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Die heutige klinische Systematik myoklonischer Erkrankungen geht 
ursprfinglieh auf  die Studie yon F~IEDn~C~ (1881) fiber den ,,Para- 
myoklonus multiplex" und auf die Beschreibung der progressiven 
Myoklonusepflcpsic durch UNVER~ICI{T (1891) und LUNDBORG (1903) 
zurfick. Seithcr wurde in der klinischen Neurologie an dieser Unterschei- 
dung zwischen myoklonischen Erkrankungen mit  und ohne Anf~lle als 
Grundlage der einsehls Krankheitseinteflung festgehalten (KREBs 
1952 ; W~NGA~TEN 1957 ; AIG~En u. MULDE~ 1960). So spricht man heute 
yon myoklonischen Syndromen mit  epfleptischen Manifestationen (myo- 
klonische Epflepsie nach MvsKn~s, progressive Myoklonusepilepsie 
Unverricht-Lundborg,  Epilepsia partialis continua Konjewnikoff), 
yon myoklonischen Syndromen ohne Anfallzust~nde (Paramyoklonus 
multiplex Friedreieh); hinzu kommen noeh die symptomatischen 
orgaIfischen Myoklonien bei Infektionen und Intoxikat ionen sowie 
anderen organiscl~en Erkrankungen des zentralen Nervensystems, wie 
den cerebellaren Systematrophien, und schliel31ich einige Sonderformen 
wie die Myoklonie der Schlundmuskulatur und die Nystagmus-Myoklonie. 

W/~hrend die myoklonischen Syndrome mit  epfleptischen ~anifes ta-  
tionen verh~ltnism~l~ig gut bekannt  sind, ist die neurologische Li teratur  
fiber den , ,Paramyoklonus mult iplex" auffallend sp~rlich. 

Die wichtigs~en Ver6ffen~lichungen der letzten Jahrzehnte stammen yon LIN- 
DEN~IULDEI~ 1933, PA~SE U. ELSXSS~R 1939 sowie MORRIS 1960. WEINGARTEN hat 
sich erst kfirzlich kritisch mit dem Begriff des ,,Paramyoklonus multiplex" aus- 
einandergesetzt und vorgesehlagen, diese irrefiihrende Krankheitsbezeiehnung 
gi~nzlieh fallen zu lassen. Ganz im Sinne der klassLfikatorischen Tendenzen der 
Gegenwart sollte man zun~ehst einmal allgemein vom myoklonisehen Syndrom 
sprechen. Ffir die F~]le, die naeh eingehenden diagnostischen Bemfihungen urs~ch- 
lieh ungekl~trt blieben und weder den Anfallsleiden noch den symptomatisehen, 
den eerebellar-degenerativen oder ~nderen definierten Gruppen zugeteilt werden 
kSnnten, sollte der Terminus ,,essentielle Myoklonie" vorbehalten bleiben. 

Wie WE~G,~T~ riehtig bemerkt, stell~ diese letz~lich auf :LuNDBOl%G zuriiek- 
gehende Bezeichnung ebenso eine Verlegenheitsdiagnose dar, wie alle anderen 
,essentiellen" nem'ologisehen Erkrankungen. Tatsi~ehlieh wissen wir fiber die 
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essentiel]e Myoklonie so gut wie niohts; wir kennen lediglich das Syndrom und 
vermuten, dab es zukfinftig ge]ingen wird, durch eine teehnisoh verfeinerte Dia- 
gnostik aus film weitere ~tiologische Einheiten herauszulSsen. 

D ie seUn te r suchung  grf indet  sich auf  Fgl le  yon  essent ie l ler  Myoklonie ,  
die s~mtl ich einer  ostfr iesischen Sippe en t s t ammen .  Die immerh in  rech~ 
sel tene K a s u i s t i k  t r~g t  einige neue Ges ich t spunkte  zur  Kl in ik ,  J~tiologie 
u n d  Genet ik  der  essentiel len Myok]onie  sowie zur  k l in ischen !~euro- 
physiologie  des Myoklon iesyndroms  bei. Die Fi i l le  des Mater ia ls  und  die 
versch iedenar t igen  Ges ich tspunkte ,  die bei  der  Diskuss ion berf icksioht ig t  
werden  mfissen, lassen die Gl iederung des Stoffes in  je einen kl in ischen 
u n d  neurophys io logischen Tefl no twendig  erscheinen.  

Easu i s t i k  
Es handelt sich bei den Krankheitsf~l[en, die im folgenden dargestell~ werden 

sollen, um 3 Brfider im Alter yon 15--21 Jahren und 2 ihrer Vettern vgter]icher- 
seits. Wir sind somit in der Lage, fiber 5 FMle einer essentiellen Myoklonus- 
Erkrankung mit ganz zweifellos famfli~rer Ausbreitung zu berichten, wobei 
besonders hervorzuheben w~re, dal3 Beziehungen zur Epilepsie weder bei den Er- 
krankten, noch bei den sonstigen yon uns untersuehten Verwandten festzustellen 
waren. Verdachtige anfallsartige Geschehen sind in der Familie nirgends bekannt 
geworden. Die elektrisehe tlirnaktion weist weder bei den erkrankten Brfidern 
noch bei beiden Elt.emteilen und d6m nieht erkrankten Bruder krampfstrom- 
verd~chtige Abl~ufe auf, 

Fall  1. Dirk A. (I).  Yorgc.~chichte. Re6htzeitige Spontangeburt naeh regel- 
reohtem Schwangerschaftsverlatff, Geburtsdauer 5--6 S~d. Weder Asphyxie, 
Ikterus, Kr~mpfe noch TrinkstSrungen. Regelreoht geschilderte S~uglings- und 
Kindheitsentwieklung. Schutzimpfungeu: Pooken jenseits des 3. Lebensjahres; 
Diphtherie, Tetanus-, Salkimpfung. AuBer Hilusdriisentuberkulose mit etwa 
3 Jahren und einer Kopfprellung mit 4 Jahren (ohne BewuStlosigkeit oder Erbre- 
then) Masern und Mumps durchgemaeht. NeigU seit der Schulzeit zu tonisehem 
Verlegenheitsstottern. 

Erlcranl~ung. MJt 11--12 Jahren Beginn yon st~ndigen ununterdr/ickbaren, 
aber im ScMaf aufh6renden unwfllkiirliehen Muskelzuekungen, vor allem im 
Schultergiirtel- und Rumpfbereieh, die im Laufe der J~hre an Intensit~t zunahmen 
und mehr und mehr die Willkiirmotorik, insbesondere auch feinmotorische Bet~i~ 
gungen stSrten. Nahm in der Mittelschule auf eigene Faust iiberm~13ig Luminal-, 
Bromural- oder Adalin-Tabletten ein, um die Muskelzuckungen zu d~mpfen, und 
mul3te scb]iel31ich wegen Leistungsabfalles und h~ufiger VerdSstheit yon der Schule 
genommen werden. Arbeitet jetzt auf dem elterlichen Her, we die Muskelzuekungen 
bei grober Arbeit, und wenn er sich nicht beobachtet fiihlt, weniger stSrend sind. 
l~aeh ausgiebigem Schnapsgenul3 jeweils weitgehendes Zurfiektreten der Myoklonie, 
so dab der Proband unter Alkoholei~flu~ sogar in der Lage war, eiue Jagdprfifung 
mit Scharfschiel3en zu absolvieren. Er vermag sieh im fibrigen auf seine Myoklonie 
derart einzustellen, dal~ er sie gelegeatlieh in Willkiirbewegungen einbeziehen und 
auf diese Weise etwa beim Essen Verschfitten und Kleokern vermeiden kann. 

Be]und. 22 Jahre alt, leptomorph, guter Allgemeinzustand, leiohte kloniseh- 
stotternde bzw. sakkadierende Artikulationsbehinderung. Ausgepr~gte blitzartig- 
rasehe myoldonisehe Zuckungen der proximalen Extremit~ten- und Rumpfmusku- 
latur bds. Die Myoklonien haben grSBtenteils ehmn deut]ichen Bewegungseffekt, 
und sie treten, abgesehen yon einer geringen Linksbetonung und einer gelegent- 
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lichen Bevorzugung des Erector trunci, in anseheinend regellosam Verteilungs- 
muster hinsiaht]ich der einzelnen Muskalgruppen und der Later~lisation auf. Deut- 
liche Verstgrkung der myoldonischan Tgtigkeit bai Initiativbewegungen (vor allam 
beim Sehreiben) sawie affektiv-imperativ. Extrapyramid~la Fremdreflaxe auBar 
enthemmtem Glabella-l~eflex ldinisch nicht auslSsbar, dagegen sahr ]ebhafte 
Schreckreflexe, die in myoldonische Zuckungen ainmiinden. Motilitgt und Kraft- 
entfa]tung der Willkiirmotorik sonst unauffgl]ig, etwas sehlaffar Muske]tonus. 
Muskeleigenreflexe seitenglaieh auslSsbar, keine Pyramidenbatmzeichen. Koordina- 
tion ~usreichend sicher. Im Bereieh der Hirnnerven --  abgesehen yon einer ]atenten 
Exophorie --  keina Auffglligkeiten. -- RSntgenaufnahmen des Sehgdels unauf- 
f~llig. Pneumoencepha]ographie: Achsengarecht stehandes, mittelstgndigas, graziles 
Ventrikelsystam. Auf dem li. bzw. re. anliegendan Seitanbild vSllig regelrechta 
Darstellung der Sei~enventrikel. Spezialaufnahmen der Vorder- and HinterhSrnar 
im saitliehen S~rah]engang ergaben ebenfalls keine Abwaiehungen yon der Norm. 
Oberfl~ehenzeiehnung feinstrichig und seitengleich ausgeprggt. Hirnelektrisehar 
Befund: Siehe 2. Tail. Laborbefunde: Siehe Taballe. Psychopathologiseh: Vardaeht 
auf hirnorganisch begriindete Leistungsmindarung mit Gestaltgliaderungssehwgche. 
Im Hamburg-Weehsler-Intelligenz-Test Abbauvarlust yon 250/0 bei Verbal-IQ 87. 
Im iibrigen neurotisehe Verarbeitung dar Krankheitsmerkmala, zumal der Proband 
als Linkshgnder durch sie starker baeintrgehtigt wird als seine Brfider. Wirkt sehr 
mil~arfolgsempfindlieh, emotional labil and unausgagliehen, stgndiges Schwanken 
zwisehen mil~trauischer Abwehr und Suehe naeh Anerkennung. 

Fall  2. Oltman:~ A. Vorgeschichte. l~eehtzeitige Spontangeburt naeh regel- 
reehtem Schwangersehaftsvarlauf. Weder Ikterus, Asphyxie, Neugeboranenkrgmpfa 
noeh Trinkst5rungan. Regelreehte Sguglings- und Kleinkindentwicldung angegeben. 
Schutzimpfungen: Pocken mit ca. 3 Jahren, Diphtherie, Tetanus, Salk. Frfihere 
Erkrankungan: M~sern, Mumps, mSglieherweise RSteln, Knieverletzung re. dureh 
explodierende Karbidflasche mit 12 Jahren. Seit dam Volkssehulalter Dlmkel~Lngs~e. 
Er sei stets ein betont ordentlieher und ,,dienstaifriger" Junge gewesen. 

Erkrankung. Mit 14--15 Jahren Begirm st~ndiger unwil]kiirlicher Zuck- und 
W~ekelbewagungen zun~ehst der Sehultergiirtel- und Handmuskulatur, sparer 
auch des Rumpfes. Versti~rkung der Muske]znekungen bei Aufregung, im Sehlaf 
schwinden sie. Jahrelange Einnahma riesiger Mengen Bromural und Adalin, um die 
]~uskelzuckungen zu unterdriicken. In letzter Zeit Versuche, den st6renden Be- 
wegungsimpulsen durch Alkoholganul3 zu begagnen. Im Sommer 1962 pathologi- 
scher Rauschzustand: n/~ehtliche ~ngstliche Erregung nach Austrinken einer Flasche 
Sehnaps; s~h auf dem t tof  M~nner wie dunkle Schatten stehen, die mit Gewahran 
auf ihn anlegten; erbliekte in den B~umen Autozusammenst61~e, glaubte, dal~ dar 
Vatar ihn mit der Pistole ersehiel~en und der Arzt ihn durch Pulver vargiften wolle. 
Abklingen dieses Zustandsbfldes s weniger Stundan. Klinikaufnahme 
erfolgte zun~ehst wegen dieser inzwischen abgaklungenen psychisehen Auff~Rigkeiten 
und wegen ~ngstlicher Unsicherhait und Kontaktschau. 

Be/und. 20 Jahre alt, leptomorph, guter Allgemeinzustand. Ziamlich hoch- 
gewSlbter Gaumen. Auf Grund internistiseher Untersuchung (Medizinisehe Univer- 
sit~ts-Klinik G6ttingen) kein Anhaltspunkt fiir das Vorliegen eines rheumatischen 
oder angaborenen I:[erzvitiums. Blitzartig-rasehe myoklonische Zuckungen der 
Rumpf-, ttals-, und proximalen Extremit~tenmuskulatur. Die ruckartigen Be- 
wegmlgsimpulse haban dautlichen Bawegungserfolg und treten in scheinbar regel- 
1osem Verteilungsmuster auf. Deutliche affektive Abh~ngigkait der Intensit~t und 
tt~ufung der myohdonisehen Zuckungan. Vareiazelte Myoklonie des weichen 
Gaumens (Nystagmns palatinus). Muskeltonus der Arme etwas schlaff, gelegantlieh 
Spasmus mobilis. ~otil i t~t und Kraftentfaltung sonst nicht zu beanstanden. Aus- 
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Tabelle. Ubersicht iiber die Laborbe/unde 

]:)irk A. (I) I 01tmann A. I Theo A. 

Blut 
H~moglobin, Erythro- 
eyten, Leukocyten 
~qatrium 
Kalium 
Chloride 
Calcium 
anorgan. Phosphate 
Kupfer i. Serum 
Eisen i. Serum 

142 royal 
3,7 naval 

115 reval 
8,83 mg-~ 
2,02 mg-~ 

im ]fformbereich 

134 royal 
3,7 royal 

108 reval 
9,8 mg-~ 
5,59 mg-~ 

72,5 7-~ 
146 y-~ 

137 reval 
3,5 naval 

99 royal 
8,46 mg-~ 
3,3 mg-~ 

Rest-N 

Xanthoprotein 
Kreatinin i. Plasma 
Kreatininphosphorkinet ase 
Gesamt-Bilirubin i. Serum 

Elektrophoress 
Gesamt-Eiwei6 
Albumin 
~l-Globulin 
~2-Globulin 
ill-Globulin 
fi2-Globulin 
y-Globulin 

Takata 
Weltmann 
Thymoltest 
Cadmiumtest 

30 mg-~ 
18,75 E 
0,85 mg-~ 
2,01 
0,41 mg-~ 

7,10 g-~ 
53,3 rel-~ 

6,0 rel-~ 
8,0 rel-~ 
7,5 rel-~ 
6,0 rel-~ 

19,0 rel-~ 

100 mg-~ 
71/2 R. 
1,7 E 
negativ 

33 mg-~ 
30,5 E 

0,84 mg-~ 

0,23 mg-~ 

6,77 g-~ 
57,0 rel-~ 
4,0 rel-~ 
8,0 rel-~ 
8,0 rel-~ 
6,0 rel-~ 

17,0 rel-~ 

90 mg-~ 
71/2 R. 
2,6 E 
Spur 

30 mg-~ 
19,5 E 
0,84 mg-~ 
2,44 
0,23 mg-~ 

7,59 g-~ 
56,0 rel-~ 

6,0 rel-~ 
10,5 rel-~ 
7,5 rel-~ 
5,0 rel-~ 

15,0 rel-~ 

100 mg-~ 
7 R. 
i,2 E 
negativ 

luesspez. Eeaktionen 
Sabin-Feldman 
Toxoplasma-KBR 
Listeriose-KBR 
Antistreptolysin-Titer 
Rheumafaktor-Latex 

g~r~b 
Aminos~uren- u. Zucker- 
ausscheidung: 

Liquor 
Zellzahl 
Gesamt-Eiweil~ 
Globulin 
Albumin 
IVIastixkurve 
luesspez. Reaktionen 

kompl, neg. 
1:64 
1:5 neg. 
negativ 

105 E 
negativ 

kompl, neg. 
1:256 
1:5 § 
negativ 

320 E 
negativ 

kompl, neg. 
negativ 
1:5 neg. 
negativ 

5O E 
negativ 

in allen 3 F~llen normale Ausscheidung von 
Cys~in, Glyein, Serin, Taurin, Thyreonin, Alanin, 
Glutamin, Glutamins~ure, ttistidin, (bei Dirk 
auch yon Asparaginsaure); im Zucker-Chro- 
matogramm normale Spuren yon Glucose, Ara- 
binose und Xylose. 

2/3 
0,7 KW 
0,1 KW 
0,6 KW 

regelreeht 
kompl, neg. 

1/3 
0,5 KW 
0,1 KW 
0,4 KW 

regelrech~ 
kompl, neg. 

3/3 
0,6 KW 
0,1 KW 
O,5 KW 

regelrech~ 
kompl, neg. 
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gepr&gte ProvokationsmSgliehkeit der myoklonisehen Zuckungen durch AuslSsen 
des Pector~lis- und Glabella-Fremdreflexes, wobei die Provokationszone beider 
Fremdrefiexe fiber praktiseh den ganzen I~umpf einschlieBlich I-Iuls und Kopf (mit 
Ausnahme der ScheitelhShe) verbreitert ist. St/s AuslSsb~rkeit anscheinend 
bei tangentialer ttautverschiebung durch Xnipsen oder Beklopfen. Ausgepr~gte 
Sehreckreflexe, vor allem such auf sensorisehe Reize, mit Einmiinden in myoldonische 
Zuckungen. Koordin~tion sicher; bei Zeige- und Zielversuehen werden die myo- 
klonisehen Hyperkinesen in die Initiativbeweg~dng eingeschmolzen. 3/[uskeleigen- 
reflexe seitengleich, keine PSa'amidenbalmzeichen. Im Bereich der Hirnnerven 
~uBer einer geringen Konvergenzschw/~ehe keine Auff~lligkeiten. --  R5ntgenauf- 
nahmen des Sch&dels unauffi~llig. Elektrisehe Hirnaktion: Siebe 2. Tell. Psycho- 
pathologisch: Durchschnittliches intellektuelles Leistungsnive~u ohne Hinweise auf 
org~niseh begriinde~e EinbuBen. Im Hamburg-Wechsler-Intelligenz-Test Verbal- 
IQ 102, ttandlungs.IQ 103, kein Abbauverlust. Im fibrigen durch ~ngstliehe Ver- 
unsieherung und 2k~eigung zu Riickzugsverhalten gestSrte Beziehung zur Umwelt. 

l~all 3. Theo A. Vorgeschichte. Rechtzeitige Spontangeburt nach regelrecht 
ver]aufener Sehw~ngerschaft. Weder Asphyxie, Ikterus, Neugeborenenkr~mpfe 
noch TrinkstSrungen. S~uglings-und Kleinkindentwicklung regelrech~ geschildert. 
Schutzimpfungen: Poeken jenseits des 3. Lebensjalu'es, I)iphtherie, Tetanus, Salk. 
Frfihere Erkrankungen: Masern und ~[umps. Zu H~use und auch in der Schule 
besonderes Wohlverhalten des Jungen. 

Erlcranlcung. Mit etwa 12 J~hren Beginn yon st~ndigen unwillkiirliehen Zuckun- 
gender I-Ials-, Schultergfirtel- und Rumpfmuskul~tur, die im Laufe der Jahre ~ll- 
m~hlieh zunahmen. Bei nervSser Spannung, etwa in der Schu]e, sowie bei fein- 
motorischen Bet~tigungen (Schreiben) erhebliehe Verst~rkung der Zuckungen. 
Wegen der besonders st~rken Behinderung beim Schreiben yon der Mittelschule 
genommen, besucht jetzt die I-Iandelsschule. 

Be]und. 16 Jahre alt, altersentsprechend puberal entwickelt, leptomorph, 
guter Allgemeinzustand. Auf Grund internistiseher Untersuchung (~edizinische 
Universit~ts-Klinik GSttingen) deut]iche Vergr51~erung der ~Alz (2 Querfinger 
unter dem li. Rippenbogen), die ~tiologisch nicht gekl~rt werden kormte. -- Sehr 
heftige, blitz~rtig-rasche myoklonische Zucktmgen der Rumpf- un4 proxim~len 
Extremit~tenmuskulutur mi~ deutlichem Bewegungserfolg und scheinbar regelloser 
Verteflung. Erhebliche Verst~rkung der myoklonischen Hyperkinesen bei fein- 
motorischer Bet&tigung (insbesondere beim Schreiben, bei dem aueh myokloniseh- 
tick~rtige Zuckungen der Gesichtsmuskulatur hinzutreten und koordinierte Schreib- 
bewegungen kaum mSglich sind). Ferner deutliehe affektive AuslSsbarkeit der 
Zuekungen. Grobschl~giger Flattertremor der Finger li. Palmomenta.lreflex re. mehr 
als li. deutlich auslSsbar, bds. erschSpflich. Pectoralis- und Gl~bella-Fremdrefiex 
en~hemmt, sowie bei akustischen t~eizen ausgepr~gte Sehreckreflexe, die in myo- 
klonische Zuckungen einmfinden. Spr~chliche Artikulationsbehinderung durch 
gelegentliches klonisches Stottern, leichtes St~mmeln im Sinne eines Sigm~tismus 
und S~kk~dieren durch myoklonische Zwerchfellkontraktionen. Tonus, ~ o t i l i ~ t  
und grobe Kr~ftentfaltung der Willkiirmuskulatur sonst un~uff/~llig. Muskeleigen- 
reflexe ohne Seitendifferenz, keine Pyramidenzeiehen. Koordination trotz Ver- 
sggrkung der myoklonischen Zuckungen bei Intentionsbewegungen ausreichend 
sicher. Im Bereich der Hirnnerven bis auf eine spurhafte latente Exophorie keine 
AuffMligkeiten. -- R6ntgenaufnahmen des Sch/~dels unauffgllig. Hirnelektrischer 
Befund: Siehe 2. Teil. Psychopathologisch: Durchschnittliches intellektuelles 
LeistungsvermSgen ohne hirnorggnisch begrfindete Einbui3en. Im I-[amburg- 
Weehsler-Intelligenz-Test Verbal-IQ 106, Handlungs-IQ 97, keh~ Abbauver]ust. 
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Uber altersspezifische Problematik hinausgehende Verunsieherung des Selbstwert- 
gefiihls und regressive lgeigungen infolge st~ndiger Angst vor Ablehnung durch 
andere. Im Leistungsverhalten iiberhShtes Anspruchsniveau einerseits, Nil~erfolgs- 
empfindlichkeit andererseits. 

Fall 4.1)irk A. (II) .  Vorgeschichte. Als Kind Driisenschwellnngen am tIals. --Vor 
der Pubert~t ]3eginn unwillkiirlieher ruckartiger Zuckbewegungen im Schulter- 
tta]sbereich. Diese blieben Jahre hindurch bestehen, ehe sie in der letzten Zeit 
allmahlich nachliegen. 

Be/und. 23 Jahre alt, leptomorph, guter Allgemeinzustand. Acrocyanose der 
Ohren und I:[~nde. Blitzartig ruekendes Zusammenzueken im Schulter-tta]sbereich 
mit deutlichem Bewegungserfo]g bei feinmotorischen Bewegungen (Zu- und Auf- 
kn5pfen, Einf~deln) sowie bei Zeige- und Zielversuehen der Arme. Grobmotorik 
sonst weitgehend unauff~llig. Im entspannten Znstand kein Auftreten yon Muskel- 
zuckungen. Beim AuslSsen des Palmomentalreflexes kommt es zu deutlichen blitz- 
artigen myoldonischen Zuckungen im Naeken-Schulterbereich, die jedoch rasch 
erschSpflich sind. Tonus, Motilit/~t und Kraftentfaltung der Willkiirmotorik sonst 
unauff~llig. Koordination his auf iiberformende myoklonische Zuekungen, etwa 
beim Finger-Naseversuch, ungestSrt. Muske]eigenreflexe ohne Seitendifferenz, keine 
Pyramidenbahnzeiehen. Im Bereich der ttirrmerven auBer einer konstitutionellen 
Asymmetrie der mimischen Innervation keine Auff~lligkeiten. -- Psyehopatho- 
]ogisch: Bei der blol~en kliniseh-exlolorativen Untersuchung keine ttinweise auf eine 
hirnorganiseh begrfindete Leistungsmhiderung. 

Fall 5. l~eno R. l/orgeschichte. Als Jugendlicher Gelbsucht. Muskelzuekungen 
oder vermehrte reflektorische Schreckbewegungen bisher nicht beobachtet. 

Be/und. Acrocyanose der tt~nde, vasomotorische GesichtsrStung. Willkfir- 
motorik vSllig unauff~llig, Tonus, Motilit~t und Kraftentfaltung der Muskulatur 
nicht zu beanstanden. Durch verschiedenste auslSsende l~eize kann jedoch ein aus- 
gepr~gtes und kr/iftiges reflektorisch-blitzartiges Zusammenfahren durch myokloni- 
sches Zucken insbesondere des Erector trunci hervorgehoben werden, was bei 
Wiederholung stark ersehOpflich ist. Solehe Ausl5sbarkeit ist bei akustischen Sinnes- 
reizen, Bestreiehen der IIohlhand (entsprechend dem Palmomentalreflex), Bestrei- 
ehen der Bauchhaut und AuslSsen des Pectoralis-Fremdreflexes und des Patellar- 
sehnenreflexes gegeben. MuskeMgenreflexe ohne Seitendifferenz, keine Pyramiden- 
batmzeichen, Koordination der Bewegungen unauff~llig. Im Bereich der ttirnnerven 
keine ]~esonderheiten. -- Psychopatho]ogisch: Bei klinisch-explorativer Unter- 
suchung keine Anhaltspunkte fiir eine hirnorganisch begriindete Leistungsminde- 
rung. 

Ergebnisse 

Die Diagnose und die Differentialdiagnose unserer F~lle bereiten keine 
besonderen Schwierigkeiten. ]3ei allen weiteren ErSr terungen scheiden 
zun~ehst alle myok]onischen Erkrankungen  aus, die epileptischer oder ver- 
wandter  N a t u r  sind. Weder  bei den ffinf Kranken  noeh in der v~terlichen 
nnd  mfitterlichen Sippschaft  sind jemals Anf/~lle vorgekommen.  Darfiber 
hinaus fanden sich im E E G  der gesamten engeren Familie, einschliel~Hch 
der gesunden ~i tgl ieder  keinerlei auf  eine ]atente oder manifeste Krampf-  
t~tigkeit  verd~chtige Potentiale.  

Ebenso aul~er Bet raeht  bleibt eine symptomat ische  Myoklonie au fde r  
Grundlage yon jetzt  bestehenden oder abgelaufenen Infekt ionen und 
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Intoxikationen. ]Oas familigre Vorkommen in drei versehiedenen Zweigen 
der Sippschaft und die mit  Ausnahme des myoklonischen Syndroms 
regelreehten neurologischen und serologischen Befunde sind differential- 
diagnostiseh immerhin gewichtig genug, um weitere Ausfiihrungen in 
dieser Hinsicht nicht mehr notwendig erscheinen zu lassen. 

Zu einer kfirzeren differentialdiagnostischen Erwggung geben in- 
dessen die cerebetlaren Systematrophien Anlag. Von den klinischen 
Formen, die entwieklungsgesehiehtlich und morphologiseh versehiedene 
Systeme des Kle.inhirns und seiner Bahnen betreffen, ist nur  an die olivo- 
cerebellare Atrophic, an die Dyssynergia cerebellaris myokloniea Ramsay-  
Hun t  und an die olivo-ponto-oerebellare Atrophic zu denken, die samtlich 
mit  myoklonisehen Zuckungen einhergehen. Die Differentialdiagnose 
dieser Systematrolohien kann dem Kliniker oft Schwierigkeiten bereiten, 
und nieht selten wird die spezielle Diagnostik innerhalb der Krankheits- 
gruppe erst dutch den loathologiseh-anatomischen Befund erm6glieht. 
Dennoch dokumentiert  sich der degenerative Krankheitslorozeg beider 
KMnhirnhglf ten in jedem Fall durch eine ffihrende und vielgestaltige 
cerebellare Symptomat ik  und gestat tet  somit eine zuverlgssige Unter- 
scheidung dieser Systematrophien yon der iso]ierten Myoklonie unserer 
FaLle. 

Bei der t~espreehung der Ergebnisse werden wir uns nieht allein auf 
die eigene Xasuistik besehrgnken, sondern werden die vergleiehbaren 
Fglle der gesamten Literatur  hinzunehmen. Ffir die Auswahl der Fglle 
kommt  dem EI~G insofern eine besondere Bedeutung hinzu, als es zur 
Unterseheidung zwisehen )s mit  und ohne oerebrale Krampf-  
bereitsehaft wesentlieh beitrggt. Ni t  der yon nns nntersuchten Sipp- 
sehaft ist in elektroeneephalographiseher und auch in klinischer und 
genetiseher Hinsieht vergleiehbar eigentlieh nut  die yon B I ~ o s D  
kiirzlieh besehriebene Familie. Die Kasuistik yon FORD entspricht unseren 
Fallen nnd der Sippsehaft aus der Arbeit yon BIwMO~D, nut  finder sieh in 
der kurz gefal3ten Krankengesehiehte kein EEG-Befund. Die ausftihr- 
liehe Studie yon L r ~ D ~ N U L D ~  s tammt  aus der Zeit vor der Entdeeknng 
der Elektroencephalographie. Die Ubereinstimmnng mit  unseren Fallen 
in kliniseher nnd genetiseher ]3eziehnng ist indessen eine so weitgehende, 
dab es zulgssig erseheint, in der Disknssion aueh die Arbeiten yon FoRD 
und L ~ D ~ W , D ~ R  ZU berficksiehtigen. 

AuBer diesen Arbeiten existieren einige andere Studien, zum Teil aus der alten 
Literatur, die wir zwar erwghnen wollen, die aber aus versohiedenen Griinden in 
dleser Untersuehung niohg ber/ieksichfigt werden k6nnen. S~LIGNiiLLE~ hat 1886 
einen 24jghrigen Zimmermann beschrieben, der seit seinem 5. Lebensjahr an myo- 
klonischen Zuckungen ohne Anf~lle lift. Der Fall ghnelt in manoher Beziehung 
unserer Kasuistik, doch kann er bei der Diskussion 1~icht in Betracht gezogen 
werden, weil die ~ereditgt nnd die t~rage eines hirnorganischen Grundleidens yon 
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SEELIGM~LLEI~ nieht berfihrt warden. Noeh mehr gilt dies ffir die Falle yon 
ELLIOT, die so kurz gesehildert sind, dug sie sieh fiir eine wissensehaftliche Aus- 
wertung nieht eignen. 

Zwei Schwestern sind urspriinglich yon W~STPH~L und sparer yon 
PA~SE u. ELSXSSE~ beschrieben worden. Nit unserer Kasuistik sind diese l~alle 
nicht unmittelb~r zu vergleiehen, weft sie diagnostiseh nich~ ganz gekl~rt werden 
konnten. Immerhin bestanden bei den Sehwestem neurologische Herdsymptome: 
so bei der einen eine spastisehe Hemiplegie veto Pradilektionstypus Wernicke-Mann 
und eine halbseitige Sensibilit~tsstSrung. Die andere Sehwester sell friiher an An- 
fallen gelitten hubert. Beide Schwestern hatten neben einseitig betonten lVfyoklonien 
eine Fettsueht vom gleiehen Typus wie die yon v. BOGAERT gesehilderten Gesehwi- 
ster. v. BOGAERT hat in einer Arbeit fiber den ,,Paramyoklonus multiplex Friedreieh" 
zwei Schwestern besehrieben. Diese F~lle mfissen hier auger Betraeht bleiben, weft 
das klinisehe Bild yon dern unserer Sippe in wesentliehen Zfigen abweicht. Vor 
allem die ausgepr~gte l%ttsueh~ veranl~gt uns, die beiden Schwestern mit den 
Fallen yon P ~ s ~  u. ELS~SSEI~ zu vergleiehen. 

Von L ~ T L ~ O ~  (1949) stammt eine Arbeit fiber eine Familie, in der sieh in 
drei Generationen Myoklonien m~nifestierten. Seine l~'alle und die Kranken aus 
unserer Siplosch~ft stimmen in vielen 3/[erkmalen fiberein; dennoeh mfissen wit 
uns damit begnfigen, sie nur am R~nde zu erwahnen. Die Kranken hatten n~mlieh 
zum Tell recht deutliehe EEG-Ver~nderungen mig Spitzen und rasehen Entladun- 
gen, die den Verdaeht auf Grand mal-Anfalle aufkommen liegen, tIinzu kommt 
noeh, dug das pathologisehe EEG dureh Tridione giinstig beeinflugt werden konnte. 

I 

5 / 2 3 

Abb. 1. Sippentafel  der  Fami l ie  A. Die un te r such ten  l~iitglieder der  Fami l ie  s ind mi~ • gezeichnet.  
1 D i r k  A.( I ) ;  2 01 tmann  A.;  3 Thee  A. ;  g Di rk  A. ( I I ) ;  5 Reno 1~. 

U b e r  die heredi tgren Verh/~ltnisse I gibt  Abb. 1 AufschluB. Das 

Gesehlechtsverh~]tnis  betrggt ,  wenn man  die Sippe yon BIEMOND ber/ick- 

s ichtigt  7 ~ zu 9 c~- E in  recessiver Vererbungsmodus  scheidet  aus, zumal  die 

E l t e rn  nich~ b lu t sve rwand t  sind. Der  Erbgang  ist  ve rmut l i ch  dominan t  
autosoma] (P. E. BEcx~g) .  Die Unregelm~tBigkeit der Dominanz  k o m m t  

dar in  zum Ausdruck,  dab ein Tefl der E l t e rn  krank,  ein anderer  Tefl je- 

doeh gesund ist. l~bertragen kann  das Leiden bei den Sippen mi t  gesunden 

E l t e rn  sowohl durch Vs als aueh durch Mii t ter  werden.  

1 Die Genetik der essentiellen Nyoldonie wird yon P .E .  BECKER und 
ST. WIESER in einer humangenetisehen Zeitsehrfft demnaehst ausffihrlich be- 
haudelt werden. 
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Priimorbide Anamnese. Alle unsere Kranken waren Spontangeburten, wie aueh 
die Fille yon FOR]) und LINDEN~IULDEP~. Bei den Kin erkranldaeiten finden sieh 
Masern, Mumps, gSteln und Seharlach verzeiehnet, hingegen keine Krankheits- 
zust~tnde, die auf eine friihkindliehe oder spitere cerebrale Erkrankung hindeuten 
k6nnten. Geimpft wurden dis SShne der Sippschaft A. gegen Pocken, Diphtherie, 
Tetanus und Poliomyelitis, wi~hrend bei den Fillen yon LINDENN:ULDER, :FORD und 
BIE~O~I) veto Impfen niehts erwihnt wird. 

Uneharakteristische neuropathisehe Wesensmerkmale und neurotische Primor- 
dialsymptome wie Dunkelangst und klonisehes Stottern waren bei zwei Kranken 
unserer Kasuistik vorhanden. 

Beginn der E~~ Bei unseren t0glien sowie bei den Patienten yon 
LINDENMUL])E~, BIE~OND und Fol~n begann das Leiden ohne siehtbaren ~ul]eren 
AnlaB. Bei unseren Kranken setzten die myoMonisehen Zuekungen zwisehen dem 
11. und 14. Lebensjahr ein. ~lmliehes grit ftir dis :Fille yon Li~D~l~I~O~I~, die 
mit 12 bzw. 17 Jahren erkrankten. Eine Patientin aus der Studie yon BIE~O~ 
erkrankte mit 8 Jahren, bei den anderen 4 Patienten wird lediglieh erw/~hnt, 
d~g sieh das Leiden bei ihnen ,,in der Jugend ~ manifestiert hatte. Allein die Kran- 
ken yon Fol~n fallen etwas aus dieser t~eihe, denn der eine wurde im 5. Lebensjahr 
und die vier weiteren Personen der Sippe mit 6 Jahren auffgllig. 

Klini~.ches Bil, d. Das auffallendste Symptom der IZ_rankheit sind spontane und 
briiske Muskelkontraktionen, die meist in unregelm~Ngen Zeitabstinden aufein~n- 
derfolgen und dureh die blitzartige Kiirze am ehesten faradisehen Muskelzuekungen 
ihneln. Gelegentiieh sieht man nur leiehte, eben noeh wahrnehmbare Kontraktionen 
eines Muskelgeils ohne merkliehen Bewegungseffekt, ebenso aber aueh asynehrone 
Zuekungen ganzer Muskeln und Muskelgruppen und selbst Salven yon mehr oder 
weniger generalisierten und gelegentlich sogar yon symmetrisehen und synehronen 
/v[assenkontraktionen. Nieht selten fahren die Kranken dutch die generalisierte 
Zuekung in merkwiirdig blitzartigen Bewegungcn plStzlieh zus~mmen. Diese un- 
regelmigige Folge yon diskreten, elementaren und umfassenden, komplexen Myo- 
Monien rail alien denkbaren Zwisehenstufen wird im Elektromyogramm noeh deu~- 
lieher zum Ausdruek kommen. Ebenso weehselnd wie die Intensit~t der Zuekungen 
und das AusmM3 ihrer Synehronie sind aueh die Intervalle zwisehen den einzelnen 
Kontraktionen. Die :Folge kann yon isolierten Zuekungen an his zu ganzen Salven 
yon muskul~ren Entladungen reiehen. Ganz gleieh scheinen aueh die MyoMonien 
bei den Kranken yon LI~DE~Ir;I~DEI~ und :Fo~I) geartet gewesen zu sein. Aueh die 
F~lle yon BIE~OI~D widerspreehen diesen Abweichungen nicht. Bei ihllen kamen 
isolierte Zuekungen und versehiedene synehrone Entladungen in unregelmigiger 
Folge hervor. Efile Besonderheit, die BIm~O~I) auffiel, soil noeh kurz erw~hnt wer- 
den. Bei drei seiner Kranken war das myoMonische Syndrom einseitig betont. In 
zwei F~llen der Sippsehaft waren die Gesiehtsmuskeln bevorzugt betroffen, was 
seinerseits zur irrtiimliehen Diagnose eines Faeialistie AnlaB gegeben hat. 

Es wird gelegentlieh behauptet, dab elementare Myoklonien typiseh fiir den 
Paramyoklonus multiplex :Friedreieh seien. Augerdem sollen sic aueh bei der 
MyoMonusepilepsie Unverrieht-Lundborg vorherrsehen (W~INCAI~TEN). Komplexe 
Myoklonien sollen hingegen f~r die Myoldonusepilepsie Muskens, fib die sympto- 
matisehe Myoklonie naeh Eneephalitis und fiir die Epilepsia partialis continau 
Konjemlikow eharakteristiseh sein. Unsere Kasuistik weieht in dieser Hinsicht yon 
den Behauptungen muncher Autoren ab (WEI~r162 denn wit begegnen bei den 
Kranken sowohl eIementaren Ms aueh komplexen Myoklonien. 

Allen F i l l e n  gemeinsam ist die Betei l igung der Rump]- und l~roxi- 
malen Extremitiitenmuskulatur sowie der Nusku l a tu r  des Schultergiirtels, 
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Halses und des Gesichtes. Die distalen Muskeln scheinen von den ~uskel- 
kontraktionen frei zu sein. Auch FoI~D fand die Mm. peetorales, trapecfi, 
quadricipes und abdominales beider Seiten bevorzugt betroffen. LINDEN- 
~VLDEn sprieht yon den ~[uskeln des Gesichtes, ]~alses, der Arme und 
Beine, und vA~ BOGAE~T erwiihnt die Muskeln des Stammes, des Schul- 
terg/irteis und der proximalen Gliedma~en. BIEMO~D z~hlt die Mm. 
sternoeleido-mastoidei, platysma, peetorales, deltoidei, bieiloes , tricipes, 
suppinatores longi, extensores carporum und quadrati femoris auL Nur 
bei einem unserer Patienten kamen Myoklonien der Gaumenmuskulatur 
und isolierte Zuckungen des Zwerchfells vor. 

Eines der weiteren Merkmale der Erkrankung ist die schwankende 
Ausprggung der Symptome. Die Patienten se]bst und ihre Angeh6rigen 
berichten fiber Zeiten, in denen die Zuckungen kaum wahrnehmbar sind 
und bei den tgglichen Verrichtungen nicht st6ren; und dann wiederum 
yon besonders ungfinstigen Tagen und Wochen mit Verst~rkung der 
Kontraktionen und Zunahme der sonstigen Besehwerden. I)iese Schwan- 
kungen erfolgen meist ohne sichtbaren Anla]~. Bei Frauen scheinen sich 
die Symptome im Pr~menstruum zu verst/irken. Auffallend sind die 
Beziehungen zur Emotionalit~t und zu ideomotorischen Ph~nomenen, 
so wie dies schon LUNDBORG beobachtet und als ,,sensoklonischen" bzw. 
,,psychoklonischen Effekt" bezeichnet hat. Sobald sich die Kranken 
nicht beobachtet ffihlen und sich v61lig entsloannen, lassen die Zuckungen 
nach, ebenso bei grober k6rperlicher Arbeit. Sie nehmen aber zu bei fein- 
motorischen Intentionen, besonders beim Schreiben und bei anderen 
Arten feblmotoriseher T~tigkeit (BIE~O5D). Jede Erregung und selbst 
eine latente emotionale Spannung steigert die Symptome, die aber bei 
fortbestehendem Affekt sich an die Situation nach und nach adaptieren 
und damit allm~hlich nachlassen. G/instig beeinitu]~t werden die spon- 
tanen Myoldonien dureh Alkohol und Barbiturate, was gelegentlich zum 
MiBbraueh ffihren kann. 

Bei einem unserer Exanken bestand eine bereits mit freiem Auge 
sichtbare rhythmische Spontanbewegung, die sieh auf die linke Hand 
und auf den ]inken Unterarm beschr~nkte. Dieser einseitige Tremor 
hat te  eine Frequenz yon etwa 5 Schl~gen in der Sekunde. Im fibrigen 
geh6rt die rhythmisehe Myoklonie nicht zu den obligaten Merkmalen des 
Syndroms, denn wir fanden sic, wie dies in der neurolohysioiogischen 
Studie aufgezeigt werden wird, nur bei 2 yon den 5 Kranken der 
Sippe. ]3ei einem dieser beiden Kranken war der Tremor nur im Elektro- 
myogramm nachweisbar. IJIlqDENMULDEI%, BIE/~/IO17D ond Fo~D erw/ihnen 
in ihrer Kasuistik nichts yon tremorartigen Erscheinungen. Im iibrigen 
kommen rhythmische Myoklonien bei den sonstigen myoklonisehen 
Erkrankungen weniger am Skeletmuskel als an der Muskulatur des 
Sehlundes und des Gaumens vor. 
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Wir kommen nun zur Frage des Zusammenhanges zwisehen ~[yoklonie 
und enthemmten Fremdreflexen. S~mtliche Grade erhShter Erregbarkeit  
der Fremdreflexe sind bei unseren Kranken gefunden worden. Diese 
reiehten yon einem eben noch positiven PMmomentalreflex an fiber 
manche Zwisehenstufen bis zu lebhaftester AuslSsbarkeit und nahmen 
fallweise sogar den Charakter eines generalisierten, s tark enthemmten 
Sehreekreflexes an. Keiner der 5 Patienten war ganz frei yon solehen 
exterozeptiven ~eflexen. Diese wirkten manehmal  synchronisiert, wie 
ein generalisiertes und heftiges Zusammenfahren, und sie waren durch 
manehe Arten nozizeptiver Stimuli (briiske und intensive I-ISrreize, 
starke I-Iautreize) ausl6sbar. In  anderen Fallen wiederum liegen sieh yon 
den Foci der reeeptorisehen ]~autabschnitte aus isolierte Fremch-eflexe 
einzelner Muskeln und ~uskelgruppen auslSsen (PMmomentalreflex, 
eutaner Peetoralisreflex, Glabellareiiex). 

Die pathologisehe Physiologie und die Klinik der enthemmten Fremd- 
reflexe sind besonders durch die Arbeiten yon D u ~ s I ~ G  in den ]etzten 
zwei Jahrzehnten bekannt  geworden. So ist es zu verstehen, dag die 
frfiheren Kasuistiken der Myoklonie in dieser t t insicht wenig aufsehlug- 
reich sind. Sieht, man aber die einsehl~gigen F~lle, z.B. die yon Fo~D, 
sorgf~tltig durch, dann stSgt man auf Ph~nomene, die auf enthemmte 
eutane und andere.Fremdreflexe sehlieBen lassen. 

WSrtlich heiBt es beim Fall 2 yon vA~ BOG~E~T: ,,Das unvorhergesehene 
Anziinden einer elektrischen Lampe, das Ger~usch eh~es fMlenden Gegenstandes 
kSnnen umfassende Muskelkontraktionen ausl5sen." Obwohl der yon FRIED~ICg 
1881 publizierte und nunmehr historisch gewordene Fall nicht zu unserer Kasuistik 
genommen werden k~nn, so soil dennoch erw~hnt werden, d~g beim Kranken 
zweifellos stark enthemmte Fremdreflexe bestanden hubert. Wir werden auf diese 
Zusammenh~nge in der zweiten Studie noch eiamal zu sprechen kommen. 

Zu diesen prim~ren Symptomen,  die das Gerfist bflden, kommen noeh 
fakultat ive Erscheinungen. 

An erster Stelle sind unspezifisehe Ph~nomene aus dem Bereich der 
hirnorganischen Defektsyndrome bzw. pseudopsychopathisehe Bilder zu 
nennen. Eine leichte Demenz kann gelegentlieh bei fortgeschrittenen 
F~]len vorkommen, so z. B. bei dem s Bruder aus unserer Kasuistik. 
In  ihren intellektuellen Leistungen sicher nieht beeintr~ehtigt waren die 

weiteren Kranken unserer Sippsehaft, der Kranke yon LIm)~?C~ULD~ 
und FO~D. Die 5 Kranken der yon BIE~o~o besehriebenen Sippsehaft 
zeigten ebenfalls keinerM Zeiehen eines erworbenen geistigen Leistungs- 
defizits. Mit einiger l~egelmggigkeit sind hingegen die neurologisehen 
Erseheinungen mit  neuropathisehen oder pseudopsyehopathisehen Zfigen 
verbunden. ~ a n  mug aber in der Beurteflung der psyehisehen StSrungen 
vorsiehtig sein, denn es ist nieht immer mSglieh, zwisehen einer organi- 
ehen Wesensgnderung und einer sekund/~ren Neurotisierung der k6rper- 
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lich behinderten und aul~erdem in der 0ffentlichkeit durch die entstellen- 
den Zuckungen stigmatisierten Kranken seharf zu unterscheiden. 
Psychiseh vSllig unauff~llig scheinen die Kranken yon LIIVDENMULD]~I% 
und BI]~IoN]) gewesen zu sein. Die Geschwister Oltmann und Theo aus 
unserer Sippsehaft mfissen zumindest als sekundar neurotisiert gelten. 

Wir kSnnen diesen Abschnitt nicht beschlieSen, ohne auf die beiden Schwestern 
M, (vAx BOGA~RT) noch einmal einzugehen. Diese zeichneten sich gegeniiber der 
gesamten Kasuistik dutch eine starke Fettsucht aus. Die Adipositas schien yon 
Anfang an bei den Kranken bestanden zu haben, sie nahm sparer noch zu und 
f/ihrte zu excessivem Fettansatz am Stamm, an den Oberschenkeln, Oberarmen und 
im Gesicht. 

Verlau/. Von den 5 Kranken der Sippe A. sehien der eine in seinem 
23. Lebensalter den Gipfelpnnkt der Erkranknng bereits fibersehritten 
zu haben. Jedenfa]ls befand er sieh schon seit Jahren in einem weir 
besseren Zustand als zu Beginn der Erkrankung. Die anderen 4 Patienten 
sind in den seit der ersten Manifestation des Leidens vergangenen 4 bis 
10 Jahren in ihrer kSrper]ichen und psyehischen Verfassung im wesent- 
lichen unver/indert geblieben, l~ber den Fall yon FO~D ist nur vermerkt, 
da~ das Leiden bis zum 12. Lebensjahr stetig zunahm, ohne aber die 
Leistungen des Kranken in der Schule sonderlieh zu beeintr~chtigen. 
Dieselbe allmahliehe Verschlimmerung in den ersten Jahren bestand auch 
beim Kranken yon LINDE~M~LDEl~. Bei der VerSffentliehung der Studie 
war dieser Patient bereits 47 Jahre alt nnd noch immer in der Lage, den 
Unterhalt fiir seine Familie zu bestreiten. B ~ O N D  hatte Gelegenheit, 
3 Frauen im Alter yon 56, 59 und 62 Jahren und 1 Mann von 60 Jahren, 
alle AngehSrige einer Sippe, zu untersuehen. Bei allen bestand das Leiden 
seit der Jugend. In  keinem Falle war eine Progredienz zu verzeiehnen, 
sondern man gewinnt aus den Sehildernngen den Eindrnck, als ob sich 
die Muskelzuckungen mit den Jahren eher noeh zur/iekgebildet batten. 

Im allgemeinen seheint das Leiden nach einer initialen Versehlimme- 
rung entweder stationar zu bleiben oder sich mit den Jahren sogar zu 
bessern. Bei den meisten Patienten behinderte zwar die Kr~nkheit die 
allgemeine Lebensentfaltung, machte aber eine berufliehe Ts und 
die Teilnahme am Gemeinsehaftsleben nicht unmSg]ich. GrSbere manuelle 
Berufe wie Sehlosserei und Landwirtsehaft kSnnen anseheinend ohne st/ir- 
kere Beeintr~chtigung ausgeiibt werden, wie wir dies auch bei unseren 
Patienten gesehen haben. 

Yersueh einer Deutung 

Bei den naehfolgenden Erw/~gungen werden wit davon ausgehen, dal] 
die psyehischen Erseheinungen, die vegetativen Zeichen und die gelegent- 
lieh vorhandenen endokrinen StSrungen inkonstante Symptome darstel- 
len und dal~ das Kernstiick des Syndroms yon spontanen Myoklonien 
und yon enthemmten Fremdreflexen gebilde~ wird. Unsere Aufmerksam- 
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keit werden wir daher auf jene Strukturen im ~ i rn s t amm lenken, in 
denen die Substrate der Myoklonie und der enthemmten Fremdrefiexe 
miteinander in enger anatomiseher Beziehung stehen. 

Wie W~I~qGAI~TE~ ktirzlich in ihrer Monographie dargestellt hat, neig~ man 
heute zur Annahlne, dal3 die Myoklonie ein Syndrom des Guilluin-lVIoll~retschen 
Dreiecks darstellt, dessen Eckpfefler vom roten Kern, yon der unteren Olive und 
vom Dentatum gebildet werden (WEIsScItEDEL; GUILLAI~- U. ~OLLAI~ET). 

Bei dem Gufllain-~ollaretschen Dreieck handelt es sieh im wesent- 
lichen um ein Segment des yon Kern  zu Kern strickleiterartig nach caudal 
ffihrenden efferenten extrapyramida]en Systems, das sich im mittleren 
Anteil auf das Grfindliehste mit  der Formatio reticularis verbindet und 
yon der Olive fiber das Kleinhirn wieder zuriick zum N. ruber ffihrend eiu 
funktionell wichtiges, modifizierendes Rfiekkoppelungssystem darstellt. 

Die enthemmten Fremdreflexe sind yon DCa~NSI~G seinerzeit auf eine 
vermehrte  Durchgangigkeit yon Zwischenneuronen des l~fickenmarks 
infolge Enthemmung tines im Bereich extrapyramidaler  Strukturen 
gelegenen , ,Fremdreflexzentrums" oder , ,Summationszentrums" zuriick- 
geffihrt worden. Bereits 1951 brachte DUENSI~G die Enthemmung der 
Fremdreflexe mit  der Substantia retieularis ~n Zusammenhang. Er  gab 
dabei der Vermutung Ausdruck, dal~ ffir die Entstehung der patho]ogi- 
schen Fremdreflexe eine Uberfunktion der bahnenden Zentren der late- 
ralen Reticularis - -  bei der Athetose m6glicherweise anf Grund des Fort- 
falls fibergeordneter extrapyramidaler  hemmender Einflfisse - -  verant- 
wort]ich sein k6nnten. Die seitherige Forsehung (~o~uzzI  u. MAGOl;N; 
RttINES u. 1VJ~AGOUN, deutseh ref. v. PoEc~:) seheint diese Annahme zu 
bestatigen. So wissen wir, dal3 der Seitenstrangkern u. a. aueh spinale 
Zuflfisse aufnimmt, die in somatotopischer Anordnung im kleinzelligen 
und im benachbarten grol]zelligen Kern enden (B~oDAL). Es liegt nahe, 
dal3 dieses auf das Kleinhirn projizierte, yon BRODAL als rezeptiv und 
assoziativ bezeichnete System ffir die Verkfirzung der Summation der 
pathologischen Fremdreflexe und damit  fiir ihre Ausl6sbarkeit durch 
Einzelreize verantwortlich ist. Vermut]ich ist der Nucleus reticularis 
lateralis jene Interferenzzone, yon der aus sowohl das Gufllain-Mollaret- 
sche Dreieck des Myokloniesyndroms als auch das Substrat  der extero- 
zeptiven Fremdreflexe gleichze~tig stSrbar ist. 

Nach dieseln anatomischen Exkurs wenden wir uns der Pathologic 
der essentie]len Myoklonie zu. Wir gehen bei den nun folgenden Erwagun- 
gen davon aus, d al~ die ungeregelten Impulsstr6me der myoklonischen 
Kontrakt ionen auf einer St6rung im Bereiche hemmender Substrate 
beruhen. Von diesem Prinzip der Enthemmung yon t I i rns tamm- 
strukturen ausgehend stellt sich nunmehr die Frage nach den Systemen, 
die bei unseren Fallen yon hereditarer essentieller N[yok]onie als ge- 
schadigt bzw. funktionell en themmt bezeichnet werden mtissen. 
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Noeh vor einigen Jahrzehnten h~tte man die reziproken ttemmungs- 
und Enthemmungsvorg/~nge am iV[odell eines hierarchiseh organisierten 
und funktionell streng geschiehtet aufgebauten zentralen Nervensystems 
darzustellen versucht. Die Neurophysiologie der Gegenwart hat den 
Gedanken der metameren Schichtung yon Funktionssystemen zwar 
nieht fallengelassen, sie hat aber die starre Schichttheorie dureh moder- 
nere Systemtheorien yon riiekgekoppelten Kreisen erg/~nzt und auf- 
gelockert. Dies grit natfirlich auch ffir die heutigen Vorstellungen fiber 
die Anordnung und das Wirken der nervSsen Bahnung und ttemmung. 
ECCLES nennt nieht weniger als 5 Ar tender  zentralnerv6sen Inhibition. 
Das Modell einer selbstt~tigen tIemmung der Neuronents im 
gleichen Segment sind die rfiekme!denden Interneurone, beispielsweise 
in Form der Renshaw-Zellen im Riickenmark. Es handelt sich hier aber 
nicht nur um einen morphologischen und funktionellen Einzelfall ira 
Bereiche des Rfiekenmarks, sondern um ein allgemeines und ubiqult~res 
hemmendes Prinzip. So entsprechen naeh ECCr.ES (1964) die peripyrami- 
dalen Korbzellen der grauen t~inde, die seit den Arbeiten yon RAMO~ 
u CAJa~ und Slo~ter yon LO~E~TE DE N6 bekannt sind, durch ihre 
physiologisehen Eigensehaften funktionell genau den postulierten hem- 
menden Neuronen vom Typus der Renshaw-Zetlen. Die Aufgabe dieser 
rfickmeldenden Interneurone ist nieht koordinativer Natur, wie etwa die 
reziproke neuronale ttemmung, sondern sie besteht in der Regulierung 
spontaner und provozierter Entladungsmuster und damit im Ausgleich 
yon ungeregelten Impulsen iibersehwe]liger Frequenz. 

Es ist nun keineswegs so, dab die im Bereieh des Hirnstammes postulierten 
intrasegmentalen riiekmeldenden Interneuronen frei waren yon modifizierenden 
zentrMen Verbindungen. Unter anderem sind aueh klinische tlinweise auf hSher- 
gelegene Kontrollinstanzen der die Myoklonieimpulse hemmenden Strukturen vor- 
handen. Bei den stereotaktisehen Operationen der Myoklonie ohne Epilepsie ging 
tIxssLE~ yon der Vorstellung aus, dag ein unkontroUierter efferenter Impuls vom 
Kleinhirn fiber den roten Kern zum oralen Ventralkern des Thalamus und yon 
dort zu Area 4 y geleitet wird. W~hrend der Operation gel~ng es dureh Reizung des 
hinteren oralen VentrMkernes kontralaterale asynehrone myoklonische Zuckungen 
der Arme und Beine auszulSsen. Die Koagulation dieser Substrate hat die Myoklonie 
entscheidend gebessert bzw. beseitigt. Wieweit diese Erfahrung fiir unsere F~lle 
yon Bedeutung ist, vermag man noeh nieht ganz zu beurteilen, zumal bei dem 
erw~hnten Fall yon HASSLER auch eine eerebellare Ataxie bestanden hat. l~an muB 
sieh fragen, ob dieser eine und die fiinf nur kurz erw~hnten F~lle yon HASSLER 
nieht zum Tell den eerebellaren Systematrophien angeh5rt haben. 

Die Vorstellung eines solehen Systems yon rfickmeldenden hemmen- 
den Interneuronen im tIirnstamm kommt uns in der pathophysiologi- 
sehen Interpretation der essentiellen Myoklonie, die mit enthemmten 
Fremdreflexen verbunden ist, sehr entgegen. ?r k6nnte in diesem Fall 
die Annahme einer anatomisehen L~sion oder einer Systemerkrankung 
teleneephaler Suppressoren fMlenlassen, was aueh die Deutung der 
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klinisehen Erseheinungen erMehterte.  ~ a n  wiirde s ta t t  dessen an eine 
elektive heredit/~re Degeneration yon hemmenden Feinstrukturen an der 
Interferenzzone zwischen den laterMen l~eticulariskernen und dem 
extrapyramidM-cerebeHaren l~fickmeldekreis denken. 

Zusammenfassung 
Die Studie grfindet sich auf eine Kasuistik yon 5 Kranken, die alle 

einer ostfriesischen Sippe entstammen. In  der Arbeit werden aul3erdem 
die wenigen vergleichbaren F/~lle von hereditgrer essentieller ~yoldonie  
des einschl/igigen Schrifttums berfieksichtigt. 

Die Erkrankung beginnt meist zwischen dem 12.--16. Lebensjahr, 
in vereinzelten F/~llcn schon mit  6- -8  Jahren, und nimrnt einen exquisit- 
chronischen Verlauf an. Fr/ihzeitige Todesf/ille sind nicht bekannt  
geworden. Die Leistungsfiihigkeit der Kranken in gr6beren manuellen 
Berufen bleibt in der l~egel bis in das Alter hinein erhalten. 

Das Kernstiick des Symptomverbandes wird yon elementaren und 
komplexen Myoklonien und yon enthemmten Fremdreflexen gebfldet. 
An fakultat iven Symptomen kommen fallweise rhythmische I-Iyperkine- 
sen veto Typus eines Ruber-Tremors,  ideoMnetische Ph~nomene, 
dyskrine StSrungen (Adipositas), hin und wieder eine hirnorganische 
Demenz und gelegentlieh pseudopsychopathische ~erkmale  mit  Stim- 
mungslabilit/it und neurasthenischen Schw/~chezustiinden hinzu. 

Die Arbeit schlieBt mit  Erw/~gungen zur Pathologie des Leidens. Die 
Substrate des ~yokloniesyndroms (Guillain-N[ollaretsehes Dreieck) und 
der enthemmten Fremdreflexe stehen anatomisch im Bereiche des 
Nucleus reticularis lateralis miteinander in engem Zusammenhang. 
Funktionell betrachtet  kSnnte es sich um eine Enthemmung dieser 
Substrate durch eine elektive Degeneration hemmender,  rfiekmeldender 
Feinstrukturen in der seithchen t~etikuli~rsubstanz handeln. 
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