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Okulopharyngeale Muskeldystrophie mit neurogener Muskelatrophie *

Syndrom oder zufilliges Zusammentreffen?

K.-H. Krause'. H.P. Schmitt? und A. Hartmann'
' Neurologische Klinik (Direktor: Prof. Dr. H. Ginshirt)

2 Institut fiir Neuropathologie (Direktor: Prof. Dr. G. Ule) der Universitit Heidelberg

Oculopharyngeal Muscular Dystrophy
with Neurogenic Muscular Atrophy.
Syndrome or Accidental Coincidence?

Zusammenfassung. Bei cinem 81jdhrigen Mann, der
seit dem 65. Lebensjahr an einer okulopharyngealen
Muskeldystrophie mit langsamer Progredienz litt,
wurde klinisch und elektromyographisch das zusitz-
liche Vorliegen neurogener Atrophien in den Extremi-
titenmuskeln diagnostiziert. Die Sektion des inzwi-
schen verstorbenen Patienten bestitigte die vermutete
spinale Muskelatrophie; daneben fanden sich charak-
teristische Zeichen der okulopharyngealen Muskeldys-
trophie. Es wird diskutiert. ob es sich bei der Kombi-
nation okulopharyngealer Symptome mit neurogenen
Stérungen in den Extremititenmuskeln um den Aus-
druck eines Syndroms handeln kénnte, da einige in
der Literatur beschriebene Fille clektromyographisch
und morphologisch dhnliche Verinderungen aufwie-
sen. Auf der anderen Seite wiire eine zufillige Uberla-
gerung des muskeldystrophischen Prozesses mit einer
in dem Alter des Patienten auch sonst gelaufigen dis-
kreten spinalen Muskelatrophie denkbar.

Kiirzlich wurde in dieser Zeitschrift anhand von 5 Pa-
tienten aus vier Sippen das klinische Erscheinungsbild
der okulopharyngealen Muskeldystrophie vorgestellt
[9]. Wir konnten jetzt bei einem damals nicht unter-
suchten, inzwischen verstorbenen Mitglied einer die-
ser Sippen ([9] Abb. 1 b, Nr. 6) klinische, elektromyo-
graphische und neuropathologische Befunde in bisher
selten beschriebener Form erheben, die eine zusitz-
liche Mitteilung dieses Falles rechtfertigen.

Kasuistik
Bei dem 81jdhrigen Patienten fiel seit dem 65. Lebensjahr ein lang-
sam zunehmendes Herabhiéngen der Augenlider sowie ein Undeut-

*  Herrn Prof. Dr. A. Schrader zum 65. Geburtstag

lichwerden der Sprache und eine Erschwernis beim Schlucken auf.
Im Alter von 75 Jahren war die Ptose bereits so ausgeprigt. dafl
cine Brille mit Drahtsteg zum Anhceben der Lider getragen wurde:
die Sprache war sehr undeutlich. an Nahrung konnten nur noch
fliissige oder piirierte Speisen aufgenommen werden. Die Storungen
nahmen in den darauffolgenden Jahren langsam weiter zu. insbe-
sondere litt der Patient standig unter starker Verschleimung. Zu-
sitzlich zu den Lahmungen im Bereich der Augen- und Schlund-
muskulatur stellten sich ab dem 78. Lebensjahr Schwicrigkeiten
beim Laufen cin. Zunichst bemerkte der Patient cine Schwiiche
beim Treppensteigen: ein Jahr spiter fiel ihm das Aufrichten aus
dem Sitzen schwer. er war aber noch gehfithig. Nach cinem weiteren
Jahr war dic Kraft in den Beinen so reduziert. daB3 selbstindiges
Laufen nicht mehr moglich war. Gleichzeitig mit den Lihmungen
im Bereich der Beine entwickelte sich cine. allerdings geringer aus-
geprigte, Schwiche der Arme. Doppelbilder waren nach Angaben
des Patienten nie aufgetreten: tageszeitliche Schwankungen der
Lihmungen wurden negiert. cbenso Schmerzen oder Gefiihlssto-
rungen.

Eine familidire Belastung mit Lihmungserscheinungen im Be-
reich der Augen- und Schlundmuskeln ist bekannt; der Vater und
cin Bruder litten unter cinem édhnlichen Krankheitsbild. bei zwei
der drei Kinder besteht scit dem 48. Lebensjahr cine leichte Plose
(Stammbaum in [9]. Abb. 1b).

Newrologischer Befund

Der 168 cm grofie. 51 kg schwere Patient wics einen deutlich redu-
zierten Allgemein- und Ernithrungszustand auf. Er bot cinc beidsei-
tige Ptose (Abb. a). Die Augenmotilitiit war in simtliche Richtun-
gen eingeschrinkt. ohne daf} sichere Doppelbilder angegeben wur-
den. Es bestand cine ausgeprigte Dysarthrie. das Gaumensegel
wurde bei Phonation nur gering angehoben. der Schluckakt war
hochgradig cingeschrinkt. An den Extremititen fand sich eine bein-
betonte. deutliche motorische Tetraparese. Der Patient war nicht
imstande. sich aus dem Liegen zu erheben. die Beine konnten
gegen Widerstand nicht angehoben werden. Es bestand eine genera-
lisierte Muskclatrophie. die besonders deutlich an den distalen
Hand- und FuBmuskeln (Abb. 1 b) war; hier waren Faszikulationen
zu beobachten. Samtliche Eigenreflexe waren nicht ausldsbar. Pa-
thologische Reflexe fanden sich nicht. ebenso keine sensiblen Sté-
rungen.

Internistischerseits litt der Patient unter einer Beckenvenenthrom-
bose, deretwegen er zur stationdren Behandlung aufgenommen
worden war. Einc Woche nach der neurologischen Erstuntersu-
chung verstarb er an einer Lungenembolie.

Elektromyographischer Befund

M. biceps brachii rechis. Vereinzelt pathologische Spontanaktivitit
in Form von Fibrillieren und positiven scharfen Wellen. ofters
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pseudomyotone Entladungsserien. Bei maximaler Willkiirinnerva-
tion Ubergangs- bis Einzelentladungsmuster mit nur schr wenigen
unauffilligen, meist deutlich chronisch neurogen umgebauten Mus-
kelaktionspotentialen. M. brachioradialis rechts : cbenfalls vereinzelt
Fibrillieren und positive scharfe Wellen. bei maximaler Willkiir-
innervation Ubergangs- bis Einzelentladungsmuster mit meist neu-
rogen umgebauten Muskelaktionspotentialen. M. opponens pollicis
rechts: keine pathologische Spontanaktivitdt. bei maximaler Will-
kirinnervation Interferenzmuster mit teils unauffalligen. teils ver-

Abb. 2a-d. Aktivititsmuster im
Flektromyogramm. a bei maximaler
Willkiirinnervation des M. interosscus
dorsalis | rechts, b bei méBiger
Willkiirinnervation des M. quadriceps
femoris rechts, ¢ bei midBiger
Willkiirinnervation des M. tibialis
anterior links, d bei maximaler
Willkiirinnervation des M. extensor
digitorum brevis links

mehrt polyphasischen Muskelaktionspotentialen. dabei teilweise
Verkiirzung der Potentiale und Erniedrigung der Amplitude im
Sinne eines myopathischen Musters. M. interosseus dorsalis 1
rechis: vereinzelt Fibrillieren. haufiger Faszikulieren. Bei maxima-
ler Willkiirinnervation Ubergangsmuster mit teils unauffilligen.
teils im Sinne ciner Verldngerung der Potentialdauer sowie ver-
mehrter Polyphasie ncurogen umgebauten. daneben auch cinigen
aufgrund ihrer niedrigen Amplitude und kurzen Dauer auf cine
Myopathie verdiachtigen Muskelaktionspotentialen  (Abb. 2a).

Abb. 3a-f. Histologische Befunde an Muskulatur und Riickenmark: a M. levator palpebrae sup. links: Hochgradige Durchsetzung
mit Fett- und Bindegewebe bei spérlichem muskuldrem Restparenchym (Masson-Goldner. x25). b Ausschnittvergroflerung von a mit
zahlreichen intakten Nervenfasern (—) umgeben von Fett und spirlichen Muskelfaserresten ( x 100). ¢ Hypopharynx auf Kehlkopfebene:
Minimale Reste quergestreifter Muskulatur mit den Zeichen myopathischer Veriinderung (—). (E=Epithel). (Masson-Goldner, x 100).
d M. tibialis anterior rechts: fortgeschrittene Liposklerose: starke myopathische Verdnderungen der Muskelfasern (zentrale Kerne, Abrun-
dung. Kaliberschwankungen: oben rechts. linker Pfeil: Faserspaltung: rechter Pfeil: sarkoplasmatische Masse): klcine Gruppe atrophischer
Muskelfasern mit elongierten Querschnitien (gebogener Pfeil links unten): sogen. arcolire Atrophie ( x 100). e Lumbalmark: ..Geisterzelle™
(—) im motorischen Vorderhorn (Kliver-Barrera. x 250): f Neuronophagic im motorischen Vorderhorn (dicker Pfeil): neuroaxonales
Degenerat (kleincr Pfeil). Einschaltung: ..primir gereizte™ Vorderhornzelle (..zentrale Chromatolyse™) aus dem Sakralmark ( x 250, Nissl).
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M. interosseus dorsalis 1 links: vereinzelt Fibrillieren und positive
scharfe Wellen, bei maximaler Willkiirinnervation Ubergangsmu-
ster mit teils unauffalligen. teils vermehrt polyphasischen und nie-
deramplitudigen Potentialen. M. quadriceps femoris rechis: ganz
vereinzelt Fibrillationspotentiale. einmal angedeutet cine pseudo-
myotone Entladungsserie. Bei maximaler Willkiirinnervation Inter-
ferenz- bis Ubergangsmuster mit tcils unauffalligen. teils neurogen
umgebauten, teils myopathisch verdnderten Potentialen (Abb. 2b).
M. tibialis anterior links: ganz vereinzelt Fibrillieren und positive
scharfe Wellen, héufiger pscudomyotone Entladungsserien. Bei
Willkiirinnervation vorzeitige Rekrutierung eines Interferenzmu-
sters mit verkleinerten, vermehrt polyphasischen und niederampli-
tudigen Muskelaktionspotentialen. Wegen der niedrigen Amplitude
war keine sichere Entscheidung méglich. ob neben der myopa-
thischen Schidigung auch eine neurogene Affektion vorlag
(Abb. 2¢). M. extensor digitorum hrevis links: Faszikulieren. Bei
maximaler Willkiirinnervation Ubergangs- bis Einzelentladungs-
muster mit neurogen umgebauten. schr hochamplitudigen Muskel-
aktionspotentialen (Abb. 2d).

Elektroneurogramm. Die distale Latenz des N. ulnaris rechts betrug
3.8, die proximale 7.9 ms, die motorische Nervenleitgeschwindig-
keit 51 m/s. Fiir den N. medianus rechts lag dic distale motorische
Latenz bei 4.5, die proximale bei 9.6 ms. die motorische Nervenleit-
geschwindigkeit bei 51 m/s. Die distale sensible Latenz des N. medi-
anus rechts bei antidromer Reizung betrug 3.6. dic proximale
8.4 ms. die sensible Nervenleitgeschwindigkeit 54 m/s. Der N. pero-
naeus links wies eine distale Latenz von 5.7. einc proximale von
13.0 ms und eine Nervenleitgeschwindigkeit von 44.5 m/s auf.

Pathologisch-anatomische Befunde

Der Patient verstarb im Alter von 81 Jahren. 16 Jahre nach der
ersten klinischen Manifestation seines Leidens, an einer patholo-
gisch-anatomisch nachgewiesenen frischen peripheren Lungenarte-
rienembolic bei Becken- und Wadenvenenthrombose. Die inneren
Organe boten die Zeichen der braunen Atrophic (..senile Involu-
tion™).

Neuropathologische Untersuchung

Das Gehirn zeigte makroskopisch nur cine diskrete allgemeine.
zentroparietal akzentuierte Atrophie bei leichtem Hydrocephalus
communicans. wahrscheinlich e vacuo. Herdférmig-konfluicrende
arteriosklerotische Wandcinlagerungen in den basalen Hirnschlaga-
dern hatten keine nenncnswerte Stenosewirkung, da gleichzeitig
cine sogen. dilatative Zerebralarteriensklerose tiberlagert war.

Die Untersuchung der Skelettmuskulatur liell bereits mit
bloBem Auge cinen ausgeprigien Fettgewebsersatz von Muskelpar-
enchym aufgrund ciner intensiv gelben Farbe der Muskeln im
okulopharyngealen Bereich und der unteren Extremititen einschl.
Beckengiirtel vermuten. Demgegeniiber war die Muskulatur des
Schultergiirtels und der Arme offenbar besser intakt, obwohl sich
auch hier eine krankhafte Mitbeteiligung durch eine blaB-braun-
grauc Farbe und verwaschene Zeichnung der Faserstruktur an-
zeigte.

Die feingewebliche Untersuchung (Verschiedene Augenmuskeln
beidseits. Zunge. Hypopharynx. Larynx. Deltoideus re.. Sterno-
cleidomastoideus li.. Biceps brachii re., Zwerchfell. Rectus femoris
re., Tibialis anterior re., Gastrocnemius li. [Abb. 3a-d]) ergab einen
erheblich fortgeschrittenen bis subtotalen liposklerotischen Umbau
der Muskulatur in der gesamten okulopharyngealen Gruppe und
in den unteren Extremititen mit Beckengiirtel. Dabei kontrastierten
vor allem in der erstgenannten Gruppe die tadellos intakten. oft
wie ..skelettiert™ im Fettgewebe liegenden intramuskuliren Nerven-
dste in auffilliger Weise zu dem stark verwiisteten Muskelparen-
chym. Die Untersuchung der relevanten Kerngebiete im kaudalen
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Hirnstamm (Ncl. hypoglossus. ambiguus, abducens. facialis. troch-
learis und oculomotorius) ergab einen unverminderten Bestand an
Motoneuronen ohne pathologische Verdnderungen der einzelnen
Zellen. In den corticofugalen Bahnen auf Gehirn- und Riicken-
marksebene und in der Betzschen Riesenzellschicht ebenfalls kein
pathologischer Befund.

Das muskulidre Restparenchym der okulopharyngealen
Gruppe zeigte ausgeprigte myopathische Zeichen mit verstirkten
Kaliberschwankungen. Abrundung, Kernzentralisation. Faserspal-
tungsfiguren. hyaliner, feingranulirer und gelegentlich vakuolirer
Degeneration der Muskelfasern. Die vermehrten Sarkolemm- und
zentralstindigen Kerne bildeten in den Léngsschnitten Reihen. Ge-
legentliche diskret ausgepragte zellulire Abraum- und Regenera-
tionsphinomene und einzelne basophile Degenerate rundeten das
Gesamtbild ab. Im Hinblick auf die Respiration ist einc ausge-
pragte Beteiligung des Zwerchfells bemerkenswert. Die gleichen
Veriinderungen in etwas variabler Ausprigung waren auch in den
ibrigen Muskeln beherrschend. wenngleich hier eine zweite feinge-
webliche Komponente erkennbar wurde, die besonders in den noch
weniger liposklerotisch umgebauten Muskeln des Schultergiirtels
und der oberen Extremitdten zu Tage trat: Man fand hier eine
diskrete bis auffallende Muskelfaseratrophie in einem kleinherdig-
disseminierten Verteilungsmuster. Die Querschnitte der atro-
phischen Fasern waren hiufig elongiert bzw. von angulirer Gestalt.
Targetfasern fanden sich vereinzelt. Der Befund ist recht typisch.
wenngleich nicht spezifisch fiir eine neurogene Muskelatrophie.

Die Riickenmarksuntersuchung (Abb. 3c-f) ergab geringe herd-
formige Rarefikationen des Bestandes an motorischen Vorder-
hornzellen in der Halsmarkanschwellung und lumbosakral. Im
Halsmark eine Vorderhornzelle mit cinem intrazytoplasmatischen
hyalinen EinschluB8. Im Lumbosakralmark cinzelne Motoncurone
mit den Zeichen der zentralen Chromatolyse (..primére Zellrei-
zung™) und sehr vereinzelte aber eindeutige sog. Geisterzellen und
Neuronophagiephinomene: dazu wenige kugelférmige neuroaxo-
nale Degenerate im Vorderhorn. Die vorderen Riickenmarkswur-
zeln schienen gehorig parenchymisiert, ohne lichtmikroskopisch
(1) verifizierbare Nervenfaserdefizite. Gleiches galt fiir die unter-
suchten peripheren Nerven (N. ischiadicus. N. peronacus comm.
und profundus. N. suralis und N. frontalis). In den Markscheiden-
firbungen nur vereinzelte Digestionskammern mit winzigen Mark-
ballen. Im Axonbestand keine lichtmikroskopisch verifizierbaren
Defizite.

Die diskrete Ausprigung der kleinherdig-disseminierten Mus-
kelatrophie in den Extremititenmuskeln korrespondierte quantita-
tiv gut mit dem Grad der in den motorischen Vorderhdrnern nach-
gewiesenen Verdnderungen.

Diskussion

Das charakteristische Symptom der okulopharyngea-
len Muskeldystrophie ist eine sich im hoheren Lebens-
alter manifestierende Muskelschwiache der Augen-
und Pharynxmuskulatur; der Vererbungsmodus ist
meist autosomal-dominant mit unvollstindiger Pene-
tranz [2]. Die von unserem Patienten gebotenen Zei-
chen waren zunichst typisch fiir diese familidre Er-
krankung. Ab dem 65. Lebensjahr entwickelte sich
eine bis zum Tode mit 81 Jahren progrediente, keiner
tageszeitlichen Schwankung unterworfene Schwiche
von Augen- und Pharynxmuskeln, die im Alter von
75 Jahren dann so deutlich ausgeprédgt war, daB nur
noch die Aufnahme piirierter Speisen moglich war.
Zu diesem Zeitpunkt war die Sprache bereits erheb-
lich dysarthrisch verindert, die Ptose war so hochgra-
dig, daB eine Brille mit Drahtfeder getragen werden
muflte. Der Vererbungsmodus entspricht im vorlie-
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genden Fall den Darstellungen von Barbeau [2]: Ein
Bruder und der Vater des Patienten litten mit Sicher-
heit an der gleichen Erkrankung, die klinischen Be-
funde bei dem Bruder wurden friither ausfithrlich mit-
geteilt ([9] Patient W.H.); bei 2 Kindern besteht der
Verdacht auf eine beginnende okuldre Dystrophie im
Sinne einer diskreten Lidheberschwéche. Weniger
charakteristisch fiir das Krankheitsbild der okulopha-
ryngealen Muskeldystrophie war bei unserem Patien-
ten dann die Angabe. daB sich seit dem 79. Lebensjahr
zunehmende Schwierigkeiten beim Treppensteigen
eingestellt hitten und daB seit dem 80. Lebensjahr
wegen der ausgepragten Schwiiche in den Beinen Geh-
unfihigkeit vorliege. Bei der klinischen Untersuchung
fand sich eine schwere motorische Tetraparese. Prinzi-
piell sind bei der okulopharyngealen Muskeldystro-
phie iber den okulopharyngealen Bereich hinausge-
hende Paresen in Extremitdtenmuskeln beschrieben
([2]. [4] Fall 2, [5], [8], [9] Fall W.B., [11], [12], [13]
Fall 1 u. 4, [14] Fall 1I-12, [15], [16], [18], [19] Fall
I11.5, 111.6 u. 111.9 und [21] Fall 3). Dabei ist anzu-
merken, dall Fall 1 von Goto et al. [8] sowie die Pa-
tienten von Lees und Liversedge [12] keine familidre
Belastung aufwiesen und ein so frithes Erkrankungsal-
ter hatten, daf3 sie nicht als typische Fille einer okulo-
pharyngealen Muskeldystrophie gelten konnen;
Fall 2 von Goto et al. [8] bot zwar eine positive Fami-
lienanamnese, der Krankheitsbeginn lag hier aber
noch frither in der Kindheit, und die Erstmanifesta-
tion der Erkrankung betraf die unteren Extremitéten,
so daBl es sich hier ebenfalls nicht um das typische
Syndrom der okulopharyngealen Muskeldystrophie
handelt. Unter den vielen Fillen von Roberts und
Bamforth [18] sind von genetischer Belastung, Er-
krankungsbeginn und Ausfallsmuster her nur die
Fille 9 und 1S als Beispiele einer okulopharyngealen
Muskeldystrophie mit Ausdehnung auf weitere Mus-
kelgruppen anzusehen. Vergleichbar hochgradige Pa-
resen an den Extremitidten wie in unserem Fall, die
schlieBlich eine Gehunfdhigkeit bedingten, wurden in
der Literatur sehr selten mitgeteilt ([S] Fall N... Rosa
und N... Anna, [19] Fall II1.5 u. 111.6). Diese Tatsa-
che sowie der klinische Befund von Faszikulationen
und erheblichen Atrophien an den Extremitidtenmus-
keln lenkte von Anfang an den Verdacht auf die mog-
liche Uberlagerung durch eine neurogene Schidigung.
Dies wurde unterstiitzt durch den elektromyogra-
phischen Befund eines Mischbildes zwischen myopa-
thischen Verdnderungen und neurogener Schiadigung
in den Extremitdtenmuskeln. Dort gelang der Nach-
weis von neurogen umgebauten Muskelaktionspoten-
tialen bei Willkiirinnervation und von pathologischer
Spontanaktivitit in Form von Faszikulationen, Fi-
brillationen, positiven scharfen Wellen und pseudo-
myotonen Entladungsserien, die fir einen floriden
Denervierungsproze3 kennzeichnend sind. Das Vor-
liegen einer Polyneuropathie, gegen das bereits kli-
nisch das Fehlen von sensiblen Reiz- oder Ausfallser-
scheinungen gesprochen hatte, konnte elektroneuro-
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graphisch durch den Nachweis normaler sensibler und
motorischer  Nervenleitgeschwindigkeiten  ausge-
schlossen werden, so dal} eine zusétzliche Schidigung
auf nukleirer Ebene vermutet werden konnte. Das
Fehlen von Pyramidenbahnzeichen sprach schon kli-
nisch gegen eine amyotrophische Lateralsklerose, die
auch durch die morphologische Untersuchung ausge-
schlossen werden konnte. Demgegeniiber waren zwar
diskrete, aber eindeutige Untergangsformen moto-
rischer Vorderhornzellen auf spinaler Ebene, zusam-
men mit einzelnen zentralen Chromatolysen nach-
weisbar. Die zentrale Chromatolyse oder primére
Zellreizung ist entweder Ausdruck einer antegrad-
transneuronalen Degeneration [3] oder einer retrogra-
den Zellveridnderung [20] nach proximaler Axonla-
sion. Da eine Erkrankung des 1. motorischen Neu-
rons ausgeschlossen werden konnte, trifft offenbar
die letzte Moglichkeit im vorliegenden Fall zu, wofiir
auch der vereinzelte Befund von Axonspheroiden in
den Vorderhdrnern paBt. Wenngleich hauptsichlich
bei der ALS beschrieben und gewiirdigt [6, 7, 10],
sind sie nach unseren Erfahrungen fiir diese keines-
wegs spezifisch. Sie werden heute als Ausdruck peri-
pherer axonaler Transportstdrungen gewertet.

Andere Autoren berichten nur selten liber elektro-
myographische Untersuchungen bei Patienten mit
okulopharyngealer Muskeldystrophie und generali-
sierter Muskelschwiche, wobei meist nur wenige Ex-
tremitdtenmuskeln untersucht wurden. In der Regel
wurden dabei myopathische Verdnderungen mitgeteilt
([5] Fall N... Anna und N... Ciro, [11], [14] Fall
[1-12, [18] Fall 9); Matsunaga et al. [13] fanden dage-
gen in den Extremititenmuskeln eindeutig neurogene
Schidigungsmuster, wihrend in der Augenmuskula-
tur ausschlieBlich myopathische Verdnderungen fest-
gestellt wurden. Bei einigen nicht ndher beschriebenen
Mitgliedern der von Barbeau [2] untersuchten Sippen
mit okulopharyngealer Muskeldystrophie wurden
elektromyographisch eindeutige  Riesenpotentiale
nachgewiesen, wie sie bei zentralnervosen Prozessen
mit nukledrer Degeneration beschrieben seien [2].
Barbeau glaubt daher eine Beteiligung des ZNS bei
okulopharyngealer Muskeldystrophie nicht aus-
schlieBen zu kénnen. Fiir die spinale Ebene bestétigen
dies unsere klinischen und morphologischen Befunde,
die prinzipiell — aber nicht quantitativ! — mit denen
von Myrianthopoulos und Brown ([25] Familie K.,
Fall II1.25) iibereinstimmen. Matsunaga et al. [13]
fanden in ihrem Fall I im M. triceps surae ein neuro-
genes Ausfallsmuster, wie wir es neben myopa-
thischen Zeichen ebenfalls in mehreren Extremitdten-
muskeln vermuteten und histologisch nachweisen
konnten.

Wihrend andere Autoren ([4] Fall 2, [14] Fall II-
12 und [21] Fall 3) auf bioptischer Basis eine sichere
Entscheidung zwischen Myo- und Neuropathie in den
Extremitdtenmuskeln nicht treffen konnten, vermoch-
ten Schotland und Rowland ([19] Fall I11.5) und Cam-
panella et al. ([5] Fall N... Ciro) einen reinen muskel-
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dystrophischen Prozel3 auch histologisch zu sichern.

Bisher wurden nur wenige Sektionsbefunde des
ZNS bei okulopharyngealer Muskeldystrophie mitge-
teilt. In dem von Schotland und Rowland [19] autop-
tisch untersuchten Fall 1I1.5 erfolgte allerdings nur
eine Untersuchung des Hirnstammes, in dem sich wie
auch in unserem Fall und in dem von Myrianthopou-
los und Brown [15] keine Verdnderungen in den moto-
rischen Kerngebieten zeigten. Ahnliches trifft auf den
autoptisch durchuntersuchten Fall von Rebeiz et al.
[17] und auf Biopsieuntersuchungen dieser Autoren
zu. Dies unterstiitzt die Annahme einer rein myopa-
thischen Genese der okulopharyngealen Symptome.
Myrianthopoulos und Brown [l5] vermuteten auf-
grund ihrer Befunde am Riickenmark eine progressive
spinale Muskelatrophie als Ursache der gesamten
Symptomatik, was aber — wie oben ausgefiihrt — auf
die okulopharyngealen Symptome nicht zutreffen
dirfte.

Zusammenfassend erscheinen unter Zugrundele-
gung unseres Falles und bei kritischer Sichtung der
Literatur die von Barbeau [2] geduBerten Zweifel an
der rein myopathischen Natur der okulopharyngealen
Muskeldystrophie sehr berechtigt. Andererseits ist an-
gesichts des fortgeschrittenen Alters, in dem die oku-
lopharyngeale Dystrophie auftritt, und besonders im
geschilderten Fall (81 Jahre!), eine zufillige Uberlage-
rung des muskeldystrophischen Prozesses durch eine
in diesem Alter auch sonst geldufige diskrete spinale
Muskelatrophie [1] unbedingt in Rechnung zu stellen.
Die hinsichtlich einer neurogenen Beteiligung negati-
ven Befunde anderer Autoren sowie der Ausschiuf3
einer neurogenen Beteiligung fiir die okulopharyn-
geale Muskelgruppe auch im eigenen Falle konnten
eher fiir diese Interpretation sprechen. Méglicher-
weise ist auch die durch die Grunderkrankung mit
schwerem Betroffensein der Pharynxmuskulatur be-
dingte jahrelange Malnutrition fiir die Genese der
spinalen Muskelatrophie mit von Bedeutung.

Interessanterweise betrachtet Adams [1] die okulo-
pharyngeale Dystrophie unter Vergleich mit der Alz-
heimer-Krankheit nur als einen ins Krankhafte gestei-
gerten Alterungsproze3 der Muskulatur (,.exaggera-
ted aging process'* bzw. ,muscular abiotrophy*),
nicht dagegen als eine echte Muskeldystrophie.

Es muf} abgewartet werden, ob bei diesem Krank-
heitsbild weitere Félle mit elektromyographischem
Nachweis neurogener Schiadigungen in der Extremité-
tenmuskulatur und mit entsprechender Sicherung
durch Muskelbiopsie, vor allem aber durch Sektions-
befunde des ZNS, beschrieben werden. Sollte dies der
Fall sein, litten die entsprechenden Sippen unter einer
Systemerkrankung, die — dhnlich wie das Kearns-
Sayre-Syndrom und die Dystrophia myotonica
Curschmann-Steinert — eine Kombination myopa-
thischer Stérungen mit Ausfillen im Bereich des Ner-
vensystems aufweist.
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