische Störungen.

Das Kontrollröntgen der Magen-Darm-Passage ergab 19fiJ 8('IIIl/ck-
schw ierigkeit en des breiigen Kontrastmittels. Langsame Passago durch
d io Speiseröhre. Der Hypopharynx blieb sehr lange weitg('stfollt.

Die einzelnen Ösophagusanteile kontrahierrcn sioh nur langsam und
schlecht und waren ungewöhnlich weit. Sie wurden bei Kontraktion
nicht vollständig entleert.

BC'i diesem Pat. wurden Untersuchungen auf das \'or'liegen einer
Paramvloidoso durchgeführt. Der histologische Bdund* des Skelett
muskelgewe bes, ergab eine starke Kaliberschwankung einzelne'!' Zellen des
Muskelge\l'ebes und eine angedeutete Kernvermehrung. Dip Amyloid-
färbung war negativ. Eine histologische Untersuchung ('inc's peripheren
Nervus zeigte abschnittsweise einen grobscholligen Zerfall des Myelins.
Eine Rectum biopsic wurde von diesem wie von de-n andere-n klinisch
untersuchten Pat. abgelehnt. (

R. M., verheiratete L. l\1., geboren 1923, Tochter der H,. Th., geborene
E., aus der Generation C war bei der Erstuntersuchung im Jahre 196+
40 Jahre alt. Sie erinnerte sich, daß ihr bereits im Alter von 16 .Jahren
die ersten myotonischcn Zeichen beim Bewegen des Kiefers aufgefallen
waren. Sehr bald befielen diese Störungen auch die Strecker der Hand-
gelenke. Zunäohst waren die Beschwerden der Pat. viele Jahre lang nicht
sehr stark ausgeprägt, so daß sie sich mit 26 Jahren entschloß zu heiraten.

* Wil' danken Frau Prof. Dr. J. MAYER-ÜBIDI'l'SCH für diE' Durchführung
dr-r Uut ersuchungou 1111<1 die Überlassuug des Befundes,
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Aus dieser Ehe stammen 2 neurologisch völlig unauffällige Kinder.
Nach der Geburt des 2. Kindes trat aber eine rasche Progredienz des
Leidens ein, so daß sich in den vergangenen 5.Jahren vor der Unter-
suchung ein besonders schweres Zustandsbild einer Dvstruphia mvotoniea
ausgebildet hat .Fau L. gab weiter Miletions- und Defäkat.ionsbcsch werden
an, wie sie auch bei dem Onkel E. M. bestehen, kann
sich allerdings an den Zeitpunkt des 1. Auftretens
nicht erinnern. Ferner klagt« sie über Schluck-
störungen und Heiserkeit. Die Schluckstörungen
waren zunächst als Schwierigkeiten, die Speisen hin-
unter' zu bringen, bei glr-ichzoit igern Würgegefühl
bemerkt worden und haben sich erst in der letzten
Zeit durch Vr-rschluckon und Rcgurgit icrr-n ver-
schlechtert. Wie Pat. angab, sind seit einiger Zeit
Menst.ruationsstörungen aufgetreten. Außerdem be-
richtet sie, daß frische, sehr ausgedehnte Brand-
narben an den Unterschenkeln kaum Schmerz vor
ursacht hatten.

Bei der klinischen Untersuchung fanden WII'

deutliche myotonische Zeichen an der Zunge, in den
Massetoren und in den Streckern der Fingergelenke.
Es bestanden Atrophien im Gesicht, arn Hals, am
Schultergürtel, in der gesamten Rückenmuskulatur
und an der Muskulatur der Extremitäten. Die Pat.
konnte nur unter' großen Schwir-rigkeiten längere
Zeit stehen, die Körporhalt.ung war gebückt, der
Kopf schwer aufrecht zu halten.

An den oberen Extremitäten waren die Schnenr
etlexe nicht auslösbar, an den unteren Extremitäten
nur spurweise. Die Muskelkraft an den Extremi-
täten und am Stamm war hochgradig herabgesetzt.
Pat. zeigte eine Ptose der Augenlider, rechts etwas
mehr als links, eine heisere, fast aphonische Sprache bei beginnender
Gaumensegelparese beidseits und eine Atrophie der Zungenmuskulatur.
An sensiblen Störungen fand sich eine Hypästhesie für die dissoziierten
Qualitäten an den oberen Extremitäten von distal bis etwa 3 Querfinger
übel' dem Ellboge-ngelenk, an den unteren Extremitäten. An beiden
Unterschenkeln waren Brandwunden vorhanden. Pat. zeigte eine St.irn
glatze und eine beginnende Kataraktbildung. Eine Abbildung demon-
striert das ausgeprägte dystrophische Zustandsbilcl (Abb. 6).

Röntgenuntersuchung der Brustwirbelsäule ergab eine vermehrte
Brustkyphose mit deutlichen spondyla.rthrotischen Veränderungen; Ekg.
war normal.

A !lh. Ii. Pnt. ~I. H. gl'h.
[", geh. I !I~:~: ;lIl.'i)!e·
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Extn'll1itiitt'lI. u.x-h drnt-
lieh sichtbn re Brn nduur-
t.en nm linken rntcr-
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E. 0., geboren 1937, aus Generation C und alle Glieder der Ceneration D
wurden von uns untersucht, von ihnen bietet zur Zeit keines einen
abnormen klinischen Befund.

II. Diskussion
Die Diagnose der Dvst rophia mvot.onica ist in den re-ferierten Fällen

zusa.m monfassend 11' ie folgt begründet.:

1. myotonieehe Erscheinungen, beginnend an der Kau- und Zungen-
musk ulu.t.ur. später meist zusätzlich auf die Streckmuskulatur der Finger-
gelenke und schließlich auf die gesamte Körpermuskulatur übergreifend:

2. Atrophie der Gesichts- und Hulsmuskulatur, in späteren Stadien
auch Atrophien in den Extremitäten und am Stamm:

3. Kataraktbildung ;
+. Hodenatrophie bei den männlichen Mitgliedern der Familie; (.

Abortusneigung bei Frau R. und die Menstruationsstörungen bei Frau L.
könnten auf eine Ovarialinsuffizienz hin wcisen ;

5. Alopecia frontalis:
6. offenbar dominanter Erbgang des Leidens.

Beachtenswert erscheint, daß der Ablauf der Erkrankung bei allen
Gliedern der Familie etwa die gleiche Reihenfolge einhält, ferner daß die
myotonische Dystrophie in einer besonders schweren Ausprägung auftritt.

Die Diagnose dr-r jeweils erst Jahre nach Beginn der Dystrophia
myotonica ault n-tr-ud.-n Syringomyelie stützt sich auf folgende Be-
obachtungen:

1. dissoziierte Sensibilitätsstörungen in der Anordnung BIUSSAL1Dscher
Zonen an oberen und unteren Extremitäten und auch vorn segmentalen
Typ:

2. Progredienz der Sensibilitätsstörungen ; die Störungen beginnen
an den distalen Partien der Extremitäten und nehmen langsam nach
proximal zu;

3. trophische Störungen an Händen und Fü ßcn;
+. Veränderungen an der Wirbelsäule, die über den altersphysiologi-

schen Normalbereich hinausgehen. (

Die Veränderungen im Bereiche der Motorik können wegen der
myotonischen Symptomatik, die immer vor der Syringomyelie auftrat,
nicht zur Diagnose der Syringornyelie verwendet werden.

Atrophien der quergestreiften Sphinktermuskulatur sind, wie THOMASEN
ausführt, bei der myotonischen Dystrophie nie mit Sicherheit beschrieben
worden. Dazu ist zu vermerken, daß in keinem der Fälle Miktions- und
Defäkationsbeschwerden arn Beginn der Erkrankung vermerkt wurden.
Man wird diese Bcsch werden in unseren Fällen auf eine Einbeziehung
des Lurnbalma.rkes in den syringomyelischen Prozeß zurückführen müssen.
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1111 l{,ahllH'1I r-iru-r ~yringolll.'"('li,· sind derartige Störungen bekanntlich
nir-h t n llzu ~('lt"(,JI.

Die Tatsachr-, dal.\ r!i(·~(· Br-schwr-rdon im Fall L. M. zeitlich vor dem
Auftreten einer f:)r'nsibili1"iitsstörllng angegeben wurden, darf nicht über-
wertet werden. f:)l'nsibilitäts\"('ränr!('rungen werden häufig am Anfang
nicht bemerkt.

Die ät.iologischc Klärung ('Jllig('J' weiterer Symptome ist nicht un-
problematisch. Die bei den Pat. E. l\T., E. G. und L. M. bestehende
Schluckstörung läßt 2 Komponente-n erkennen. Die eine davon trägt
zusammen mit der aphonisehen Sprache, bedingt durch eine Stimmband-
parese, Symptome einer Bulbärparalvso. Sie kann sowohl als Folge der
Syringobulbie wie auch als Zeichen mvotonischcr oder atrophischer
Veränderungen in der Zungen-, Larvnx- und Pharynxmuskulatur an-
gesehen werden (BECKER, BODECHTEL, SCHILF und SEiLER, THOMASEN).
Ätiologisch ist diese Symptornat.ik nicht zu klären.

Die Durchuntersuchung des Pat. E. M. ließ die 2. Komponente der
Schluckstörung auffinden. Im Ösophagusröntgen zeigte sich einwundfrei
ein Cardiospasmus. Aus der klinischen Beschreibung ist das gleiche
Symptom auch bei der Pat. L. M. zu vermuten, während sich diese
Störung beim Pat. E. G. scheinbar eben in Entstehung befindet. Zwar
sind bei der dystroph ischen Myotonie golcgcnt Iich Sch luck beschworden
beschrieben \\'01'<1('11 (THOMASEN), doch wurden diese subjektiv meist
nicht sehr br-lastr-ndcn Erscheinungen den Veränderungen in der
quergestreiften i\1usk u lat.ur des oberen Ösophagusd ritte 18 z 11 r Last,
gelegt.

KELLEY (196+) hat über einen Mann berichtet, bei dem es gerrau wie
bei unserem Pa!". sogleich nach der Nahrungsaufnahme zur spastischen
Kontraktur clcr Ca.rd iamuskulatur kam. Die röntgenologische Unter-
suchung mit r-incrn Kontrastmittel zeigte im Fall KELLEYS während des
Kont.rakt.ionszust.a ndcs den fadenförmig dünnen Durchtritt des Kout.rast-
mittels in den Magen. Nach wenigen Minuten floß das Kontrastmittel
in Schüben weiter, der Spasmus war gelöst. Die mitgeteilten Bilder
entsprechen weitgehend unseren Befunden.

Die Beschwerden, die dieser echte Cardiospasmus im Gegensatz zu
Störungen in der Pharynxmuskulatur macht, sind so erheblich, daß unser
Pat. E. M. zeitweilig jede Nahrungsaufnahme verweigert. Ein echter
Spasmus im Cardiabereich ist u. W. bislang nur in dem 1. Fall von KELLEY
beschrieben worden. Wir teilen voll die Ansicht von KELL.)';'.·, der glaubt,
daß es sich bei diesen extrem seltenen Erscheinungen um eine Beteiligung
der glatten Muskulatur arn dystrophisch-myotonischen Grundgeschehen
handelt. Einen gewissen Beleg dafür geben auch die Beobachtungen von
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HARVEY und SIEGEL an der Muskulatur der Gallenblase bei Mvotoniepat .
Aus den 'Cntersuchungen dieser Autoren geht hervor, daß die glatte
Muskulatur nicht grundsätzlich von einer Beteiligung an der Dystrophia
myotonica ausgeschlossen zu sein scheint. Bei der Syringoruye lie ist
u. \iV. allerdings ein Card iospasmus nicht beschrieben worden.

Bevor man sich dazu entschließen darf, für die von uns geschilderte
erbliche Kombination von Dystrophia mvot onica und Syringomyclie
in :2 verschiedenen Familien einen Platz in der Systematik der erblichen
neurologischen Erkrankung zu suchen, muß bedacht werden, daß die
Ät.iologie dieser beiden Krankheiten nach dem heutigen Stande u. \iV.
sich gru ndsätzlich voneinander unterscheidet. vVährend die mvot on ische
Dystrophie mit großer Wahrscheinlichkeit eine erbliche Muskelcrkranku nq
ist, die gemeinsam mit gewissen Funktionsstörungen endokriner Organe
auftritt, wird die Syringomyelie heute als eine nichterbliche Mißbildungs-
kra.nkhcit auf der Grundlage einer erblichen Baustörung des Neural-
rohres, des "Status dysraphicus: aufgefaßt. Liegt in dem einen Fall
die Störung in der Muskelzelle selber, wie pharmakologische Unter-
suchungen wahrscheinlich gemacht haben (CORSI und GENTILI u. a.)
so ist im anderen Fall die Gliose des Rückcnmarkcs der Kern des
krankhaften Geschehens. Nach unseren heutigen Vorstellungen ist eine
Brücke zwischen diesen beiden zur Rede stehenden Krankheiten theoretisch
kaum denk bar.

Situation. - Auf diese Berichte wurde bereits in unserer 1. Mitteilung
eingegangen.

Die Untersuchungen auf das Vorliegen einer Paramyloidose waren -
soweit sie sich durchführen ließen - negativ, so daß diese ätiologische
Möglichkeit weitgehend ausgeschlossen werden kann.

Auch nach der Mitteilung einer 2. Familie, in der die besprochene
Krankheitskombination vererbt wird, kann die Diskussion folgende
3 Möglichkeiten aufzeigen: es handelt sich

1. um die Kombination zweiter, verschiedener Syndrome,
2. um ein neu es heredofamiliäres Leiden, oder
3. die Dystrophia myotonica differenziert sich in Richtung der

Syringomyelie und läßt eine bis dahin unbekannte Variante erkennen.

Sollte die letztgenannte Möglichkeit eines Tages zu bejahen sein, so
wäre möglicherweise auch ein weiterer fruchtbarer Ansatz für die Diskus-
sion der Pathophysiologie sowohl der Syringomyelie wie der Dystrophia
myotonica gegeben. Deshalb haben wir uns erlaubt, an Hand neuer
Fälle auf diese seltene erbliche Kombination zweier neurologischer
Krankheitsbilder aufmerksam zu machen.

Allerdings finden sich - zuerst wohl bei KRYSCHOWA und BAJECSKAJA
(1934), später häufiger - Berichte über dysraphische Symptome bei der
mvotonischcn Dystrophie. Besonders in den letzten Jahren haben die
Untersuchungen von CAUGHEY und MYRIANTHOPOULOS, die Sippen-
untersuchung von RICHTER und ZEH und die besonders umfangrciche
St.ud ic von J\:LEIK das Interesse auf diese Kombination gelenkt. KLEIN
gibt die Häufigkeit dysrhaphischer Symptome bei der Dystrophia myo-
tonica mit 15,4% an. Da die Svringornyelie eine fakultative Differenzie-
rung des erblichen Status dysrhaphicus ist, war theoretisch zu erwarten,
daß in Familien mit erblicher Dystrophia myotonica und erblicher Dys-
rhaphic auch einmal Svringomveliefälle auftreten. "ViI' möchten aus unseren
Fällen allerdings nicht schließen, daß hier die Syringornyclic vererbt
wurde. Vielmehr sind wir der Ansicht, daß bestimmte, innerhalb einer
Familie einigermaßen konstant vererbte Typen des an sich variablen
Bildes der myotonischen Dystrophia das Entstehen einer Syringomyelie
begü nstigen.

Die gelegentlich bei der mvotonischen Dystrophie berichteten Sensibili-
tätsst örungen si nd uncharakteristisch und sporadisch, die rudimentären
myotonischen Symptome bei der Syringomyelie (SCHLESINGlm) ent-
sprechen heredogenetisch und klinisch ebenfalls nicht der hier diskutierten

Zusammenfassung
Es wird Li ber eine weitere Familie berichtet, in der Dystrophia myo-

tonica und Syringornvelie gleichzeitig vererbt werden. Die ausgeprägte
Symptomatik beider Erkrankungen wird besprochen. Auf das seltene
Symptom eines Carcliospasmus bei der myotonischen Dystrophie, das sich
bei einem der Pat. nachweisen ließ, wird näher eingegangen. Die Syringe-
myelie wird als Mißbildungskrankheit des Status dysrhaphicus verstanden,
dessen Auftreten bei der Dystrophia myotonica in der letzten Zeit häufiger
beschrieben wurde,
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