Dysarthrophonie

Anamnese

Die 57-jahrige Patientin stellte sich im Mai 2020
ambulant wegen Dysarthrophonie vor. Dyspha-
gie, Doppelbilder, Ptosis, Atemprobleme, Muskel-
athrophie oder Spastik lagen nicht vor. Klinische
Untersuchung sowie MRT HWS und Kopf erga-
ben einen unauffélligen Befund. Eine ausfiihr-
liche HNO-irztliche Untersuchung (inklusive
Zungenbiopsie und Schluckfunktion) erbrach-
ten ebenfalls keine weiterfiihrenden Ergebnis-
se. Auch die Umstellung Methotrexat (MTX)
und das Biologika Abatacept bei Rheumatoider
Arthritis (ED 12/2019), unter Annahme mogli-
cher Medikamentennebenwirkung, habe keine
Verdnderung bewirkt. In der Umstellungsphase
habe sie eine Kortikosteroidtherapie erhalten, die
subjektiv eine voriibergehende Verbesserung der
Dysarthrie erbrachte.

Befunde

Bei progredienter Dysarthrie erfolgte im Juli
2020 eine erneute ausfilihrliche Abklarung in-
klusiv Liquorpunktion, Elektrophysiologie (unter
anderem repetitive Reizung) und Antikorper-
Diagnostik in Hinblick auf eine Myasthenie gra-
vis, welche keine pathophysiologische Erklarung
lieferte. Obwohl die El-Escorial-Kriterien fiir
eine Amyotrophe Lateralsklerose (ALS) nicht er-
fillt waren, bestand der klinische Verdacht auf
eine Motorneuronerkrankung mit dominanter
Bulbdresymptomatik.

Untersuchungen

Mit weiterhin Verdacht auf eine Motoneuron-
erkrankung erfolgte eine erneute stationére Vor-
stellung. Klinisch bestand neben einer bulbéren
Dysarthrie nun auch eine leichte Parese der Zun-
genmotorik und Kopfbeuger. Elektromyogra-
phisch l3sst sich eine diskrete Schadigung des
2. Motoneurons an den oberen Extremitdten
nachweisen (M. bizeps brachii und M. deltoide-
us). Sonografisch fanden sich vereinzelt Faszi-
kulationen in der Mundbodenmuskulatur. Dazu
waren Neurofilamente leicht erhdht. Die wei-
tere Diagnostik (kardiorespiratorische Polygra-
fie, Lungenfunktionspriifung, somatosensorisch
evozierte Potentiale (SEP), motorisch evoziertes
Potential (MEP), Neurografie, repetitive Stimu-
lation, HMPAO-SPECT, Myositis- und Myasthe-
nie-Antikdrper) blieben ohne pathologischen
Befund. Es ergab sich ebenfalls kein Hinweis auf

Fortgeschrittene Muskelatrophie bei Schédigung des
2. Motoneurons

eine Autoimmunerkrankung. Bezogen auf ALS
El-Escorial-Kriterien wurde von einer ,mdglichen
ALS" mit progredienter Bulbdrparalyse ausgegan-
gen. Eine flexible endoskopische Evaluation des
Schluckakts (FEES)-Untersuchung erbrachte eine
normale Schluckfunktion. Um eine familidre ALS
(10 bis 15 Prozent der ALS-Fille) auszuschlieBen,
wurde eine genetische Diagnostik (einzelne Mu-
tationen in den Genen C90rf72, SOD1, FUS und
TARDBP) angeboten, was von der Patientin nicht
gewiinscht war.

Therapie

Die verlaufsmodifizierende Therapie mit Rilu-
zol wurde bereits im August 2020 begonnen,
mit dem Ziel die Progredienz der Krankheit zu
verzogern. Die Therapie wurde bei guter Ver-
traglichkeit fortgefiihrt. Die Patientin wurde in
das Motoneuronerkrankungen (MND)-Netzwerk
(www.mnd-als.de/html/home) aufgenommen. Sie
erhélt regelméBig eine interdisziplindre Unterstiit-
zung mit logopédischer, physiotherapeutischer, er-
gotherapeutischer und psychotherapeutischer Be-
treuung. Wegen der reaktiven depressiven Storung
erhielt die Patientin unterstiitzend Citalopram und
Mirtazapin wie auch psychotherpeutische Behand-
lung. Es erfolgte intensive logopadische Behand-
lung. Jedoch ist die verbale Kommunikation bei
progredienter Dysarthrie und zuletzt Anarthrie nur
noch mit computergestiitzter Kommunikationshil-
fe moglich. Durch eine zunehmende Schlucksto-
rung und unzureichender oraler Zufuhr erhilt die

Blickdiagnose

Patientin mittlerweile kalorische Nahrung tiber die
PEG-Sonde. Mit Zunahme der Atembeschwerden
wurde Atemtherapie und nachtliche nichtinvasi-
ve continuous positive airway pressure (CPAP)-
Versorgung eingeleitet. Aufgrund zunehmender
Spastik und Muskelschwéche mit Gangstérung
erfolgte die Versorgung mit dem Rollator und
Rollstuhl. Eine ambulante palliativmedizinische
Versorgung wie auch eine friihzeitige Absprache
tiber mogliche und gewliinschte Behandlungs-
optionen bei weiterer Symptomverschlechterung
wurde eingeleitet.

Fazit

Die am Anfang isolierte und unspezifische
Beschwerdesymptomatik im Sinne einer pro-
gredienten Dysarthrophonie bei insgesamt un-
auffélliger ausfiihrlicher Diagnostik verzogerte die
definitive Diagnose einer Motoneuronerkrankung
und erforderte Erweiterung und Wiederholung
der diagnostischen Verfahren. Das heterogene
ALS-Spektrum umfasst neben der ,klassischen
ALS" mit spinalem Beginn zahlreiche phanoty-
pische Varianten und Verlaufsformen wie ALS
mit bulbdrem Beginn - progressive Bulbérpara-
lyse (PBP), die axiale Form mit Hypoventilation
und Rumpfinstabilitat, ALS mit frontotemporaler
Demenz (ALS-FTD), primire Lateralsklerose (PLS),
progressive spinale Muskelatrophie (PMA), Flail-
Arm-Syndrom und Flail-Leg-Syndrom. Die Ver-
dachtsdiagnose einer Verlaufsform der ALS mit
bulbirem Beginn (PBP) hat sich bei unserer Pati-
entin in wenigen Monaten durch Progredienz der
Symptomatik bestatigt. Es zeigte sich innerhalb
von zwei Jahren ein rasch progredienter Krank-
heitsprozess mit dem Fortschreiten der predo-
minant bulbiren/pseudobulbiren Symptomatik
inklusive Dysphagie, Anarthrie, Hypersalivation
und chronische respiratorische Insuffizienz mit
nachtlicher Heimbeatmung sowie fortschrei-
tende spastische und atrophe Tetraparese. Bei
fehlender kausaler Therapie steht immer noch im
Vordergrund eine vielseitige supportive Therapie,
um die Beschwerden der Patientin zu lindern
und groBtmdgliche Autonomie und damit ihre
Lebensqualitat zu erhalten.
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