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Heidenhain-Variante der CJK: Epikrise einer Tragödie
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Fallbeschreibung

Ein 64-jähriger Mann stellte sich zur Abklärung von zu-
nehmenden Sehstörungen vor, die sich innerhalb der 
letzten 2 Monate entwickelt hatten. Die durch den 
Hausarzt veranlasste vorgängige augenärztliche Unter-
suchung hatte keine pathologischen Befunde ergeben. 
Die Eigenanamnese gab keinen Anhalt für vorbeste-
hende Erkrankungen, Operationen oder Unfälle. Die Fa-
milienanamnese war leer bezüglich dementieller oder 
anderer neurologischer Erkrankungen. In den beiden 
Monaten vor Spitaleintritt waren der Ehefrau eine Ver-
haltensänderung mit Lustlosigkeit und Interessenver-
lust sowie Schlafstörungen aufgefallen. Der sich ent-
wickelnde, etwas schwerfällige Gang wurde mit den 
Sehstörungen erklärt. Ebenso leichte Gleichgewichts-
störungen und Einschränkungen der räumlichen Orien-
tierung. Dem Patienten fiel es schwer, bei Spaziergän-
gen mit dem Hund den Weg nach Hause zu finden. Das 
Verräumen des Geschirrs am richtigen Ort bereitete 
ihm Mühe. Vereinzelt zeigte der Patient Wortfindungs-
störungen. Als mögliche Erklärung für diese Verhal-
tensänderung wurde eine depressive Episode vermutet.
Bei Eintritt dominierten Sehstörungen das klinische 
Bild. Die spontane visuelle Exploration des Raumes war 
auffallend reduziert. Kollisionen mit Hindernissen im 
Zimmer und ein leicht ataktischer Gang wurden be-
obachtet. Die Fingerperimetrie zeigte eine homonyme 
 Hemianopsie nach rechts. Der Patient schilderte eine 
Störung des Farbensehens mit dem Eindruck einer grü-

nen Einfärbung der visuellen Wahrnehmung. Ein Grün-
ton wurde auch nach Augenschluss noch spontan vom 
Patienten beschrieben. 
Die neurologische Untersuchung wies Einschränkun-
gen bei optisch gesteuerten Greifbewegungen (optische 
Ataxie), bei geführten Blickbewegungen (okulomotori-
sche Apraxie) und beim Bezeichnen der Elemente der 
«Poppelreuter Figuren» (übereinander gelegte Kontu-
ren von Alltagsobjekten) nach. Auf dem Namensschild 
des Arztes konnte der Patient zwar die einzelnen Buch-
staben identifizieren, deren Zusammensetzung zu einem 
Namen war hingegen nicht möglich («letter by letter rea-
ding», Simultanagnosie). Die Bezeichnung einzelner 
Objekte, spontanes Greifen sowie die Koordination 
nicht visuell gesteuerter Bewegungen gelangen ohne 
Schwierigkeiten. Die Sehschärfe war unbeeinträchtigt. 
Die dargestellten Verhaltensauffälligkeiten, welche die 
Elemente optische Ataxie (das Unvermögen, visuell 
 gesteuerte Zielbewegungen auszuführen), räumliche 
Orientierungsstörung, Unfähigkeit des Erkennens von 
mehr als einem Objekt (Simultanagnosie) und optische 
Apraxie (stark eingeschränkte visuelle Exploration der 
Umgebung, was den Eindruck hervorruft, dass eine 
räumliche Desorientiertheit besteht und das interessie-
rende Objekt wie zufällig entdeckt wird) beinhalteten, 
sind typisch für ein sogenanntes «Bálint-Holmes-Syn-
drom», welches erstmals bei einem Patienten mit bi-
lateraler Schädigung der posterioren Parietallappen 1909 
beschrieben und von Bálint als «Seelenlähmung des 
Schauens» bezeichnet wurde.
Im Neurostatus fielen linksbetont lebhafte Muskeleigen-
reflexe auf, jedoch keine pathologischen Reflexe. Im 
Mini-Mental-Status (MMS) erreichte der Patient 16 von 
30 Punkten. Insbesondere aufmerksamkeitsabhängige 
Leistungen (rückwärts buchstabieren bzw. «Serial 7»-
Test), Merkfähigkeit sowie Schreib- und Zeichenleistun-
gen waren eingeschränkt. 
Die Diffusionsschichten des MRI zeigten, topographisch 
passend zu der Hemianopsie nach rechts, ein girlan-
denartig verstärktes Signal, vor allem in der Rinde des 
linken parieto-okzipitalen Kortex (Abb. 1 x). Dieses 
intensivierte Signal korrespondierte mit einem Signal-
verlust in der Apparent Diffusion Coefficient Map (ADC 
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Abbildung 1
Diffussions-MRI: girlandenartig verstärktes Signal in der Rinde des linken parieto- 
okzipitalen Kortex.
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Map, Abb. 2 x). Im Fluid-attenuation-inversion-Reco-
very-MRI (Flair-MRI) stellten sich die Basalganglien und 
der posteriore Thalamus, welche bei der sporadischen 
Form bzw. bei der neuen Variante der Creutzfeldt-Jakob-
Erkrankung häufig hyperdense Veränderungen zeigen, 
unauffällig dar.
Das Elektroenzephalogramm (EEG) zeigte verlangsamte 
Hintergrundaktivität über der linken Hemisphäre und 
semirhythmische Deltawellen über links-frontalen 
 Regionen. Periodische scharfe Wellen oder intermit-
tierende bi- und triphasische Wellen wurden links 
 temporo-okzipital registriert (Abb. 3 x). Diese Auffällig-
keiten unterstützen die Verdachtsdiagnose einer Creutz-
feldt-Jakob-Erkrankung (CJK), sind jedoch nicht spezi-
fisch für die Erkrankung [1]. Bei Augenöffnung wurden 
die langsame Hintergrundaktivität und die periodischen 
Entladungen unterdrückt, und über der linken Hemi-
sphäre stellte sich Alpha/theta-Aktivität dar (Abb. 4 x).
Die Liquoranalyse ergab bei einem Öffnungsdruck im 
Normbereich eine normale Zellzahl, der Proteingehalt 
war leicht erhöht (580 mg/l). Keine oligoklonalen Ban-
den. Die PCR auf Herpes-simplex-Virus und Varicella-
zoster-Virus war negativ. Das hirnspezifische Protein-
CSF 14-3-3 war stark positiv, das S-100-Protein deutlich 
erhöht. Diese Zeichen einer Hirnzellschädigung sind 
nicht spezifisch für die Creutzfeldt-Jakob-Erkrankung. 
Deutlich erhöhte Werte haben jedoch eine hohe Sensiti-
vität und Spezifität für das Vorliegen einer solchen Er-
krankung [2].
Laborchemisch zeigte die Serumeiweisselektrophorese 
eine Vermehrung von IgM mit klonalen Banden. Serolo-
gien bezüglich Borrelia burgdorferi und Treponema pal-
lidum sowie ein Vaskulitis Screening fielen negativ aus.

Verlauf

Weitere klinische und physiologische Untersuchungen 
wurden durch die rasche klinische Verschlechterung 
des Patienten begrenzt. Dabei dominierten die Ein-
schränkung des Sehvermögens, welche sich zu einer 
kortikalen Blindheit entwickelte und von einem intensi-
ven visuellen Farberleben, welches auch mit geschlos-
senen Augen bestand, begleitet war. Wiederholt wurde 
ein spontanes unwillkürliches Heben des rechten Armes 
in Aussenrotationshaltung beobachtet («alien limb»). 
Später traten spontane Extremitätenzuckungen (Myo-
klonien) und eine ausgeprägte Koordinationsstörung 
(Ataxie) hinzu. Sowohl nonverbale als auch verbale 
Kommunikation nahmen ab, der Patient äusserte nur 
noch Floskeln. Er verstarb 5 Wochen nach Zuweisung 
in einem akinetisch-mutistischen und blinden Zustand.

Neuropathologie

Die Autopsie zeigte eine deutliche posteriore Akzentuie-
rung neuropathologischer Auffälligkeiten. In der Häma-
toxylin-Eosin-Färbung stellten sich die spongiformen 
Veränderungen deutlich ausgeprägter im okzipitalen 
Kortex als in den frontalen Regionen dar (Abb. 5 x). Die 
Immunhistochemie mit Antikörpern gegen Prionenpro-

Abbildung 3
EEG: periodische scharfe Wellen oder intermittierende bi- und triphasische Wellen  
in den links temporo-okzipitalen Ableitungen.

Abbildung 2
Apparent Diffusion Coefficient Map (ADC Map): Signalverlust in der Rinde des linken 
parieto-okzipitalen Kortex.

Abbildung 4
EEG bei Augenöffnung: Unterdrückung der langsamen Hintergrundaktivität und der 
periodischen Entladungen. Darstellung von alpha/theta-Aktivität bei Augenöffnung.
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tein (PrP) wies die Ablagerung von PrP nach, mit beson-
ders hohen Konzentrationen in den Okzipitallappen 
(Abb. 6 x). Proteinase-K-resistentes Material, welches 
pathognomonisch für eine Prioneninfektion ist, wurde 
mit einer starken Bande okzipital und einer schwäche-
ren Bande frontal nachgewiesen (Abb. 7 x).

Kommentar

Die Prionenerkrankung Creutzfeldt-Jakob präsentiert 
sich in der Regel als rasch progrediente Demenz, wel-
che von motorischen Auffälligkeiten wie zerebelläre 
Ataxie, Pyramidenbahnzeichen und/oder Myokloni be-
gleitet wird. Die Erkrankung führt zu einem akine  - 
tisch-mutistischen Zustand und endet innerhalb von 
Monaten tödlich [3]. Atypische Verläufe mit initial iso-
lierter zerebellärer Symptomatik, Taubheit oder mit 
 anfangs dominierenden Sehstörungen wurden in der 
Literatur beschrieben. Letztgenannte Variante, die ne-
ben den in kortikaler Blindheit kulminierenden visuel-
len Symptomen durch einen schnellen, zum Tod füh-
renden Verlauf gekennzeichnet ist, wurde 1954 durch 
Meyer et al. als «Heidenhain-Syndrom» bezeichnet. Dies 
mit Referenz auf 3 Fälle, welche 1929 durch Heiden-
hain beschrieben worden sind [4, 5].
Die Heidenhain-Variante der sporadischen Creutzfeldt-
Jakob-Erkrankung mit dominierenden visuellen Störun-
gen kann sich klinisch aus unspezifischen Verhaltens-
änderungen entwickeln. Die auf eine Creutzfeldt- 
Jakob-Erkrankung hinweisenden typischen klinischen 
Zeichen (Myoklonus, zerebelläre Ataxie, pyramidale 
und extrapyramidale Zeichen, akinetischer Mutismus) 
können bei dieser Variante erst im fortgeschrittenden 
Stadium auftreten. Die Diagnose kann jedoch durch 
eine Kombination aus elektrophysiologischen, neurora-
diologischen und laborchemischen Befunden frühzeitig 
gesichert werden.

Schlussfolgerung

Die Heidenhain-Variante der sporadischen Creutzfeldt-
Jakob-Erkrankung sollte frühzeitig in Betracht gezogen 
werden, wenn sich Patienten mit kognitiven Einschrän-
kungen und ungewöhnlichen visuellen Symptomen vor-
stellen. Angesichts der prinzipiellen Übertragbarkeit 
der Erkrankung, z.B. durch chirurgische Instrumente, 
biologische Transplantate oder Bluttransfusionen, ist 
zur Erfassung und Minimierung eines iatrogenen Über-
tragungsrisikos eine gezielte Anamnese zu stattgehab-
ten oder geplanten medizinischen Massnahmen not-
wendig. Bereits der Verdacht auf das Vorliegen einer 
Creutzfeldt-Jakob-Erkrankung ist meldepflichtig (www.
bag.admin.ch).

Abbildung 5
Hämatoxylin-Eosin-Färbung: spongiforme Veränderungen.

Abbildung 6
Immunhistochemie mit anti-PrP-Antikörpern: Ablagerung von PrP mit besonders hohen 
Konzentrationen in den Okzipitallappen (unten) und nur minim frontal (oben).

Abbildung 7
Westernblot: In den Spalten mit (+) Proteinase-K-(PK-)Nachweis einer starken Bande 
Proteinase-K-resistenten Materials okzipital (rechts, 4), einer schwächeren Bande frontal 
(links, 1).
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assoziation? Eine 43-jährige Frau kommt mit einem Gewichts-
verlust von 22,5 kg in den letzten 18 Monaten. Sie ist schwer 
 kachektisch, nur noch Haut und Knochen, schwitzt, ist müde und 
schwach, hat einen Puls von 110/min, eine Lidretraktion, Pro-
ptose, konjunktivale Injektion. In den vergangenen 6 Jahren be-
merkt sie eine stetige Schwellung des Halses und hat in letzter 
Zeit Haarverlust, Hitzeunverträglichkeit und einen Ruhetremor. 
Was soll das sein?  (Auflösung siehe rechte Spalte)

Auflösung: Für einmal nicht schwer. Das Labor meldet eine Suppres-
sion des Thyrotropins auf 0,01 mU/l (Norm 0,49–4,67), erhöhte Werte 
für Trijodothyronin (791 ng/dI, N 79–49) und Thyroxin (>24 pg, N 4,5–
12). Das ist die praktisch vollständige Auslage, Klinik und Labor einer 
Hyperthyreose, behandelt mit Propanolol und Methimazol (bzw. Pro-
pylthiouracil). (N Engl J Med. 2011;364:1954.)

Ihre  D iagnose?




