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Seltene Erkrankungen

VWann muss eine Myopathie
in Betracht gezogen werden?
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Asymptomatische Erhohung der Kreatinkinase, Auftreten einer Rhabdomyolyse,

muskulare Belastungsintoleranz, Schluckstorungen, Kamptokormie und persistie-

rende motorische Schwache sind mogliche Manifestationen von Myopathien. Um

diese zu erkennen, sind die hdufigen Ursachen zunichst auszuschliessen. Bei er-

worbenen Myopathien gilt es zu wissen, wie sie zu behandeln sind sowie den Kom-

plikationen der genetischen Formen vorgebeugt werden kann. Eine Erhéhung der

Kreatinkinase um das Dreifache und das Auftreten typischer Symptome sprechen

fur eine eingehendere Untersuchung in einem Fachzentrum.

Einleitung

In der klinischen Praxis besteht Verdacht auf eine
Myopathie, wenn das detaillierte Blutbild bei einem
asymptomatischen Patienten vor einer lipidsenken-
den Therapie eine Hyper-CK-Amie aufweist oder wenn
eine akute Rhabdomyolyse auftritt. In selteneren Fil-
len kénnen auch das Auftreten einer muskuldren Be-
lastungsintoleranz mit und ohne Myalgien oder be-
kannte/vermutete neuromuskulare Erkrankungen in
der Familie Hinweise auf eine Myopathie sein. Bei die-
sen seltenen Erkrankungen beruht das diagnostische
Vorgehen auf dem Erkennen klinisch und paraklinisch
relevanter Manifestationen (Tab. 1).

Wird eine Myopathie in Betracht gezogen, bedeutet
dies die Abklarung der Muskelenzyme (erhéht?), einer
Rhabdomyolyse und muskuldrer Belastungsintoleranz,
aber auch ungewohnlicherer Kontexte wie Dysphagie,
Kamptokormie oder das Auftreten eines Fallfusses [1].

Verdacht auf Myopathie bei Erh6hung
der Muskelenzyme (Hyper-CK-Amie)

Welche Enzyme, und in welchem Kontext?

In der Praxis ist zur Diagnostizierung und Behandlung
von Myopathien einzig die Bestimmung der Kreatin-
kinase (CK) im Serum von Nutzen. Wenn die CK nicht
bestimmt wurde, kann die Beobachtung erhohter
«Leberenzyme» ein Hinweis auf eine Myopathie sein,
denn die Transaminasen Alanin- und Aspartat-Amino-
transferase sind ebenfalls muskuldren Ursprungs.
Die CK ist anormal hoch, wenn ihr Wert (geschlechts-
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abhéngig) in mindestens zwei Analysen das Drei- bis
Fiinffache des Normwertes betrégt [1, 2]. Die CK-Werte
konnen bei chronischen Muskelerkrankungen jeg-
lichen Typs normal, bei anderen Ursachen hingegen
erhoht sein; bei akuten Muskelerkrankungen und bei
bestimmten Myopathien, die in jlingster Zeit gut typi-
siert wurden, konnen sie stark erhoht sein. Der Kon-
text spielt also eine wichtige Rolle.

In Tabelle 2 sind nicht-muskuldre Ursachen fiir eine
CK-Erhéhung beschrieben; am hiufigsten tritt eine Er-
hoéhung nach Medikamentengabe auf (Statine mit HMG-
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Tabelle 1: Diagnostisches Vorgehen bei Muskelerkrankungen.

A. Charakteristische Symptome ermitteln

- Proximal betonte motorische Stérungen der Gliedmassen (Girtelmuskeln).

— Akute Rhabdomyolyse.

- Externe progressive Ophthalmoplegie (Ptosis oder Einschrankung der Augenmotilitat).

— Muskulére Belastungsintoleranz oder akute Paresen.
- Muskelsteifigkeit (Myotonie).

B. Ermittlung des Entwicklungsprofils und der Familienanamnese

— Manifestationsalter und Entwicklungsprofil.

— Suche nach ahnlichen Symptomen in der Verwandtschaft; Erstellen eines Stammbaums.

C. Klinische Untersuchung
1. Priifung auf eine Muskelschwéche

- Proximal betont, haufig selektive Beteiligung bestimmter Muskeln (Scapula alata bei Streckung der Arme),

meistens jedoch symmetrisch; seltener distale Beteiligung.

— Erhalt der Sehnenreflexe.
- Keine Sensibilitatsstérungen.

2. In Zusammenhang mit der Muskelschwéche Priifung auf
- Atrophie oder Hypertrophie der Muskeln (Waden).
— Myotonie oder verlangsamte Muskelerschlaffung.
— Muskelretraktionen mit reduzierten Gelenkamplituden.

3. Priifung auf eine Muskelerkrankung (liber Gliedmassen hinausgehend)
- Axialmuskeln: Nackenstrecker (Dropped Head), Rumpfstrecker (Kamptokormie).
- Augenbewegungsmuskeln: Ptosis, Ophthalmoplegie ohne Diplopie.

— Rachen- und Kehlkopfmuskeln.

— Herzmuskel: Kardiomyopathie oder Rhythmusstérungen.

— Atemmuskulatur (restriktive Insuffizienz).

D. Paraklinische Untersuchungen
1. Serumspiegel der Kreatinkinase

- Verdacht auf Muskelerkrankung, wenn Kreatinkinase erhéht (> dreifach Giber der oberen Norm). Kann bei bestimmten

Muskelerkrankungen normal sein.

— Bei Erhéhung der Transaminasen an eine CK-Bestimmung denken.

2. EMG

— Gute prognostische Hinweise auf Myopathie, konnen aber unter Umstanden auch in falsche Richtung weisen.

Myotone Salven bei Myotonie.
— Normale Nervenleitgeschwindigkeit.

3. Muskelbildgebung (CT oder MRT): ermdglicht Analyse der Verteilung der erkrankten Muskeln
(Dichte- oder Signalanomalien durch Riickbildung des Muskelgewebes).

4. Muskelbiopsie

- In vielen Féllen ausschlaggebende Untersuchung, erfordert Expertise und ist in einem Fachzentrum durchzufiihren.
Durch sie kdnnen spezifische morphologische Lasionen aufgezeigt werden.

- Ermdglicht die Expressionsanalyse bestimmter Proteine (Immunhistochemie, Western Blot) und die biochemische
Untersuchung des Muskelgewebes (metabolische Myopathien).

5. Weitere zusétzliche Untersuchungen: Blut- oder Muskelprobe zur Molekulargenetik bei genetischen Myopathien,

deren Gen bekannt ist.

CoA-Hemmung, Colchicin, Anti-Psychotika und Medi-
kamente zur Behandlung von HIV-Infektionen) [3].
Vor diesem Hintergrund ist eine CK-Bestimmung rat-
sam, bevor ein neues, potenziell myotoxisches Medika-
ment, insbesondere ein Statin, eingesetzt wird. Weitere
héufige Ursachen fiir eine CK-Erh6hung sind exzentri-
sche Muskelbelastung, Traumen, Einnahme von Toxi-
nen, Virusinfektionen und Hypothyreose. Erhohte CK-
Werte finden sich auch in Krankheitsbildern mit
motorischer Schwiache und Amyotrophie wie Amyotro-
pher Lateralsklerose (ALS), spinalen Amyotrophien,
Post-Polio-Syndrom und bei bestimmten Neuropa-
thien einschliesslich der erblichen Formen wie Morbus
Charcot-Marie-Tooth und Guillain-Barré-Syndrom.

Bei erhohten CK-Werten weisen die in Tabelle 1 ndher
beschriebenen Warnsignale («Red Flags») auf eine Mus-
kelerkrankung hin: persistierende, signifikante Erho-
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hung der Serum-CK, Muskelwulstbildung bei Beklop-
fen (bzw. Myoddem), unter Belastung sich verbessernde
Myalgien (Second-Wind-Phdanomen), dhnliche Erkran-
kungen in der Familie, brauner Urin nach Belastung,
Auffalligkeiten bei der klinischen Untersuchung sowie
Ausschluss der in Tabelle 2 angefiihrten Ursachen.

Welche Blutwerte?

Zunichst ist eine einfache Blutuntersuchung mit Be-
stimmung von CK-Werten im Serum, Elektrolyten, Nie-
ren- und Leberwerten sowie T4- und TSH-Wert ange-
zeigt. Nach einem Abstand von mindestens drei bis vier
Tagen ohne Trauma und intensive Belastung ist die Er-
hohung der CK-Werte zu bestétigen. Liegen Warnzei-
chen vor, ist eine Hinzuziehung des Neurologen zwecks
Durchfiihrung einer Elektromyographie (EMG), die
einen guten pradiktiven Wert fiir Myopathie hat, rat-
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Tabelle 2: Hyper-CK-Amien. Ausschluss haufiger Ursachen: Medikamente, Belastung,
Traumen, Hypothyreose, lonenstorungen und weitere chronische Ursachen.

1.

Medikamente: Statine (HMG-CoA-Reduktasehemmer), Fibrate, Colchicin,
Anti-Psychotika, Zidovudin, bestimmte Beta-Blocker, Isotretinoin, Malaria-
medikamente, verschiedene Toxine (Alkohol, Heroin, Kokain)

N

. Exzentrische korperliche Aktivitat, Traumen und Druckbelastung, lange Operationen,

epileptische Krampfanfalle

. Endokrinopathie (Hypothyreose, Hypoparathyreoidismus)

. Virusinfektionen

Metabolische Stérungen mit Hypokalidmie und Hyponatriamie

Obstruktive Schlafapnoe

Chronische Kardiopathie

Anormale Bewegungen (Neuroakanthozytose)

olo|Nlolals|w

Pathologien mit motorischen Schwachen:

a. Amyotrophe Lateralsklerose, spinale Amyotrophien, Post-Polio-Syndrom

b. Bestimmte Neuropathien, erbliche Formen wie Morbus Charcot-Marie-Tooth
und Guillain-Barré-Syndrom

c. Ischamie der Extremitaten

. Idiopathische Ursachen

sam [2]. Darliber hinaus sind folgende Untersuchungen
angezeigt: Bestimmung der Auto-Antikorper (Myositis,
Myasthenie), des Laktatwertes (in Ruhe, Mitochondrio-
pathien; Belastungstest bei Glykogenosen), Niichtern-
Acylcarnitin-Profil (Fettsdureoxidationsdefekt) sowie
verschiedene Testverfahren zur Bestimmung von En-
zymaktivititen (Glykogenosen). Die Dixon-Methode
ermoglicht eine Ganzkorperbildgebung des Muskelsys-
tems (Abb. 1). Eine Muskelbiopsie ist in einem Abstand
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von mindestens zwei Monaten nach einem Rhabdomyo-
lyse-Ereignis angezeigt [4]. Dariiber hinaus kdnnen ge-
netische Untersuchungen durchgefiihrt werden, um
auf Mutationen im mitochondrialen Genom und auf
Lipidosen und Glykogenosen zu priifen [5].

Besondere Merkmale der Rhabdomyolyse

Eine Rhabdomyolyse ist gekennzeichnet durch schmerz-
hafte Muskelédeme in Verbindung mit allgemeinen
Krankheitszeichen und einer CK-Erh6hung um mehr
als das Zehnfache der Norm [5] und steht fir eine mus-
kuldre Zerstorung. Bei Kindern sind die Hauptursa-
chen Virusbefall, dekompensierter Diabetes und Dysto-
nien. Bei Erwachsenen bestehen die Ursachen dagegen
in Traumen, Druck- oder exzentrischer Belastung, epi-
leptischen Krampfanfillen, Elektrolytstérungen, Me-
dikamenteneinnahme und Ischdmie der Extremita-
ten. Die Behandlung ist symptomatisch und besteht in
kiinstlicher Wasserzufuhr (Risiko akuter Niereninsuf-
fizienz) und der Verabreichung von Anidsthetika. Die
sekundaren Ursachen der Rhabdomyolyse entwickeln
sich rasch innerhalb weniger Tage, im Gegensatz zu den
priméaren, chronischen Myopathien, die sich erst in
einer akuten Episode zeigen.

Myopathien mit persistierender CK-Erhohung
Einige Myopathien manifestieren sich in einer isolier-
ten CK-Erh6éhung und umfassen metabolische Myo-

Abbildung 1: Das Skelettmuskel-MRT erméglicht in T1-Gewichtung eine Messung der Muskelmasse (A: Normalperson, Transversalschnitte von Beinen,

Oberschenkeln und Becken) oder eine Analyse ihrer fibroadipdsen Degeneration (B: Muskeldystrophie der Glrtel, bei sehr partieller Erhaltung der

Muskeln der Peronédusloge und der Adduktionsmuskeln der Oberschenkel, wahrend die anderen Muskeln degeneriert sind). In T2-Gewichtung und mit
Fettunterdriickung kann eine anormale Wassereinlagerung infolge eines Myositis-Prozesses (C: Patient mit Einschlussmyositis) oder durch verminderte
Glykogenolyse (D: McArdle-Patient) erkennbar sein.
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pathien (Glykogenosen, Mitochondriopathien, Lipidose
durch LPINI-Mutation), das Maligne-Hyperthermie-
Syndrom durch RYRI-Mutation [5], nekrotisierende
Myositiden [6] und die seltenen muskuldren Dystro-
phien [7]. Ohne definierte Ursache und klinische, elek-
trophysiologische und histopathologische Evidenz
wird der Terminus «idiopatische Hyper-CK-Amie» ver-
wendet.

Glykogenosen

Die beiden hdufigsten Glykogenosen sind Morbus
Pompe (Mangel an saurer Alpha-1,4-Glukosidase) und
Morbus McArdle (Mangel an Myophosphorylase). Die
Befragung zeigt wiederkehrende Episoden von Belas-
tungsintoleranz in Verbindung mit einer massigen bis
starken CK-Erhchung mit moglicher Rhabdomyolyse.
Eine alleinige Erhohung der CK-Werte ist ebenfalls
moglich. Die Diagnose beruht auf nicht erhéhten Lak-
tatwerten (vends) beim Unterarm-Ischdamietest («Hand
Grip Test»), einer Glykogen-Anreicherung in der PAS-
Reaktion einer Muskelbiopsie und einem Phosphory-
lase-Mangel bei Morbus McArdle. Fiir den Morbus
Pompe ist ein Trockenbluttest verfiigbar; die Krank-
heit ist durch Infusionen mit dem defizienten Enzym
behandelbar.

Mitochondriopathien

Mitochondriale Erkrankungen sind sehr heterogen
und mit einem mitochondrialen Atmungskettendefekt
verbunden. Die haufigsten Symptome konnen allein
oder in Kombination auftreten und umfassen Ptosis
des Augenlides, externe Ophthalmoplegie, ibermassige
Muskelermiidbarkeit, Kardiomyopathie, Einschran-
kung des Seh- (optische Atrophie, Retinitis pigmentosa)
und Horvermogens, Diabetes, Enzephalopathie, Epilep-
sie, Demenz, Ataxie sowie spastische Stérungen [1]. Eine
Erh6hung der Laktatwerte (vends) in Ruhe ist moglich;
die Diagnose beruht jedoch auf Mitochondrienanhéu-
fungen in der Muskelbiopsie (Erscheinungsbild zottiger
roter Fasern bzw. «<Ragged Red Fibers»). Ein Gentest zur
Ermittlung eines mutierten Genpanels im Muskel ist in
der Schweiz erhaltlich.

Lipidose durch LPINI-Mutation

LPIN1-Mutationen treten in mehr als 50% der Rhab-
domyolysefille in der frithen Kindheit auf, gelegentlich
aber auch bei Erwachsenen. Fieber, Fasten, Andsthesien
sowie korperliche Anstrengung sind auslésende Fakto-
ren. Hierbei handelt es sich um eine neue, seltene, po-
tenziell schwere Form der Lipidose, die Kammerflim-
mern hervorrufen kann. Die Verdachtsdiagnose wird
bei Erh6hung der Acylcarnitine und der CK gestellt,
denn die Muskelbiopsie kann normal ausfallen. Die
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Sicherung der Diagnose erfolgt genetisch. Die Therapie
setzt bei den Komplikationen der entstandenen Hyper-
kalidmie an.

Malignes Hyperthermie-Syndrom

durch RYRI-Mutation

Das RYR1-Gen kodiert fiir den Ryanodin-Rezeptor und
ist ein Baustein in der Erregungs-Kontraktionskopp-
lung des Muskels. Dieses Protein, zundchst nur mit
maligner Hyperthermie bei Andsthesieunfillen oder
Hitzschldgen in Verbindung gebracht, ist fiir ein brei-
teres Krankheitsspektrum verantwortlich; darunter
die kongenitale Myopathie (oft finden sich zentral-
standige Kerne), die zwar nur zu geringem oder nicht
progressivem Muskelabbau, jedoch zu hohem Aniésthe-
sierisiko und Rhabdomyolyse-Ereignissen mit und
ohne belastungsinduzierter Myalgie fiihrt. Die Pati-
enten haben keine motorische Schwéche und keine
Anzeichen von Hyperthermie. Beglinstigende Ursa-
chen sind intensive Belastung, starke Hitze und Alko-
hol-/Medikamenteneinnahme. Es erscheint sinnvoll,
bei einer Rhabdomyolyse unklaren Ursprungs eine
Untersuchung des RYR1-Gens zu erwégen.

Nekrotisierende Myositiden

Poly- und Dermatomyositis sind erworbene Myosi-
tiden [6] mit akutem oder progressivem Beginn. Die
Krankheit dussert sich klinisch in einer auftretenden
Muskelschwache an proximalen Muskeln der Glied-
massen sowie in Myalgien (60%) und auch in einer Be-
eintrachtigung der Rachenmuskulatur und damit ver-
bundenen Schluckstérungen. Mit einer spaten Form,
der degenerativen Einschlusskdrpermyositis (IBM), ist
ein spezieller Phdanotyp mit einer selektiven Schwéche
der Fingerbeuger- und Quadrizepsmuskeln assoziiert.
Die Diagnose basiert auf den klinischen Daten, der in-
termittierenden CK-Erhohung, der immunologischen
Diagnostik (spezifische Auto-Antikorper), den Daten
der EMG-Untersuchung und insbesondere den Ergeb-
nissen der Muskelbiopsie.

Muskeldystrophien

Erhohte CK-Werte sind bei den frithen Formen der Mus-
keldystrophien auch isoliert zu verzeichnen, wie bei-
spielsweise bei den Tragern der Duchenne-Muskeldys-
trophie (die Miitter der Duchenne-Kinder) und weiteren,
hdufigeren Muskeldystrophien wie der fazioskapulo-
humeralen Dystrophie (FSHD) und myotonischen Dys-
trophien. Die Diagnose beruht auf den klinischen Mar-
kern fiir eine neuromuskuldre Pathologie sowie den
Ergebnissen der Gentests (siehe ndchsten Abschnitt
Muskelermiidbarkeit).
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Verdacht auf Myopathie bei Muskel-
ermiidbarkeit und Belastungsintoleranz

Ein Kraftverlust nach korperlicher Anstrengung weist

auf eine Anzahl sehr unterschiedlicher Myopathien

hin [7]. Unabhdngig von der jeweiligen Ursache fiir den

Verlust dussern sich alle Krankheitsbilder, die die En-

ergiebereitstellung im Skelettmuskel storen, in einer

Muskelschwiche oder einer muskuldren Belastungsin-

toleranz. Weitere Ursachen von Muskelstorungen sind

die atypischen Manifestationen der Muskeldystro-
phien und der myotonischen Erkrankungen. Fehlende

Hinweise in der Befragung und fehlende klinische An-

zeichen in der Untersuchung sind glinstige Faktoren

bei der diagnostischen Abklarung (Tab. 1) und deuten
auf eine physiologische Reaktion hin.

Beim seltenen Krankheitsbild der Myopathie sollte die

Abklarung entsprechend der Haufigkeit folgende mog-

liche Ursachen umfassen:

1) Iatrogene Ursachen (Lipidsenker, Betablocker, HIV-
Behandlung?);

2) endokrine Ursachen (Schilddriisen-/Nebenschild-
drisenerkrankung, Nebenniereninsuffizienz mit
Ionenstorungen, Menopause?);

3) metabolische Ursachen (Second-Wind-Phdnomen,
brauner Urin?);

4) myasthenische Ursachen (Fluktuationen?);

5) primér muskuldre Ursachen wie Muskeldystrophie [1].

Ursachen 1 bis 3 sind im Abschnitt zur Hyper-CK-Amie

erortert.

Muskeldystrophien: seltene, die Muskeln
betreffende Erkrankungen genetischen Ursprungs
Die Verdachtsdiagnose stellt sich bei Ermiidbarkeit mit
nicht fluktuierender Muskelschwache, v.a. bei entspre-
chender Familienanamnese [7]. Die Krankheit zeigt
sich in einem progressiven Kraftverlust im Bereich der
Becken- und Schultergiirtelmuskulatur. Nahezu 30 der
beteiligten Gene sind identifiziert. Jedem Gen ent-
spricht eine andere Myopathieform. Richtungsweisend
sind die jeweilige Betonung der Muskelschwéche (pro-
ximale, distale oder fazioskapulare Form), eine damit
verbundene Muskelatrophie oder -hypertrophie, Myo-
tonie, Kardiopathie oder Muskelretraktionen (Tab. 1)
und der Ausschluss weiterer Ursachen aus Tabelle 2.
Diagnostische Untermauerung liefern CK-Erhohung
in Ruhe, Anomalien in den EMG-Verldufen und in der
Muskelbildgebung, Degenerationsparameter der Mus-
kelbiopsie mit Techniken zur Immunmarkierung ver-
schiedener mutierter Proteine, Western-Blot-Analyse
der Muskelproteine sowie molekularbiologische Ana-
lysemethoden; nicht alle Verfahren sind in der Schweiz
verfiigbar.
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Differenzialdiagnose der Belastungsintoleranz
Die Differenzialdiagnose der Belastungsintoleranz
umfasst die neurogene Claudicatio des engen Lumbal-
kanals, die vaskuldre Claudicatio bei Arteriopathien,
Belastungsschmerz der Extremitdten bei Morbus Fabry,
chronisch-entziindliche sowie diabetische Neuro-
pathie, Radikulomyelopathien (entziindlich/infektios)
und ALS. Myotonie kann zu einer Ermiidbarkeit fiihren
(Dystrophia myotonica Typ 1, DMI1 oder Morbus Stei-
nert), mit Belastungsintoleranz und Myalgien (DM2)
[1]. Myalgien sind an der verzogerten Erschlaffung der
Muskulatur bei Beklopfen oder Bewegung erkennbar.
Die CK-Erh6hung in Ruhe ist bei Muskeldystrophien
im Allgemeinen markant, bei normalen Nervenlei-
tungsparametern.

Asthenie mit morgens vorherrschender Ermiidbarkeit
und Muskel-/Skelettschmerzen weist auf ein chroni-
sches Fatigue-Syndrom hin, wenn keine «Red Flags» der
Tabelle 1 vorhanden sind.

Das spezielle Merkmal der Erkrankungen

der neuromuskulidren Ubertragung ist ihre
Fluktuation

Sowohl Myasthenia gravis als auch das seltene Lam-
bert-Eaton-Syndrom verschlimmern sich unter Belas-
tung und verbessern sich in Ruhe [1]. Die Stérungen kon-
nen lediglich an Extremitdten und Rumpf lokalisiert
sein, somit ist eine isolierte Dyspnoe moglich. Die CK-
Werte sind normal; Auto-Antikorper im Serum kénnen
erhoht sein und sind wenig sensitiv, aber hochspezifisch.

Verdacht auf Myopathie bei Dysphagie,
Kamptokormie und Fallfuss

Dysphagie

Schluckstérungen ohne Obstruktion kénnen durch
Schwierigkeiten beim Kauen, vermehrten Speichelfluss
und Reflux auf einen neuromuskuldren Ursprung hin-
weisen und beeinflussen Atmung, Nahrungsaufnahme
und soziales Leben. Die Verdachtsdiagnosen umfassen
ALS (bulbdre Form), Myasthenia gravis, myotonische
Dystrophie und okulopharyngeale Muskeldystrophie
(spat beginnende, progressive Myopathie mit Ptosis
und Dysphagie durch Erkrankung eines GCG-Tripletts;
eine krikopharyngeale Myotomie verbessert die De-
fizite).

Kamptokormie

Die Krankheit besteht in einer selektiven Schwiche der
Wirbelsdulenstreckmuskeln. Zu den Ursachen zdhlen
Morbus Parkinson sowie neuromuskuldre Erkrankun-
gen, darunter erworbene und hereditare Myopathien.
Osteoartikuldre Symptomenkomplexe fiihren zu einer
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nicht umkehrbaren Form. Die klinische Untersuchung
erlaubt mitunter ohne weiteres eine Ursachenfindung
(fazioskapulohumerale Dystrophie). In anderen Fallen
sind zusatzliche Untersuchungen mit EMG, Muskelbild-
gebung, Laboruntersuchungen und Muskelbiopsie not-
wendig. Kamptokormien und Dropped-Head-Syndrom
teilen die gleichen pathophysiologischen Hypothesen:
Myasthenie, Myositis, myotonische Dystrophie, Mito-
chondriopathie, RYR1-Mutationen und Morbus Pompe.
Sie sind schwer behandelbar (Rucksack, Lumbalgurt
oder starres Korsett tragen; werden haufig schlecht
vertragen), abgesehen von den Ausnahmefillen, in de-
nen eine Myositis oder Myasthenie nachgewiesen
wurde und eine spezifische Behandlung méglich ist.

Fallfuss

Lassen eine distale motorische Schwiche an ein ALS
oder eine periphere Neuropathie denken, kann diese
Schwiche die seltene Manifestation einer distalen
Myopathie sein. Bei Befragung und klinischer Untersu-
chung sind Anzeichen einer eher diffusen Muskel-
erkrankung wie DM, FSHD, IBM, Desminopathie (ar-
rhythmogene Kardiomyopathie bedenken) oder einer
Myotilinopathie zu suchen. Die Muskelbiopsie ist ein
Schliisselelement zum Nachweis von Anomalien (um-
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randete Vakuolen, Proteinmangel), um fiir die moleku-
lare Untersuchung die Richtung zu weisen.

Das Wichtigste flir die Praxis

Wird eine Myopathie in Betracht gezogen, sollten eine Erhéhung des Muskelenzyms CK und eine muskulare
Belastungsintoleranz diskutiert werden, aber auch ungewdhnlichere Kontexte wie Dysphagie, Kampto-
kormie und das Auftreten einer motorischen Schwache sind zu prifen. Bei den seltenen, aber breit gefa-
cherten Myopathien sollte der Praktiker, der Haufigkeit entsprechend, folgende maoglichen Ursachen prifen:
iatrogene (Lipidsenker, Betablocker, HIV-Therapie), endokrine (Hypothyreose, lonenstorungen bei Hypo-
parathyreoidismus und Niereninsuffizienz), metabolische (Mitochondriopathie), myasthenische (Fluktuatio-
nen?) und primar muskuldre Ursachen (Myositiden und Muskeldystrophien). Zu Beginn ist eine einfache
Blutuntersuchung angezeigt, mit Bestimmung von CK-Werten im Serum, Elektrolyten, Nieren- und Leber-
werten sowie T4- und TSH-Wert. Nach drei bis vier Tagen ohne Trauma und intensive Belastung ist die Er-
hohung der CK-Werte zu bestatigen. Liegen Warnzeichen vor, ist eine Hinzuziehung des Neurologen zwecks
Durchflihrung einer Elektromyographie ratsam, da diese einen guten pradiktiven Wert fiir Myopathie hat.
Darliber hinaus sind folgende Fachuntersuchungen angezeigt: Bestimmung der Auto-Antikdrper (Myositis,
Myasthenie), des Laktatwerts (in Ruhe, Mitochondriopathie; Belastungstest bei Glykogenosen), Acylcar-
nitin-Profil nlichtern (Fettsdureoxidationsdefekt) sowie verschiedene Testverfahren zur Bestimmung von
Enzymaktivitaten (Glykogenosen). Die Dixon-Methode ermdglicht eine Ganzkorperbildgebung des Muskel-
systems. Eine Muskelbiopsie ist im Abstand von mindestens zwei Monaten nach einem Rhabdomyolyse-
Ereignis angezeigt. Dartiber hinaus kdnnen genetische Untersuchungen durchgefiihrt werden, um Mutationen
im mitochondrialen Genom und Lipidosen, Glykogenosen und auch Muskeldystrophien nachzuweisen.
Eine Myopathie zu erkennen bedeutet somit, haufige Ursachen einer Hyper-CK-Amie auszuschliessen, zu
wissen, wie erworbene Myopathien zu behandeln sind, und die kardialen Komplikationen der genetischen For-
men zu verhiten. Eine Erhéhung der CK um das Dreifache und das Auftreten charakteristischer Symptome
sprechen fiir eine Uberweisung des Patienten in ein Fachzentrum.
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