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Die heutige klinische Systematik myoklonischer Erkrankungen geht
urspriinglich auf die Studie von Frieprmice (1881) iber den ,,Para-
myoklonus multiplex und auf die Beschreibung der progressiven
Myoklonusepilepsie durch UxverricET (1891) und LuxpBORG (1903)
zuriick. Seither wurde in der klinischen Neurologie an dieser Unterschei-
dung zwischen myoklonischen Erkrankungen mit und ohne Anfille als
Grundlage der einschligigen Krankheitseinteilung festgehalten (KrEBS
1952 ; WEINGARTEN 1957 ; A1¢NER u. MULDER 1960). So spricht man heute
von myoklonischen Syndromen mit epileptischen Manifestationen (myo-
klonische Epilepsie nach MUskENs, progressive Myoklonusepilepsie
Unverricht-Lundborg, Epilepsia partialis continua Konjewnikoff),
von myoklonischen Syndromen ohne Anfallzustinde (Paramyoklonus
multiplex Friedreich); hinzu kommen noch die symptomatischen
organischen Myoklonien bei Infektionen und Intoxikationen sowie
anderen organischen Erkrankungen des zentralen Nervensystems, wie
den cerebellaren Systematrophien, und schlieBlich einige Sonderformen
wie die Myoklonie der Schlundmuskulatur und die Nystagmus-Myoklonie.

Wahrend die myoklonischen Syndrome mit epileptischen Manifesta-
tionen verhiltnisméfig gut bekannt sind, ist die neurologische Literatur
iber den ,,Paramyoklonus multiplex‘ auffallend spérlich.

Die wichtigsten Veroffentlichungen der letzten Jahrzehnte stammen von Lin-
DENMULDER 1933, PaNSE u. ELsissER 1939 sowie Morris 1960. WEINGARTEN hat
sich erst kiirzlich kritisch mit dem Begriff des ,,Paramyoklonus multiplex‘‘ aus-
einandergesetzt und vorgeschlagen, diese irrefiihrende Krankheitsbezeichnung
ganzlich fallen zu lassen. Ganz im Sinne der klassifikatorischen Tendenzen der
Gegenwart sollte man zunichst einmal allgemein vom myoklonischen Syndrom
sprechen. Fiir die Falle, die nach eingehenden diagnostischen Bemtihungen urséch-
lich ungeklért blieben und weder den Anfallsleiden noch den symptomatischen,
den cerebellar-degenerativen oder anderen definierten Gruppen zugeteilt werden
konnten, sollte der Terminus ,,essentielle Myoklonie‘* vorbehalten bleiben.

Wie WEINGARTEN richtig bemerkt, stellt diese letztlich auf LuNDBORG zuriick-

gehende Bezeichnung ebenso eine Verlegenheitsdiagnose dar, wie alle anderen
essentiellen” neurologischen Frkrankungen. Tatsichlich wissen wir {ber die
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essentielle Myoklonie so gut wie nichts; wir kennen lediglich das Syndrom und
vermuten, daf es zukiinftig gelingen wird, durch eine technisch verfeinerte Dia-
gnostik aus ihm weitere dtiologische Einheiten herauszuldsen.

Diese Untersuchung grindet sich auf Félle von essentieller Myoklonie,
die samtlich einer ostfriesischen Sippe entstammen. Die immerhin recht
seltene Kasuistik trigt einige neue Gesichtspunkte zur Klinik, Atiologie
und Genetik der essentiellen Myoklonie sowie zur klinischen Neuro-
physiologie des Myokloniesyndroms bei. Die Fiille des Materials und die
verschiedenartigen Gesichtspunkte, die bei der Diskussion beriicksichtigt
werden miissen, lassen die Gliederung des Stoffes in je einen klinischen
und neurophysiologischen Teil notwendig erscheinen.

Kasuistik

Es handelt sich bei den Krankheitsfallen, die im folgenden dargestellt werden
sollen, um 3 Briider im Alter von 15—21 Jahren und 2 ihrer Vettern viterlicher-
seits. Wir sind somit in der Lage, iiber 5 Tille einer essentiellen Myoklonus-
Erkrankung mit ganz zweifellos familiirer Ausbreitung zu berichten, wobei
besonders hervorzuheben wire, daB Beziehungen zur Epilepsie weder bei den Er-
krankten, noch bei den sonstigen von uns untersuchten Verwandten festzustellen
waren. Verdichtige anfallsartige Geschehen sind in der Familie nirgends bekannt
geworden. Die elektrische Hirnaktion weist weder bei den erkrankten Briidern
noch bei beiden Elternteilen und dem nicht erkrankten Bruder krampfstrom-
verdéchtige Ablaufe auf.

Fall 1. Dirk A. (I). Vorgeschichte. Rechtzeitige Spontangeburt nach regel-
rechtem Schwangerschaftsverlauf, Geburtsdauer 5—6 Std. Weder Asphyxie,
Tkterus, Krampfe noch Trinkstérungen. Regelrecht geschilderte Siuglings- und
Kindheitsentwicklung. Schutzimpfungen: Pocken jenseits des 3. Lebensjahres;
Diphtherie, Tetanus-, Salkimpfung. AuBer Hilusdriisentuberkulose mit etwa
3 Jahren und einer Kopfprellung mit 4 Jahren (ohne BewuBtlosigkeit oder XErbre-
chen) Masern und Mumps durchgemacht. Neigt seit der Schulzeit zu tonischem
Verlegenheitsstottern.

Erkrankung. Mit 11—12 Jahren Beginn von stindigen ununterdriickbaren,
aber im Schlaf aufhérenden unwillkiirlichen Muskelzuckungen, vor allem im
Schultergiirtel- und Rumpfbereich, die im Laufe der Jahre an Intensitédt zunahmen
und mehr und mehr die Willkiirmotorik, insbesondere auch feinmotorische Betiti-
gungen storten. Nahm in der Mittelschule auf eigene Faust iibermaBig Luminal-,
Bromural- oder Adalin-Tabletten ein, um die Muskelzuckungen zu démpfen, und
mubBte schlieBlich wegen Leistungsabfalles und haufiger Verdostheit von der Schule
genommen werden. Arbeitet jetzt auf dem elterlichen Hof, wo die Muskelzuckungen
bei grober Arbeit, und wenn er sich nicht beobachtet fiithlt, weniger stérend sind.
Nach ausgiebigem SchnapsgenuB jeweils weitgehendes Zurlicktreten der Myoklonie,
so daf der Proband unter AlkoholeinfluBl sogar in der Lage war, eine Jagdpriifung
mit ScharfschieBen zu absolvieren. Er vermag sich im iibrigen auf seine Myoklonie
derart einzustellen, daf} er sie gelegentlich in Willkiirbewegungen einbeziehen und
auf diese Weise etwa beim Xssen Verschiitten und Kleckern vermeiden kann.

Befund. 22 Jahre alt, leptomorph, guter Allgemeinzustand, leichte klonisch-
stotternde bzw. sakkadierende Artikulationsbehinderung. Ausgeprigte blitzartig-
rasche myoklonische Zuckungen der proximalen Extremititen- und Rumpfmusku-
latur bds. Die Myoklonien haben groftenteils einen deutlichen Bewegungseffekt,
und sie treten, abgesehen von einer geringen Linksbetonung und einer gelegent-
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lichen Bevorzugung des Erector trunci, in anscheinend regellosem Verteilungs-
muster hinsichtlich der einzelnen Muskelgruppen und der Lateralisation auf. Deut-
liche Verstiarkung der myoklonischen Tatigkeit bei Initiativbewegungen (vor allem
beim Schreiben) sowie affektiv-imperativ. Extrapyramidale Fremdreflexe aufer
enthemmtem Glabella-Reflex Xklinisch nicht auslosbar, dagegen sehr lebhafte
Schreckreflexe, die in myoklonische Zuckungen einmiinden. Motilitdt und Kraft-
entfaltung der Willkiirmotorik sonst unauffallig, etwas schlaffer Muskeltonus.
Muskeleigenreflexe seitengleich ausldsbar, keine Pyramidenbahnzeichen. Koordina-
tion ausreichend sicher. Im Bereich der Hirnnerven — abgesehen von einer latenten
Exophorie — keine Auffalligkeiten. — Rontgenaufnahmen des Schédels unauf-
fallig. Pneumoencephalographie: Achsengerecht stehendes, mittelstandiges, graziles
Ventrikelsystem. Auf dem li. bzw. re. anliegenden Seitenbild vollig regelrechte
Darstellung der Seitenventrikel. Spezialaufnahmen der Vorder- und Hinterhrner
im seitlichen Strahlengang ergeben ebenfalls keine Abweichungen von der Norm.
Oberflichenzeichnung feinstrichig und seitengleich ausgeprigt. Hirnelektrischer
Befund: Siehe 2. Teil. Laborbefunde: Siehe Tabelle. Psychopathologisch: Verdacht
auf hirnorganisch begriindete Leistungsminderung mit Gestaltgliederungsschwiche.
Im Hamburg-Wechsler-Intelligenz-Test Abbauverlust von 25%, bei Verbal-IQ 87.
Im iibrigen neurotische Verarbeitung der Krankheitsmerkmale, zumal der Proband
als Linkshénder durch sie stiirker beeintrichtigt wird als seine Briider. Wirkt sehr
miBerfolgsempfindlich, emotional labil und unausgeglichen, sténdiges Schwanken
zwischen miBtrauischer Abwehr und Suche nach Anerkennung.

Fall 2. Oltmann A. Vorgeschichte. Rechtzeitige Spontangeburt nach regel-
rechtem Schwangerschaftsverlauf. Weder Tkterus, Asphyxie, Neugeborenenkrampfe
noch Trinkstérungen. Regelrechte Sduglings- und Kleinkindentwicklung angegeben.
Schutzimpfungen: Pocken mit ca. 3 Jahren, Diphtherie, Tetanus, Salk. Frithere
Erkrankungen: Masern, Mumps, moglicherweise Roteln, Knieverletzung re. durch
explodierende Karbidflasche mit 12 Jahren. Seit dem Volksschulalter Dunkelingste.
Er sei stets ein betont ordentlicher und ,,diensteifriger” Junge gewesen.

Erkrankung. Mit 14—15 Jahren Beginn stéindiger unwillkiirlicher Zuck- und
Wackelbewegungen zunichst der Schultergiirtel- und Handmuskulatur, spater
auch des Rumpfes. Verstirkung der Muskelzuckungen bei Aufregung, im Schlaf
schwinden sie. Jahrelange Einnahme riesiger Mengen Bromural und Adalin, um die
Muskelzuckungen zu unterdriicken. In letzter Zeit Versuche, den stérenden Be-
wegungsimpulsen durch Alkoholgenull zu begegnen. Im Sommer 1962 pathologi-
scher Rauschzustand : nichtliche dngstliche Erregung nach Austrinken einer Flasche
Schnaps; sah auf dem Hof Ménner wie dunkle Schatten stehen, die mit Gewehren
auf ihn anlegten; erblickte in den Béumen Autozusammenstifie, glaubte, daf der
Vater ihn mit der Pistole erschiefen und der Arzt ihn durch Pulver vergiften wolle.
Abklingen dieses Zustandsbildes innerhalb weniger Stunden. Klinikaufnahme
erfolgte zunichst wegen dieser inzwischen abgeklungenen psychischen Auffalligkeiten
und wegen #ngstlicher Unsicherheit und Kontaktscheu.

Befund. 20 Jahre alt, leptomorph, guter Allgemeinzustand. Ziemlich hoch-
gewblbter Gaumen. Auf Grund internistischer Untersuchung (Medizinische Univer-
sitats-Klinik Gottingen) kein Anhaltspunkt fiir das Vorliegen eines rheumatischen
oder angeborenen Herzvitiums. Blitzartig-rasche myoklonische Zuckungen der
Rumpf-, Hals-, und proximalen Extremitdtenmuskulatur. Die ruckartigen Be-
wegungsimpulse haben deutlichen Bewegungserfolg und treten in scheinbar regel-
losem Verteilungsmuster auf. Deutliche affektive Abhéngigkeit der Intensitéat und
Haufung der myoklonischen Zuckungen. Vereinzelte Myoklonie des weichen
Gaumens (Nystagmus palatinus). Muskeltonus der Arme etwas schlaff, gelegentlich
Spasmus mobilis. Motilitdt und Kraftentfaltung sonst nicht zu beanstanden. Aus-
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Tabelle. Ubersicht iiber die Laborbefunde
Dirk A. (1) { Oltmann A. ] Theo A.
Blut

Hamoglobin, Erythro- im Normbereich
cyten, Leukocyten
Natrium 142  mval 134  mval 137  mval
Kalium 3,7 mval 3,7 mval 3,5 mval
Chloride 115  mval 108 mval 99 mval
Calcium 8,83 mg-%/, 9,8 mg-%/, 8,46 mg-°/,
anorgan. Phosphate 2,02 mg-°/, 5,59 mg-%/, 3,3 mg-%,
Kupfer i. Serum — 72,5 -9, -
Eisen i. Serum — 146 99/, —
Rest-N 30  mg-%, 33 mg-%, 30  mg-%,
Xanthoprotein 18,75 & 30,5 E 19,5 B
Kreatinin i. Plasma 0,85 mg-°/, 0,84 mg-%/, 0,84 mg-%/,
Kreatininphosphorkinetase 2,01 — 2,44
Gesamt-Bilirubin i. Serum 0,41 mg-%/, 0,23 mg-%/, 0,28 mg-%/,
Elektrophorese
Gesamt-Eiweil3 7,10 g-%/, 6,77 g-%, 7,59 g-%/,
Albumin 53,3 rel-Y/, 57,0 rel-/, 56,0 rel-%/,
oy-Globulin 6,0 rel-%/, 4,0 rel-9/, 6,0 rel-9/,
oty-Globulin 8,0 rel-9/, 8,0 rel-%/, 10,5 rel-9/,
B,-Globulin 7,5 1el-9f, 8,0 rel-9/, 7.5 rel-9,
Pa-Globulin 6,0 rel-%/, 6,0 rel-0/, 5,0 rel-%/,
y-Globulin 19,0 rel-%/, 17,0 rel-%/, 15,0 rel-?/,
Takata 100  mg-°/, 90 mg-%, 100 mg-%/,
Weltmann 7Y, R. 7y R. 7 .
Thymoltest 1,7 E 2,6 E 1,2 E
Cadmiumtest negativ Spur negativ
luesspez. Reaktionen kompl. neg. kompl. neg. kompl. neg.
Sabin-Feldman 1:64 1:256 negativ
Toxoplasma-KBR 1:5 neg. 1:5 + 1:5 neg.
Listeriose-KBR negativ negativ negativ
Antistreptolysin-Titer 105 E 320 E 50 E
Rheumafaktor-Latex negativ negativ negativ

in allen 3 Fillen normale Ausscheidung von
Cystin, Glycin, Serin, Taurin, Thyreonin, Alanin,
Glutamin, Glutaminsiure, Histidin, (bei Dirk
auch von Asparaginsiure); im Zucker-Chro-
matogramm normale Spuren von Glucose, Ara-
binose und Xylose.

2/3

0,7 KW

0,1 KW

0,6 KW
regelrecht
kompl. neg.

1/3

0.5 KW

0,1 KW

04 KW
regelrecht
kompl. neg.

3/3

0,6 KW

0,1 KW

0,6 KW
regelrecht
kompl. neg.
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gepragte Provokationsméglichkeit der myoklonischen Zuckungen durch Ausiésen
des Pectoralis- und Glabella-Fremdreflexes, wobei die Provokationszone beider
Fremdreflexe iiber praktisch den ganzen Rumpf einschlieBlich Hals und Kopf (mit
Ausnahme der Scheitelhohe) verbreitert ist. Stirkste Auslosbarkeit anscheinend
bei tangentialer Haubverschiebung durch Knipsen oder Beklopfen. Ausgeprigte
Schreckreflexe, vor allem auch auf sensorische Reize, mit Einmiinder: in myoklonische
Zuckungen. Koordination sicher; bei Zeige- und Zielversuchen werden die myo-
klonischen Hyperkinesen in die Initiativbewegung eingeschmolzen. Muskeleigen-
reflexe seitengleich, keine Pyramidenbahnzeichen. Im Bereich der Hirnnerven
auBer einer geringen Konvergenzschwiche keine Auffilligkeiten. — Rontgenauf-
nahmen des Schidels unauffilliy. Elektrische Hirnaktion: Siehe 2. Teil. Psycho-
pathologisch: Durchschnittliches intellektuelles Leistungsniveau ohne Hinweise auf
organisch begriindete EinbuBlen. Im Hamburg-Wechsler-Intelligenz-Test Verbal-
1Q 102, Handlungs-IQ 103, kein Abbauverlust. Im tibrigen durch #ngstliche Ver-
unsicherung und Neigung zu Riickzugsverhalten gestorte Beziehung zur Umwelt.

Fall 3. Theo 4. Vorgeschichte. Rechtzeitige Spontangeburt nach regelrecht
verlaufener Schwangerschaft. Weder Asphyxie, Tkterus, Neugeborenenkrimpfe
noch Trinkstorungen. Sauglings- und Kleinkindentwicklung regelrecht geschildert.
Schutzimpfungen: Pocken jenseits des 3. Lebensjahres, Diphtherie, Tetanus, Salk.
Frithere Erkrankungen: Masern und Mumps. Zu Hause und auch in der Schule
besonderes Wohlverhalten des Jungen.

Erkrankung. Mit etwa 12 Jahren Beginn von sténdigen unwillkiirlichen Zuckun-
gen der Hals-, Schultergiirtel- und Rumpfmuskulatur, die im Laufe der Jahre all-
méhlich zunahmen. Bel nerviser Spannung, etwa in der Schule, sowie bei fein-
motorischen Betatigungen (Schreiben) erhebliche Verstirkung der Zuckungen.
Wegen der besonders starken Behinderung beim Schreiben von der Mittelschule
genommen, besucht jetzt die Handelsschule,

Befund. 16 Jahre alt, altersentsprechend puberal entwickelt, leptomorph,
guter Allgemeinzustand. Auf Grund internistischer Untersuchung (Medizinische
Universitédts-Klinik Gottingen) deutliche Vergroferung der Milz (2 Querfinger
unter dem li. Rippenbogen), die #tiologisch nicht geklart werden konnte. — Sehr
heftige, blitzartig-rasche myoklonische Zuckungen der Rumpf- und proximalen
Extremitatenmuskulatur mit deutlichem Bewegungserfolg und scheinbar regelloser
Verteilung. Erhebliche Verstirkung der myoklonischen Hyperkinesen bei fein-
motorischer Betétigung (insbesondere beim Schreiben, bei dem auch myoklonisch-
tickartige Zuckungen der Gesichtsmuskulatur hinzutreten und koordinierte Schreib-
bewegungen kaum moglich sind). Ferner deutliche affektive Auslésbarkeit der
Zuckungen. Grobschligiger Flattertremor der Finger li. Palmomentalreflex re. mehr
als 1i. deutlich auslosbar, bds. erschépflich. Pectoralis- und Glabella-Fremdreflex
enthemmt, sowie bei akustischen Reizen ausgeprégte Schreckreflexe, die in myo-
klonische Zuckungen einmiinden. Sprachliche Artikulationsbehinderung durch
gelegentliches klonisches Stottern, leichtes Stammeln im Sinne eines Sigmatismus
und Sakkadieren durch myoklonische Zwerchfellkontraktionen. Tonus, Motilitat
und grobe Kraftentfaltung der Willktirmuskulatur sonst unauffillig. Muskeleigen-
reflexe ohne Seitendifferenz, keine Pyramidenzeichen. Koordination trotz Ver-
stirkung der myoklonischen Zuckungen bei Intentionsbewegungen ausreichend
sicher. Im Bereich der Hirnnerven bis auf eine spurhafte latente Exophorie keine
Auffalligkeiten. — Rontgenaufnahmen des Schidels unauffallig. Hirnelektrischer
Befund: Siehe 2.Teil. Psychopathologisch: Durchschnittliches intellektuelles
Leistungsvermogen ohne hirnorganisch begriindete EinbuBen. Im Hamburg-
Wechsler-Intelligenz-Test Verbal-IQ 106, Handlungs-1Q 97, kein Abbauverlust.
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Uber altersspezifische Problematik hinausgehende Verunsicherung des Selbstwert-
gefiihls und regressive Neigungen infolge stéindiger Angst vor Ablehnung durch
andere. Im Leistungsverhalten iiberhthtes Anspruchsniveau einerseits, MiBerfolgs-
empfindlichkeit andererseits.

Fall 4. Dirk A. (II). Vorgeschichte. Als Kind Driisenschwellungen am Hals. —Vor
der Pubertat Beginn unwillkiirlicher ruckartiger Zuckbewegungen im Schulter-
Halsbereich. Diese blieben Jahre hindurch bestehen, ehe sie in der letzten Zeit
allméhlich nachliefen.

Befund. 23 Jahre alt, leptomorph, guter Allgemeinzustand. Acrocyanose der
Ohren und Hande. Blitzartig ruckendes Zusammenzucken im Schulter-Halsbereich
mit deutlichem Bewegungserfolg bei feinmotorischen Bewegungen (Zu- und Auf-
knépfen, Einfideln) sowie bei Zeige- und Zielversuchen der Arme. Grobmotorik
sonst weitgehend unauffillig. Tm entspannten Zustand kein Auftreten von Muskel-
zuckungen. Beim Auslosen des Palmomentalreflexes kommt es zu deutlichen blitz-
artigen myoklonischen Zuckungen im Nacken-Schulterbereich, die jedoch rasch
erschopflich sind. Tonus, Motilitit und Kraftentfaltung der Willkiirmotorik sonst
unauffallig. Koordination bis auf iiberformende myoklonische Zuckungen, etwa
beim Finger-Naseversuch, ungestort. Muskeleigenreflexe ohne Seitendifferenz, keine
Pyramidenbahnzeichen. Im Bereich der Hirnnerven auller einer konstitutionellen
Asymmetrie der mimischen Innervation keine Auffilligkeiten. — Psychopatho-
logisch: Bei der bloBen klinisch-explorativen Untersuchung keine Hinweise auf eine
hirnorganisch begriindete Leistungsminderung.

Fall 5. Reno R. Vorgeschichte. Als Jugendlicher Gelbsucht. Muskelzuckungen
oder vermehrte reflektorische Schreckbewegungen bisher nicht beobachtet.

Befund. Acrocyanose der Hinde, vasomotorische Gesichtsrotung. Willkiir-
motorik véllig unauffillic, Tonus, Motilitdt und Kraftentfaltung der Muskulatur
nicht zu beanstanden. Durch verschiedenste auslosende Reize kann jedoch ein aus-
geprigtes und kriftiges reflektorisch-blitzartiges Zusammenfahren durch myokloni-
sches Zucken insbesondere des Erector trunci hervorgehoben werden, was bei
Wiederholung stark ersehopflich ist. Solche Auslosbarkeit ist bei akustischen Sinnes-
reizen, Bestreichen der Hohlhand (entsprechend dem Palmomentalreflex), Bestrei-
chen der Bauchhaut und Auslésen des Pectoralis-Fremdreflexes und des Patellar-
sehnenreflexes gegeben. Muskeleigenreflexe ohne Seitendifferenz, keine Pyramiden-
bahnzeichen, Koordination der Bewegungen unauffillig. Im Bereich der Hirnnerven
keine Besonderheiten. — Psychopathologisch: Bei klinisch-explorativer Unter-
suchung keine Anhaltspunkte fiir eine hirnorganisch begriindete Leistungsminde-
rung.

Ergebnisse

Die Diagnose und die Differentialdiagnose unserer Fille bereiten keine
besonderen Schwierigkeiten. Bei allen weiteren Erérterungen scheiden
zunichst alle myoklonischen Erkrankungen aus, die epileptischer oder ver-
wandter Natur sind. Weder bei den fiinf Kranken noch in der véterlichen
und miitterlichen Sippschaft sind jemals Anfille vorgekommen. Dariiber
hinaus fanden sich im EEG der gesamten engeren Familie, einschlieflich
der gesunden Mitglieder keinerlei auf eine latente oder manifeste Krampf-
tatigkeit verddchtige Potentiale.

Ebenso auBer Betracht bleibt eine symptomatische Myoklonie auf der
Grundlage von jetzt bestehenden oder abgelaufenen Infektionen und



Klinische Studie zur essentiellen Myoklonie 561

Intoxikationen. Das familiire Vorkommen in drei verschiedenen Zweigen
der Sippschaft und die mit Ausnahme des myoklonischen Syndroms
regelrechten neurologischen und serologischen Befunde sind differential-
diagnostisch immerhin gewichtig genug, um weitere Ausfithrungen in
dieser Hinsicht nicht mehr notwendig erscheinen zu lassen.

Zu einer kiirzeren differentialdiagnostischen Erwigung geben in-
dessen die cerebellaren Systematrophien AnlaB. Von den klinischen
Formen, die entwicklungsgeschichtlich und morphologisch verschiedene
Systeme des Kleinhirns und seiner Bahnen betreffen, ist nur an die olivo-
cerebellare Atrophie, an die Dyssynergia cerebellaris myoklonica Ramsay-
Hunt und an die olivo-ponto-cerebellare Atrophie zu denken, die simtlich
mit myoklonischen Zuckungen einhergehen. Die Differentialdiagnose
dieser Systematrophien kann dem Kliniker oft Schwierigkeiten bereiten,
und nicht selten wird die spezielle Diagnostik innerhalb der Krankheits-
gruppe erst durch den pathologisch-anatomischen Befund ermdoglicht.
Dennoch dokumentiert sich der degenerative Krankheitsprozefl beider
Kleinhirnhilften in jedem Fall durch eine fithrende und vielgestaltige
cerebellare Symptomatik und gestattet somit eine zuverldssige Unter-

scheidung dieser Systematrophien von der isolierten Myoklonie unserer
Falle.

Bei der Besprechung der Ergebnisse werden wir uns nicht allein auf
die eigene Kasuistik beschrinken, sondern werden die vergleichbaren
Fille der gesamten Literatur hinzunehmen. Fiir die Auswahl der Fille
kommt dem EEG insofern eine besondere Bedeutung hinzu, als es zur
Unterscheidung zwischen Myoklonien mit und ohne cerebrale Krampf-
bereitschaft wesentlich beitrdgt. Mit der von uns untersuchten Sipp-
schaft ist in elektroencephalographischer und auch in klinischer und
genetischer Hinsicht vergleichbar eigentlich nur die von Bizmonp
Kkiirzlich beschriebene Familie. Die Kasuistik von Forp entspricht unseren
Fiéllen und der Sippschaft aus der Arbeit von BremoxD, nur findet sich in
der kurz gefalten Krankengeschichte kein EREG-Befund. Die ausfiihr-
liche Studie von LINDENMULDER stammt aus der Zeit vor der Entdeckung
der Elektroencephalographie. Die Ubereinstimmung mit unseren Féllen
in klinischer und genetischer Beziehung ist indessen eine so weitgehende,
daB es zuléssig erscheint, in der Diskussion auch die Arbeiten von Forp
und LINDENMULDER zu beriicksichtigen.

AuBer diesen Arbeiten existieren einige andere Studien, zum Teil aus der alten
Literatur, die wir zwar erwithnen wollen, die aber aus verschiedenen Griinden in
dieser Untersuchung nicht berticksichtigt werden kénnen. SerLieMiLLER hat 1886
einen 24jéhrigen Zimmermann beschrieben, der seit seinem 5. Lebensjahr an myo-
Klonischen Zuckungen ohne Anfalle litt. Der Fall &hnelt in mancher Beziehung
unserer Kasuistik, doch kann er bei der Diskussion nicht in Betracht gezogen
werden, weil die Hereditdt und die Frage eines hirnorganischen Grundleidens von

Arch. Psychiat. Nervenkr., Bd. 205 38



562 H. FELpMANN und ST. WIESER:

SEELIGMULLER nicht beriihrt wurden. Noch mehr gilt dies fiir die Fille von
Eruor, die so kurz geschildert sind, daB sie sich fiir eine wissenschaftliche Aus-
wertung nicht eignen.

Zwei Schwestern sind urspriinglich von WasTPHAL und spidter von
Panse u. ErsissEr beschrieben worden. Mit unserer Kasuistik sind diese Fille
nicht unmittelbar zu vergleichen, weil sie diagnostisch nicht ganz geklért werden
konnten. Immerhin bestanden bei den Schwestern neurologische Herdsymptome:
50 bei der einen eine spastische Hemiplegie vom Pridilektionstypus Wernicke-Mann
und eine halbseitige Sensibilititsstérung. Die andere Schwester soll frither an An-
fallen gelitten haben. Beide Schwestern hatten neben einseitig betonten Myoklonien
eine Fettsucht vom gleichen Typus wie die von v. BogaERT geschilderten Geschwi-
ster. v. BogaERT hat in einer Arbeit iiber den ,,Paramyoklonus multiplex Friedreich
zwei Schwestern beschrieben. Diese Falle miissen hier auBer Betracht bleiben, weil
das klinische Bild von dem unserer Sippe in wesentlichen Ziigen abweicht. Vor
allem die ausgepragte Fettsucht veranlaflt uns, die beiden Schwestern mit den
Fillen von PANSE u. ELsZSSER zu vergleichen.

Von LITTLEJOEN (1949) stammt eine Arbeit tiber eine Familie, in der sich in
drei Generationen Myoklonien manifestierten. Seine Fille und die Kranken aus
unserer Sippschaft stimmen in vielen Merkmalen iiberein; dennoch miissen wir
uns damit begntigen, sie nur am Rande zu erwihnen. Die Kranken hatten namlich
zum Teil recht deutliche EEG-Verinderungen mit Spitzen und raschen Entladun-
gen, die den Verdacht auf Grand mal-Anfille aufkommen lieBen. Hinzu kommt
noch, daB das pathologische EEG durch Tridione giinstig beeinflullt werden konnte.

b 6d o

s chim  salss ch

5 4 7

Abb. 1. Sippentafel der Familie A. Die untersuchten Mitglieder der Familie sind mit x gezeichnet.
1 Dirk A(I); 2 Oftmann A.; 3 Theo A.; 4 Dirk A. (IT); 5 Reno R.

Uber die hereditiren Verhaltnisse! gibt Abb.1 Aufschluf. Das
Geschlechtsverhiltnis betrigt, wenn man die Sippe von BremonD beriick-
sichtigt 7 @ zu 9 3. Ein recessiver Vererbungsmodus scheidet aus, zumal die
Eltern nicht blutsverwandt sind. Der Erbgang ist vermutlich dominant
autosomal (P. E. BEckEr). Die UnregelmiBigkeit der Dominanz kommt
darin zum Ausdruck, daf ein Teil der Eltern krank, ein anderer Teil je-
doch gesund ist. Ubertragen kann das Leiden bei den Sippen mit gesunden
Eltern sowohl durch Vater als auch durch Mitter werden.

1Dje (enetik der essentiellen Myoklonie wird von P.E. BrckErR und
St. WiEsSER in einer humangenetischen Zeitschrift demnachst ausfiihrlich be-

handelt werden.
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Priamorbide Anamnese. Alle unsere Kranken waren Spontangeburten, wie auch
die Fille von Forp und LiNpznmuLper. Bei den Kinderkrankheiten finden sich
Masern, Mumps, Roteln und Scharlach verzeichnet, hingegen keine Krankheits-
zustidnde, die auf eine frithkindliche oder spatere cerebrale Erkrankung hindeuten
kénnten. Geimpft wurden die Sohne der Sippschaft A. gegen Pocken, Diphtherie,
Tetanus und Poliomyelitis, wahrend bei den Fallen von LINDENMULDER, FORD und
Bremoxp vom Impfen nichts erwihnt wird.

Uncharakteristische neuropathische Wesensmerkmale und neurotische Primor-
dialsymptome wie Dunkelangst und klonisches Stottern waren bei zwei Kranken
unserer Kasuistik vorhanden.

Beginn der Erkrankung. Bei unseren Fallen sowie bei den Patienten von
LiNDENMULDER, Bremoxnd und Forp begann das Leiden ohne sichtbaren dufleren
AnlaB. Bei unseren Kranken setzten die myoklonischen Zuckungen zwischen dem
11. und 14. Lebensjahr ein. Ahnliches gilt fiir die Falle von LinpDENMULDER, die
mit 12 bzw. 17 Jahren erkrankten. Eine Patientin aus der Studie von Bremoxn
erkrankte mit 8 Jahren, bei den anderen 4 Patienten wird lediglich erwahnt,
daB sich das Leiden bei ihnen ,,in der Jugend* manifestiert hatte. Allein die Kran-
ken von Forp fallen etwas aus dieser Reilie, denn der eine wurde im 5. Lebensjahr
und die vier weiteren Personen der Sippe mit 6 Jahren auffallig.

Klinisches Bild. Das auffallendste Symptom der Krankheit sind spontane und
briiske Muskelkontraktionen, die meist in unregelmaBigen Zeitabstdnden aufeinan-
derfolgen und durch die blitzartige Kiirze am ehesten faradischen Muskelzuckungen
dhneln. Gelegentlich sieht man nur leichte, eben noch wahrnehmbare Kontraktionen
eines Muskelteily ohne merklichen Bewegungseffekt, ebenso aber auch asynchrone
Zuckungen ganzer Muskeln und Muskelgruppen und selbst Salven von mehr oder
weniger generalisierten und gelegentlich sogar von symmetrischen und synchronen
Massenkontraktionen. Nicht selten fahren die Kranken durch die generalisierte
Zuckung in merkwiirdig blitzartigen Bewegungen plotzlich zusammen. Diese un-
regelmiBige Folge von diskreten, elementaren und umfassenden, komplexen Myo-
klonien mit allen denkbaren Zwischenstufen wird im Elektromyogramm noch deut-
licher zum Ausdruck kommen. Ebenso wechselnd wie die Intensitit der Zuckungen
und das Ausmaf ihrer Synchronie sind auch die Intervalle zwischen den einzelnen
Kontraktionen. Die Folge kann von isolierten Zuckungen an bis zu ganzen Salven
von muskulédren Entladungen reichen. Ganz gleich scheinen auch die Myoklonien
bei den Kranken von LINDENMULDER und FORD geartet gewesen zu sein. Auch die
Falle von BrEmond widersprechen diesen Abweichungen nicht. Bei ihnen kamen
isolierte Zuckungen und verschiedene synchrone Entladungen in unregelmiBiger
Folge hervor. Eine Besonderheit, die Biemoxp auffiel, s0ll noch kurz erwihnt wer-
den. Bei drei seiner Kranken war das myoklonische Syndrom einseitig betont. In
zwei Féllen der Sippschaft waren die Gesichtsmuskeln bevorzugt betroffen, was
seinerseits zur irrtiimlichen Diagnose eines Facialistic AnlaB gegeben hat.

Es wird gelegentlich behauptet, daB elementare Myoklonien typisch fiir den
Paramyoklonus multiplex Friedreich seien. Auflerdem sollen sie auch bei der
Myoklonusepilepsie Unverricht-Lundborg vorherrschen (WrINGARTEN). Komplexe
Myoklonien sollen hingegen fiir die Myoklonusepilepsie Muskens, fiir die sympto-
matische Myoklonie nach Encephalitis und fiir die Epilepsia partialis continau
Konjewnikow charakteristisch sein. Unsere Kasuistik weicht in dieser Hinsicht von
den Behauptungen mancher Autoren ab (WEINGARTEN), denn wir begegnen bei den
Kranken sowohl elementaren als auch komplexen Myoklonien.

Allen Fiallen gemeinsam ist die Beteiligung der Rumpf- und proxi-
malen Hxlremititenmuskulatur sowie der Muskulatur des Schultergiirtels,
38%*
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Halses und des Gesichtes. Die distalen Muskeln scheinen von den Muskel-
kontraktionen frei zu sein. Auch Forp fand die Mm. pectorales, trapecii,
quadricipes und abdominales beider Seiten bevorzugt betroffen. LINpEN-
MULDER spricht von den Muskeln des Gesichtes, Halses, der Arme und
Beine, und vaxy BogameT erwihnt die Muskeln des Stammes, des Schul-
tergiirtels und der proximalen GliedmaBen. BiemoND zdhlt die Mm.
sternocleido-mastoidei, platysma, pectorales, deltoidei, bicipes, tricipes,
suppinatores longi, extensores carporum und quadrati femoris auf. Nur
bei einem unserer Patienten kamen Myoklonien der Gaumenmuskulatur
und isolierte Zuckungen des Zwerchfells vor.

Eines der weiteren Merkmale der Erkrankung ist die schwankende
Auspriagung der Symptome. Die Patienten selbst und ihre Angehdrigen
berichten iiber Zeiten, in denen die Zuckungen kaum wahrnehmbar sind
und bei den téglichen Verrichtungen nicht stéren; und dann wiederum
von besonders ungiinstigen Tagen und Wochen mit Verstirkung der
Kontraktionen und Zunahme der sonstigen Beschwerden. Diese Schwan-
kungen erfolgen meist ohne sichtbaren Anlal. Bei Frauen scheinen sich
die Symptome im Primenstruum zu verstirken. Auffallend sind die
Beziehungen zur Emotionalitit und zu ideomotorischen Phinomenen,
so wie dies schon LunDBORG beobachtet und als ,,sensoklonischen‘’ bzw.
,»psychoklonischen Effekt* bezeichnet hat. Sobald sich die Kranken
nicht beobachtet fithlen und sich vollig entspannen, lassen die Zuckungen
nach, ebenso bei grober korperlicher Arbeit. Sie nehmen aber zu bei fein-
motorischen Intentionen, besonders beim Schreiben und bei anderen
Arten feinmotorischer Tétigkeit (Biemoxp). 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 allmahlich nachlassen. Giinstig beeinflufit werden die spon-
tanen Myoklonien durch Alkohol und Barbiturate, was gelegentlich zum
MiBbrauch fihren kann.

Bei einem unserer Kranken bestand eine bereits mit freiem Auge
sichtbare rhythmische Spontanbewegung, die sich auf die linke Hand
und auf den linken Unterarm beschrinkte. Dieser einseitige Tremor
hatte eine Frequenz von etwa 5 Schlédgen in der Sekunde, Im tibrigen
gehort die rhythmische Myoklonie nicht zu den obligaten Merkmalen des
Syndroms, denn wir fanden sie, wie dies in der neurophysiologischen
Studie aufgezeigt werden wird, nur bei 2 von den 5 Kranken der
Sippe. Bei einem dieser beiden Kranken war der Tremor nur im Elektro-
myogramm nachweisbar. LINDENMULDER, BrEMoND und Fogp erwidhnen
in ihrer Kasuistik nichts von tremorartigen Erscheinungen. Im tibrigen
kommen rhythmische Myoklonien bei den sonstigen myoklonischen
Erkrankungen weniger am Skeletmuskel als an der Muskulatur des
Schiundes und des Gaumens vor.
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Wir kommen nun zur Frage des Zusammenhanges zwischen Myoklonie
und enthemmten Fremdreflexen. Simtliche Grade erhéhter Frregbarkeit
der Fremdreflexe sind bei unseren Kranken gefunden worden. Diese
reichten von einem eben noch positiven Palmomentalreflex an iiber
manche Zwischenstufen bis zu lebhaftester Auslosbarkeit und nahmen
fallweise sogar den Charakter eines generalisierten, stark enthemmten
Schreckreflexes an. Keiner der 5 Patienten war ganz frei von solchen
exterozeptiven Reflexen. Diese wirkten manchmal synchronisiert, wie
ein generalisiertes und heftiges Zusammenfahren, und sie waren durch
manche Arten nozizeptiver Stimuli (briiske und intensive Horreize,
starke Hautreize) auslosbar. In anderen Fillen wiederum lieflen sich von
den Foci der receptorischen Hautabschnitte aus isolierte Fremdreflexe
einzelner Muskeln und Muskelgruppen auslosen (Palmomentalreflex,
cutaner Pectoralisreflex, Glabellareflex).

Die pathologische Physiologie und die Klinik der enthemmten Fremd-
reflexe sind besonders durch die Arbeiten von DurwsiNg in den letzten
zwei Jahrzehnten bekannt geworden. So ist es zu verstehen, daf die
fritheren Kasuistiken der Myoklonie in dieser Hinsicht wenig aufschluB-
reich sind. Sieht man aber die einschligigen Fille, z.B. die von Forb,
sorgfiltig durch, dann st6Bt man auf Phinomene, die auf enthemmte
cutane und andere-Fremdreflexe schlieflen lassen.

Wértlich heilit es beim Fall 2 von vAN BoGAERT: ,,Das unvorhergesehene
Anziinden einer elektrischen Lampe, das Gerfusch eines fallenden Gegenstandes
konnen umfassende Muskelkontraktionen auslésen.” Obwohl der von FRIEDREICH
1881 publizierte und nunmehr historisch gewordene Fall nicht zu unserer Kasuistik
genommen werden kann, so soll dennoch erwihnt werden, daBl beim Kranken
zweifellos stark enthemmte Fremdreflexe bestanden haben. Wir werden auf diese
Zusammenhénge in der zweiten Studie noch einmal zu sprechen kommen.

Zu diesen primaren Symptomen, die das Geriist bilden, kommen noch
fakultative Erscheinungen.

An erster Stelle sind unspezifische Phinomene aus dem Bereich der
hirnorganischen Defektsyndrome bzw. pseudopsychopathische Bilder zu
nennen. Eine leichte Demenz kann gelegentlich bei fortgeschrittenen
Fiéllen vorkommen, so z. B. bei dem éltesten Bruder aus unserer Kasuistik.
In ihren intellektuellen Leistungen sicher nicht beeintrichtigt waren die
4 weiteren Kranken unserer Sippschaft, der Kranke von LINDENMULDER
und Forp. Die 5 Kranken der von BIeMoND beschriebenen Sippschaft
zeigten ebenfalls keinerlei Zeichen eines erworbenen geistigen Leistungs-
defizits. Mit einiger RegelmiBigkeit sind hingegen die neurologischen
Erscheinungen mit neuropathischen oder pseudopsychopathischen Ziigen
verbunden. Man muB} aber in der Beurteilung der psychischen Stérungen
vorsichtig sein, denn es ist nicht immer moglich, zwischen einer organi-

chen Wesensinderung und einer sekunddren Neurotisierung der korper-
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lich behinderten und auBerdem in der Offentlichkeit durch die entstellen-
den Zuckungen stigmatisierten Kranken scharf zu unterscheiden.
Psychisch vollig unauffillig scheinen die Kranken von LINDENMULDER
und BIEMOND gewesen zu sein. Die Geschwister Oltmann und Theo aus
unserer Sippschaft miissen zumindest als sekundédr neurotisiert gelten.

Wir kénnen diesen Abschnitt nicht beschlielen, ohne auf die beiden Schwestern
M. (vax BoeaERT) noch einmal einzugehen. Diese zeichneten sich gegeniiber der
gesamten Kasuistik durch eine starke Fettsucht aus. Die Adipositas schien von
Anfang an bei den Kranken bestanden zu haben, sie nahm spéter noch zu und
fiihrte zu excessivem Fettansatz am Stamm, an den Oberschenkeln, Oberarmen und
im (lesicht.

Verlauf. Von den 5 Kranken der Sippe A. schien der eine in seinem
23. Lebensalter den Gipfelpunkt der Erkrankung bereits iiberschritten
zu haben. Jedenfalls befand er sich schon seit Jahren in einem weit
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 korperlichen und psychischen Verfassung im wesent-
lichen unversndert geblieben. Uber den Fall von Forp ist nur vermerkt,
dafl das Leiden bis zum 12. Lebensjahr stetig zunahm, ohne aber die
Leistungen des Kranken in der Schule sonderlich zu beeintriachtigen.
Dieselbe allméhliche Verschlimmerung in den ersten Jahren bestand auch
beim Kranken von LINDENMULDER. Bei der Verdffentlichung der Studie
war dieser Patient bereits 47 Jahre alt und noch immer in der Lage, den
Unterhalt fiir seine Familie zu bestreiten. BiemoND hatte Gelegenheit,
3 Frauen im Alter von 56, 59 und 62 Jahren und 1 Mann von 60 Jahren,
alle Angehérige einer Sippe, zu untersuchen. Bei allen bestand das Leiden
seit der Jugend. In keinem Falle war eine Progredienz zu verzeichnen,
sondern man gewinnt aus den Schilderungen den Eindruck, als ob sich
die Muskelzuckungen mit den Jahren eher noch zuriickgebildet héatten.

Tm allgemeinen scheint das Leiden nach einer initialen Verschlimme-
rung entweder stationdr zu bleiben oder sich mit den Jahren sogar zu
bessern. Bei den meisten Patienten behinderte zwar die Krankheit die
allgemeine Lebensentfaltung, machte aber eine berufliche Tatigkeit und
die Teilnahme am Gemeinschaftsleben nicht unméglich. Grébere manuelle
Berufe wie Schlosserei und Landwirtschaft konnen anscheinend ohne stér-
kere Beeintrichtigung ausgeiibt werden, wie wir dies auch bei unseren
Patienten gesehen haben.

Versuch einer Deutung
Bei den nachfolgenden Erwigungen werden wir davon ausgehen, dafl
die psychischen Erscheinungen, die vegetativen Zeichen und die gelegent-
lich vorhandenen endokrinen Stérungen inkonstante Symptome darstel-
len und daB das Kernstiick des Syndroms von spontanen Myoklonien
und von enthemmten Fremdreflexen gebildet wird. Unsere Aufmerksam-
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keit werden wir daher auf jene Strukturen im Hirnstamm lenken, in
denen die Substrate der Myoklonie und der enthemmten Fremdreflexe
miteinander in enger anatomischer Beziehung stehen.

Wie WEINGARTEN kiirzlich in ihrer Monographie dargestellt hat, neigt man
heute zur Annahme, daf die Myoklonie ein Syndrom des Guillain-Mollaretschen
Dreiecks darstellt, dessen Eckpfeiler vom roten Kern, von der unteren Olive und
vom Dentatum gebildet werden (WEISSCHEDEL; GUILLAIN 1. MOLLARET).

Bei dem Guillain-Mollaretschen Dreieck handelt es sich im wesent-
lichen um ein Segment des von Kern zu Kern strickleiterartig nach caudal
fithrenden efferenten extrapyramidalen Systems, das sich im mittleren
Anteil auf das Griindlichste mit der Formatio reticularis verbindet und
von der Qlive iiber das Kleinhirn wieder zuriick zum N.ruber fihrend ein
funktionell wichtiges, modifizierendes Riickkoppelungssystem darstellt.

Die enthemmten Fremdreflexe sind von DUENSING seinerzeit auf eine
vermehrte Durchgingigkeit von Zwischenneuronen des Riickenmarks
infolge Enthemmung eines im Bereich extrapyramidaler Strukturen
gelegenen , Fremdreflexzentrums® oder ,,Summationszentrums® zuriick-
gefithrt worden. Bereits 1951 brachte DuEnsiNG die Enthemmung der
Fremdreflexe mit der Substantia reticularis in Zusammenhang. Er gab
dabei der Vermutung Ausdruck, dall fir die Entstehung der pathologi-
schen Fremdreflexe eine Uberfunktion der bahnenden Zentren der late-
ralen Reticularis — bei der Athetose moglicherweise auf Grund des Fort-
falls dibergeordneter extrapyramidaler hemmender Einfliisse — verant-
wortlich sein kénnten. Die seitherige Forschung (MorvUzzr u. Magouw;
Ruines u. Macoun, deutsch ref. v. POECK) scheint diese Annahme zu
bestatigen. So wissen wir, dall der Seitenstrangkern u. a. auch spinale
Zufliisse aufnimmt, die in somatotopischer Anordnung im kleinzelligen
und im benachbarten grofizelligen Kern enden (Broparn). Es liegt nahe,
dafl dieses auf das Kleinhirn projizierte, von BRoDAL als rezeptiv und
assoziativ bezeichnete System fiir die Verkirzung der Summation der
pathologischen Fremdreflexe und damit fiir ihre Ausloésbarkeit durch
Einzelreize verantwortlich ist. Vermutlich ist der Nucleus reticularis
lateralis jene Interferenzzone, von der aus sowohl das Guillain-Mollaret-
sche Dreieck des Myokloniesyndroms als auch das Substrat der extero-
zeptiven Fremdreflexe gleichzeitig storbar ist.

Nach diesem anatomischen Exkurs wenden wir uns der Pathologie
der essentiellen Myoklonie zu. Wir gehen bei den nun folgenden Erwigun-
gen davon aus, dafl die ungeregelten Impulsstrome der myoklonischen
Kontraktionen auf einer Stérung im Bereiche hemmender Substrate
beruhen. Von diesem Prinzip der Enthemmung von Hirnstamm-
strukturen ausgehend stellt sich nunmehr die Frage nach den Systemen,
die bei unseren Fillen von hereditérer essentieller Myoklonie als ge-
schidigt bzw. funktionell enthemm¢ bezeichnet werden miissern.
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Noch vor einigen Jahrzehnten hitte man die reziproken Hemmungs-
und Enthemmungsvorgénge am Modell eines hierarchisch organisierten
und funktionell streng geschichtet aufgebauten zentralen Nervensystems
darzustellen versucht. Die Neurophysiologie der Gegenwart hat den
Gedanken der metameren Schichtung von Funktionssystemen zwar
nicht fallengelassen, sie hat aber die starre Schichttheorie durch moder-
nere Systemtheorien von riickgekoppelten Kreisen erginzt und auf-
gelockert. Dies gilt natiirlich auch fiir die heutigen Vorstellungen iiber
die Anordnung und das Wirken der nervésen Bahnung und Hemmung.
Ecores nennt nicht weniger als 5 Arten der zentralnervisen Inhibition.
Das Modell einer selbsttdtigen Hemmung der Neuronentétigkeit im
gleichen Segment sind die riickmeldenden Interneurone, beispielsweise
in Form der Renshaw-Zellen im Riickenmark. Es handelt sich hier aber
nicht nur um einen morphologischen und funktionellen Einzelfall im
Bereiche des Riickenmarks, sondern um ein allgemeines und ubiquitéres
hemmendes Prinzip. So entsprechen nach Eccres (1964) die peripyrami-
dalen Korbzellen der grauen Rinde, die seit den Arbeiten von Ramoxn
Y Casar und spiter von LorRENTE DE N6 bekannt sind, durch ihre
physiologischen Eigenschaften funktionell genau den postulierten hem-
menden Neuronen vom Typus der Renshaw-Zellen. Die Aufgabe dieser
riickmeldenden Interneurone ist nicht koordinativer Natur, wie etwa die
reziproke neuronale Hemmung, sondern sie besteht in der Regulierung
spontaner und provozierter Entladungsmuster und damit im Ausgleich
von ungeregelten Impulsen iiberschwelliger Frequenz.

Es ist nun keineswegs o, daB die im Bereich des Hirnstammes postulierten
intrasegmentalen riickmeldenden Interneuronen frei wiren von modifizierenden
zentralen Verbindungen. Unter anderem sind auch klinische Hinweise auf hoher-
gelegene Kontrollinstanzen der die Myoklonieimpulse hemmenden Strukturen vor-
handen. Bei den stereotaktischen Operationen der Myoklonie ohne Epilepsie ging
Hasster von der Vorstellung aus, daf ein unkontrollierter efferenter Impuls vom
Kleinhirn iiber den roten Kern zum oralen Ventralkern des Thalamus und von
dort zu Area 4 y geleitet wird. Wahrend der Operation gelang es durch Reizung des
hinteren oralen Ventralkernes kontralaterale asynchrone myoklonische Zuckungen
der Arme und Beine auszuldsen. Die Koagulation dieser Substrate hat die Myoklonie
entscheidend gebessert bzw. beseitigt. Wieweit diese Erfahrung fiir unsere Fille
von Bedeutung ist, vermag man noch nicht ganz zu beurteilen, zumal bei dem
erwihnten Fall von HAssLER auch eine cerebellare Ataxie bestanden hat. Man muB3
sich fragen, ob dieser eine und die fiinf nur kurz erwihnten Fille von HASSLER
nicht zum Teil den cerebellaren Systematrophien angehort haben.

Die Vorstellung eines solchen Systems von riickmeldenden hemmen-
den Interneuronen im Hirnstamm kommt uns in der pathophysiologi-
schen Interpretation der essentiellen Myoklonie, die mit enthemmten
Fremdreflexen verbunden ist, sehr entgegen. Man kénnte in diesem Fall
die Annahme einer anatomischen Lésion oder einer Systemerkrankung
telencephaler Suppressoren fallenlassen, was auch die Deutung der



Klinische Studie zur essentiellen Myoklonie 569

klinischen Erscheinungen erleichterte. Man wiirde statt dessen an eine
elektive hereditire Degeneration von hemmenden Feinstrukturen an der
Interferenzzone zwischen den lateralen Reticulariskernen und dem
extrapyramidal-cerebellaren Riickmeldekreis denken.

Zusammenfassung

Die Studie griindet sich auf eine Kasuistik von 5 Kranken, die alle
einer ostfriesischen Sippe entstammen. In der Arbeit werden auferdem
die wenigen vergleichbaren Félle von hereditérer essentieller Myoklonie
des einschligigen Schrifttums beriicksichtigt.

Die Erkrankung beginnt meist zwischen dem 12.—16. Lebensjahr,
in vereinzelten Féallen schon mit 6—8 Jahren, und nimmt einen exquisit-
chronischen Verlauf an. Frithzeitige Todesfdlle sind nicht bekannt
geworden. Die Leistungsfihigkeit der Kranken in groberen manuellen
Berufen bleibt in der Regel bis in das Alter hinein erhalten.

Das Kernstiick des Symptomverbandes wird von elementaren und
komplexen Myoklonien und von enthemmten Fremdreflexen gebildet.
An fakultativen Symptomen kommen fallweise rhythmische Hyperkine-
sen vom Typus eines Ruber-Tremors, ideokinetische Phénomene,
dyskrine Stérungen (Adipositas), hin und wieder eine hirnorganische
Demenz und gelegentlich pseudopsychopathische Merkmale mit Stim-
mungslabilitdt und neurasthenischen Schwichezustéinden hinzu.

Die Arbeit schlieft mit Erwigungen zur Pathologie des Leidens. Die
Substrate des Myokloniesyndroms (Guillain-Mollaretsches Dreieck) und
der enthemmten Fremdreflexe stehen anatomisch im Bereiche des
Nucleus reticularis lateralis miteinander in engem Zusammenhang.
Funktionell betrachtet konnte es sich um eine Enthemmung dieser
Substrate durch eine elektive Degeneration hemmender, rickmeldender
Feinstrukturen in der seitlichen Retikuldrsubstanz handeln.
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