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Myopathy  Due to Acid Maltase Deficiency 

Pompe's Disease in Adolescence and Adult 

Summary. A case of acid maltase deficiency with myopathy in a 19 year old 
male, which appeared clinically as atypical muscular dystrophy, is described. The 
electromyogram showed both myopathic changes and high-frequency discharges 
from the affected muscle fibres. The biochemical tests on a muscle homogenate 
revealed an increase in glycogen, an almost total absence of acid-maltase and di- 
minished phosphofruktokinase. Histologically, glycogen was stored predominantly 
in the vacuoles of the myofibrils. Electronmicroscopy revealed electron-opaque 
bodies and glycogen storage. 

All findings supported the diagnosis of myopathy with glycogen storage mal- 
function following acid-maltase deficiency (Pompe's disease in adolescence). The 
typical form of glycogcnosis is the infantile type; the more benign form appearing 
in adolescents and adults may be more common than is generally supposed. 

Key words: Myopathy -- Pompe's Disease -- Adult -- Acid-Maltase Deficiency 
- -  High-Frequency Discharge -- Vacuolar Degeneration. 

Zusammen]assung. Das klinisch atypische Verteilungsmuster einer Myopathie 
bei einem 19j~hrigen Mann, zun~chst fiir eine Erbsche Muskeldystrophie gehalten, 
veranlaBte zu umfangreicher Diagnostik, die eine juvenile Glykogenose ergab. Das 
Elektromyogramm zeigte sowohl myopathische Ver~nderungen als auch erheblich 
gesteigerte Excitabilit~t der ~uskelfasern. Die biochemischen Untersuchnngen 
eines Muskelhomogenats ergaben neben deutlich vermehrtem Glykogen ein fast v611iges 
Fehlen der Saure~ Maltase. ]-Iistologisch wurde in den Myofibrillen vorwiegend 
vacuolar gespeichertes Glykogen nachgewiesen. Elektronenoptisch fanden sich 
neben den Glykogenspcicherungen opake Ablagerungen, die als lysosomal gedeutet 
werden. Alle Befunde sieherten die Diagnose einer Myo2oathie bei GIykogenspe~cher- 
krankheit iu/olge Saure-Maltase-Mangel (juvenile Form der Pompeschen Erkran- 
kung). Neben der bekannten friihkindlichen Glykogenose scheint die beschriebene 
benignere Verlaufsform im jugendlichen- und Erwachsenenalter h~ufiger vorzu- 
kommen, als allgemein angenommen. 

Schli~sselwSrter: Myopathie -- Pompe-Glykogenose -- Saure-5[altase-Mangel 
bei Erwachsenen -- Hochfrequente EMG-Entladungen -- Vacuol~re Degeneration. 
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In  seiner grundlegenden Arbeit fiber die progressive Muskeldystrophie 
hat  Erb [10] zu Recht bemerkt,  dab es sich bei diesem Krankheitsbild 
um keine nosologische Einheit handelt. Doch ergaben erst biochemische 
Untersuchungen neuc Befunde fiber Muskelstoffwechselst5rungen. Die 
sytematische Erforschung des muskul~ren Energiestoffwechsels, insbe- 
sondere auch des enzymatischen Glykogenabbaues, hat gleichzeitig den 
Schlfissel zum Verst~ndnis recht unterschiedlicher Muskelerkrankungen 
geliefert. Wie gezeigt werden konnte [5,12,13, 17, 23], verursachen die ver- 
schiedensten EnzymstSrungen Muskelerkrankungen, die klinisch dem 
Bild der progressiven Muskeldystrophie ~hnlich sein kSnnen. Pompe [18] 
hat  1932 ein nach ihm benanntes Krankheitsbild beschrieben, welches im 
frfihen S~uglingsalter auftritt,  mit  Cardio- und IIepatomegalie einher- 
geht, racist das Bild einer hypotonen Muskeldystrophie zeigt und vor 
Erreichen des 2. Lebensjahres zum Tode ffihrt. Als Ursache ffir diese 
Erkrankung konnte yon Hers [12] der Mangel oder das Fehlen eines be- 
st immten Enzyms, der s a u r e n  Mal tase ,  fes~gestellt werden. Obwohl Mer 
der eigentliche energieliefernde Glykogenabbau fiber den Embden- 
Mayerhof-Weg nicht gestSrt ist, kommt  es durch den Mangel an saurer 
Maltase zu einer fiberm/tl]igen Anreicherung des Glykogens im Muskel- 
gewebe und damit  zu einer Art Druckatrophie desselben. 

Mit dieser Entdeckung konnte eine Muskelerkrankung herausge- 
stellt werden, die zwar durch denselben Enzymmangel  verursacht ist, 
jedoch mit andercn als yon Pompe beschriebenen Symptomen einhergeht. 
Diese Erkrankung macht  sich n/~mlich erst im Kindesatter oder sp/iter 
bemerkbar,  zeigt keine Hepato- oder Cardiomegalie und hat  einen weitaus 
milderen Verlauf. Obwohl die Fallberichte noch sps sind [2, 4, 5, 7, 9, 
14,16, 23,25], so halten wit es doch ffir wahrscheinlich, dab das Leiden 
h/iufiger vorkommt,  aIs man annehmen mSchte. In  Unkenntnis des bio- 
chemisehen Befundes wird es ns in der Regel zu den progressiven 
Muskeldystrophien gez/~hlt. 

Fallbericht 
Es handelt sich um einen 18 js Mann, dessen frfihkindliche Entwicklung, 

abgesehen yon einer angeblich durch Vitamin-D-M~ngel entstandenen Trichter- 
brust, normal gewesen ist. Nennenswerte Erkrankungen seiner Verwandten, ins- 
besondere Muskelerkrankungen sind nicht bekannt. Auch die durchgefiihrte Fa- 
milienuntersuchung ergab klinisch wie serumenzymatiseh keinen Hinweis fflr das 
Vorliegen einer neuromuskul~ren Erkrankung. 

Die Zeichen einer gest6rten Muskelfunktion ste]lte der junge Mann erstma]s in 
seinem 7. Lebensjahr lest. Eine Steffe der FtiBe hinderte ihn beim Gehen und Laufen. 
Etwa 1 Jahr sps bemerkte er dann eine abnorme Verhs beider Waden. Er 
konnte jetzt fast nur noch auf den Vorderfiil]en laufen, das physiologische Abrollen 
der FfiBe beim Gang war nicht mehr m5glieh. Einer zunehmenden Schw~che der 
Ful~- und Zehenheber folgte eine solche der Schultergfirtel- und Oberarmmuskulatur. 
Et~wa seit dem 10. Lebensjahr konnte der Patient sich ohne Zuhilfenahme der Arme 
nicht mehr yon der Horizontalen aufrichten. :Die Muskeler~rankung wurde im 
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Laufe der Pubert~t immer deutlieher, als zwar ein verstiirktes Lgngenwaehstum 
einsetzte, eine Zunahme der Muskulatur jedoch ausblieb. Am meisten beeintr~ich- 
tigte der Patient weniger die weitgehende Schwgche der Muskulatur als vielmehr 
der inzwischen durch die Kontraktur der Wadenmusku]atur roll ausgebildete 
Steppergang beidseits. 

Bei einer l~outineuntersuchung wurden stark erhShte Serumenzyme festgestellt. 
Unter der Verdaehtsdiagnose ,,Hepatitis" erfolgte die Einweisung des Patienten in 
eine medizinische Klinik, wo bei einer Laparoskopie auch eine Leberpunktion vor- 
genommen wurde. Die histologische Untersuchung des Leberzy]inders zeigte jedoeh 
ein gesundes Parenehym. 3/iit der Diagnose ,,Erbsche Nuskeldystrophie" erfolgte 
j etzt die Uberweisung des Patienten in unsere Klinik. 

Hier konnte to]gender Befund erhoben werden (siehe Abb. l a  u. b): GrSl3e 
180 cm, Gewicht 54 kg. Blutch'uek 120/80 mm Hg beidseits an den Oberarmen. 
Leichter Spitzgaumen. Ausgepr~gte Trichterbrust. Keine VergrSBerung des Herzens, 
der Leber oder Milz. Zunge unauff~l]ig. Normale K5rperbehaarung. 

7* 

Abb. I a and b. Patient MA mi~ Myopathie bei saure Maltase-Mangel 
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Tabelle 1. Blutserumwerte 

Pat. : l~orm: Pat. : Norm: 

CPK 492 mU _< 50 mU Na + 136 130 -- 150 reval 

LDH 490 mU ~ 195 mU K + 4,9 3,4 -- 5,2 reval 
GOT 77 mU ~ 12 mU Ca ++ 5,1 4,5 -- 5,5 mva] 
GPT 44 mU ~ 12 mU P04---  4,65 2,5 -- 4,5 mg-~ 

Gesichts-und Kaumuskulatur gut entwickelt. Geringe Schw~che der !Vim. 
sternocleidomastodei und trapezii. Heben des Kopfes aus der Horizontalen nur 
mfihsam und wenige Male unter Zuhilfenahme des Platysmas mSglich. Knochiger 
Schultergfirtel bei ausgepr~gter Hypotrophie s~mtlicher Muske]partien, etwas ge- 
ringer der Mm. de]toidei. Miihelose ~berwindbarkeit der Armelevation. Extrem 
diilme Oberarme -- maximaler Umfang 16 cm, Bicepsrelief nicht, Konturen der Mm. 
brachioradiales angedeutet erkennbar. Zunahme der Muskelkraft nach distal bei 
relativ kriiftigem Fingerhakeln, jedoch auffiilliger Schw~ehe der Daumenopposi- 
tion. Aufriehten aus dem Liegen nur in Seitenlage und unter Zuhilfenahme der Arme 
mSglich. Hypotrophie der Beckengfirtelmuskulatur etwas geringer als jene des 
Schultergiirtels. Kniestrecker zwar fiberwindlich, aber noch relativ kr~iftig. Spitz- 
fuSstellung beidseits -- rechts starker als links -- bei Kontraktur der kriftig aus- 
gebildeten, barren Wadenmuskulatur und infolge schwerer Parese der FuB- und 
Zehenheber. Steppergang. Muske]dehnungsrefiexe an den oberen Extremititen er- 
loschen, Quadricepsreflex schwaeh, Tricepssuraerefiex lebhaft auslSsbar. Keine 
myotonische Reaktion. Keine Pyramidenbahnzeichen. 

Psychisch unauffillig, Intelligenz altersentspreehend. Abgeschlossene Grund- 
schulausbildung und Lehre. Weiterbildung jetzt zum Ingenieur. 

Schlnckakt subjektiv und rSntgenologisch nach Breischluck ohne Behinderung. 
Vitalkapazit~it 3,700ml. Elektrocardiogramm altersentspreehend. Blutzucker- 
niichternwert und Tagesprofil sowie Be]astungskurven normal Kreatininausschei- 
dung im Urin im Normbereich. Weitere blutchemischen Werte siehe Tab. 1. 

Elelctromyographischer Be/und. Bei Nade]ableitung mit konzentrischer Elektrode 
aus dem Mm. deltoideus, biceps brachii, brachioradialis, adductor pollicis, qua- 
driceps femoris und tibialis anterior verl~ngerte Insertions- und lebhafte Spontan- 
aktivit~t in Form biphasicher Fibrillationen und monophasisch positiver scharfer 
Wellen. Vorzugsweise in den Mm. biceps brachii und brachioradialis durch geringe 
Nadelbewegungen Provokation hochfrequenter Entladungen his zu 400 Hz (Abb. 3 
a--c). Beginn dieser Einzelpotentiale meist abrupt, sie sistieren nach geringfiigigem 
Frequenzabfa]]. Einze]potentiale fiberwiegend yon kurzer Dauer, teilweise iden- 
tisch mit Fibrillationspotentialen, positiven Wellen oder kurzen polyphasischen 
oder gekoppelten Amplituden, niedrigen Potentialen. Amplituden 300--800 ~zV. 
I)aneben weniger frequente (50--90 Hz), gruppierte oder repetitive Entladungs- 
serien in Form yon Dubletten oder Multipletten, die mehrere 1Viinuten ]ang per- 
sistieren (Abb.2a--c). Bei aktiver Anspannung des Muskels rascher Eintritt eines 
Interferenzmusters einer Amplitude yon 1--2 mV [Abb. 3 e). Einzelpotentiale fiber- 
wiegend polyphasisch und yon normaler oder verkiirzter Dauer. Daneben auch 
Komplexe hochpo]yphasischer Potentiale verl~ngerter Dauer (bis 15 msec) mit 
Amplituden yon 300--500 [iV [Abb. 3 d), ganz vereinzelt auch Amplituden hSherer 
Potentiale mit verl~ngerter Potentialdauer. Maximale motorische Nervenleit- 
geschwindigkeit des N. ulnaris 53 m/sec, des 1~. fibularis 49 m/sec. 
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Tabelle 2. Enzyme im Muskelhomogenat (Biopsie arts dem linken M. quadrieeps) 

Pat. : Norm: 

Phosphofruktokinase 7,4 (U/g) 15 -- 30 
Hexokinase gesamt 1,08 0,5 -- 0,8 
Phosphory]ase gesamt 57 70-- 120 
Glykogensynthetase gesamt 5,1 4,0 -- 7,0 

alpha-l,4-Glukosidase pH 4,0 0,001 0,02 -- 0,06 
Gtykogen 2,70/0 0,7 -- 1,2~ 

alpha-l,4-Glukosidase pit  6,9 0,017 0,006 -- 0,012 
Amylo-l,6-Glukosidase 0,16 0,2 -- 0,5 

Biopsie und Biochemie des li~ken M. quadriceps. Die Ergebnisse der bioche- 
misehen Untersuchungen des Muske]homogenats gibt Tab.2 wieder. Die Enzym- 
aktiviti~ten wurden nach den yon Hers [13] besehriebenen Methoden bestimmt. Der 
Ansatz fiir die Bestimmung der neutralen bzw. sauren Ma]tase enthielt: 4 ml Maltose, 
25 mM Acetat-Puffer, pH 4,0 bzw. 25 mM Citrat-Puffer, pH 6,9 und l~uskelhomo- 
genat, das 10 mg Muskel entspraeh. Gesamtvolumen 0,2 ml. Inkub~tionszei~ 
60--180rain., 37 ~ Bestimmung der freigesetzten Glukose mit Glukoseoxidase- 
me,bode. 

Die geringgradige Verminderung der Aktivit~t der Phosphofruktokinase, der 
Phosphorylase sowie der Amylo-l,6-Glukosidase ist auf den Umbau des Muskel- 
gewebes unseres Patienten zuriickzufiihren. Solche Befunde wurden zusammen mit 
der auch hier vorhandenen Hexokinasevermehrung yon uns bei einem GroBteil der 
Myopathien unterschiedlieher Atiologie erhoben und haben keinen diagnostischen 
Wert. Eindeutig zeigten sieh hingegen der Mangel an Saure-Maltase-Aktivitdit, sic 
war auf 1/30 des Normalwertes gesunken, sowie der gegen/lber Gesundell um d~s 
Dreifache erhShte Glykogengehalt. Diese :Befunde best~itigten die Diagnose. Aueh 
in den Leukocyten war die Aktivit~t der sauren Maltase auf 1,2 U/rag Protein 
(Normalwert 2--4) herabgesetzt. Sowohl im Muskel als auch in den Leukocyten 
lieB sich eine normale Aktivit~t der neutralen Maltase nachweisen. Bei der Messung 
der Maltaseaktivit~t der Leukoeyten in Abh~ngigkeit yore pH-Wert fehlte das 
Aktivit~tsmaximum bei pH 4,5 [21]. 

Bei der histologischen Untersuchung 1 l and  sich eil~ ~ul3erordentlich 
polymorphes Bild:  s tark  hypertrophische,  bis zu 100 ~z dicke Fasern  lagen 
ungleiehm/~Big vertei l t  neben  vSllig atrophischen oder mittelgroBen 
Muskelfasern. Nur  sehr wenige Muskels zeigten eine normMe An- 
o rdnung  der Myofibrillen. Die meis ten enth ie l ten  mehr oder weniger 
umfangreiche Ablagerungen yon  Glykogen, die tells diffus zwischcn den 
Myofibrillen, teils in  groBen Ansammlungen  un te r  dem Sarkolemm lo- 
kalisiert  und  teilweise in  umfangreichen Vacuolen konzentr ier t  waren. 
Die e]ektronenoptischen Bilder zeigten folgendes: Einige Vacuolen ent- 

1 Den licht- und elektronenmikroskopisehen Untersuchungsbefund sowie die 
entsprechenden Abbi]dungen verdanken wir Herrn PD. Dr. med. J. M. SchrSder, 
Neuropathologische Abteilung des Max-Pl~nck-Institu~s fiir Hirnforsehung in 
Frankfurt a. M. (Direktor: Prof. Dr. med. W. Kriicke). 



Abb. 4 a--  e. Vielgestaltige Muskelfaserveri~nderungen bei juveniler Glykogenose. -- Semidiinn- 
schnitte, Paraphenylendiamin-F~rbung. a) Vacuolisierte (V), glykogengefiillte (G), atrophische 
(A) und teilweise ,,phagocytierte" (P) liegen neben einzelnen noch normal erscheinenden Mus- 
kelfasern. Das endomysiale Bindegewebe is~ vermehrt. 270 •  b) 6 lgngs orientierte MuskeI- 
fasern zeigen stark unterschiedliche Grade der Glykogenablagerung: Zwei Fasern sind fast voll- 
stgndig mit Glykogen gefiillt, w~hrend die anderen noch reichlich normal orientierte Myofibril- 
len enthalten. 270 •  c) Eine ,,Ringbinde" (R) in einer Faser, Vacuolen und Glykogenab- 
lagerungen in anderen kennzeichnen das Bild. 380 •  d) Die Kerne (PfeilkSpfe) sind in stark 
ver~nderten Fasern hgufig zengralw~rts verlagert. Die F~llung der verschiedenen Fasern mit  
unterschiedlich dicht abgelagertem G]ykogen variiert betrgchtlich. 400 •  e) Zwei hyper- 
trophische Fasern enth~lten nur wenig gespeichertes Glykogen; die liegen neben atrophischen, 

die wesentlich mehr Glykogen aufweisen. 250 •  (Aufnahmen : PD Dr. J.  M. SchrSder) 



l~Iyopathie bei Saure-~[alt~se-l~iangel 101 

Abb.5. Elektronenmikroskopischer Ausschnitt aus einer ~Iuskelfgser mit ausge- 
dehnter Glykogenspeicherung, Die Glykogengranula liegen tells diffus, teils von einer 
Membran umhiillt im Sarkoplasma. Zwei Kerne sind unten rechts angeschnitten. 

15000 •  (Aufnahme: PD Dr. J.  M. SchrSder) 



102 H.W. KSlmel et al. 

hielten Glykogenpartikel auch nur in lockerer Verteilung. Wieder andere 
Vaeuolen erschienea lieht- und elektroaenmikroskopisch vollstgndig 
leer. Fasern, die fast aussehliel31ich mit solchen leeren Vacuolen geftillt 
w~ren, erschienen gekammert,  da nur sohmale Sarkoplasmasgume ~ibrig 
geblieben waren. In  der l~egel enthielten die Fasern fokale Glykogen- 
ablagerungen, die einei~ mehr oder weniger grol3en Teil der Faser ein- 
nehmen konnten, wghrend der Rest der Faser eine weitgehend normale 
Myofibrillenstruktur zeigte. Nur wenige glykogengefiillte Vaeuolen liel3en 
im elektronenmikroskopisehen Bild neben den Glykogengranula auch 
homogene, elektronen-opake Ablagerungen erkennen, die auf ihre Ent- 
stehung aus den Lysosomen hinwiesen. 

Die Myofibrillen zwisehen den umfangreiehen Glykogenablagerungen 
zeigten verschiedenartige Vergnderungen: Aussplitterungen, Fehl- 
orientierungen und Verbreiterungen des Z-Streifens. In  einzelnell Fasern 
wurden aueh charakteristische Ringbinden beobachtet, die ein mehr oder 
weniger zentral gelegenes Biindel normal orientierter Myofibriller~ um- 
sehlossen. Zuweilen waren die Myofibrillen aueh kokardenfSrmig ange- 
ordnet, wobei Aktinfilamente radigr aus einem diehten Zentrum naeh 
allen Richtungen ausstrahlten. Die Zellkerne waren teilweise betrs 
vermehrt,  oft zentral verlagert und meistens von,,blasiger" Gestalt. 

Das endomysiale Bindegewebe war deutlich vermehrt, an manchen Stel]en auch 
das Fettgewebe. Mastzellen schienen hgufiger vorzukommen. Kleine, in einem Areal 
konzentrierte, intramuskulgre Nervenfaszikel ersehienen durch die Atrophie der 
dazwisehenliegenden Muskelfasern etwas zusammengedri~ekt. Die intramuskulgren 
Gefs ]leiden in ihren glatten Muskelzellen durchweg Glykogenablagerungen er- 
kennen. 

Wit beobaehten den jungen Mann jetzt 14 Monate. Eine Achillotenotomie 
rechts maehte das Gehen weniger beschwerlich. Im Vordergrund der Therapie steht 
die Heilgymnastik. Der Patient nimmt aul~erdem eine eiweil3reiehe und kohlen- 
hydr~tarme Dis ein. Der normale Zucker (Rohr- und Rtibenzueker) wird durch 
Fructose ersetzt. Bei unvergndert hohen Serumenzymen ist zwar keine Verbesserung 
des klinischen Befundes, jedoch auch keine Verschlechterung zu verzeichnen. 

Diskussion 

Folgende Befunde lassen sich bei der durch Saure-Maltase-Mangel 
verursachten Myopathie zusammenfassen [1,2, 9,14,15,18,19, 22, 23, 24] : 

a) Klinisch ~hnliehkeit mit  der progressiven Muskeldystrophie. Die 
klassisehen Verteilungsmodi dieser Erkrankung lassen sich jedoch bei der 
Pompeschen Myopathie nur im Ausnahmefall naehweisen. In  der Regel 
imponiert eine proximal betonte Muskelatrophie. 

b) Pathologisehe Vermehrung der Enzyme im Blutserum, insbeson- 
dere eine Vermehrung der Kreatinphosphokinase. 

e) Elektromyographisch das Bestehen fiberwiegend myopathiseher 
Ver~nderungen neben Zeichen einer hoehgradig gesteigerten Excita- 
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bilit/tt der Muskelfasern mit Naehweis ausgepriigter Spontanaktivit/~t 
und bizarrer hochfrequenter Entladungen nach Nadelreiz. 

d) ttistopathologiseh die Ablagerung yon Glykogen einerseits in 
Vaeuolen, andererseits diffus im Sarkoplasma. Unterschiedliche Atrophie 
und Hypertrophie der Muskelfasern. 

e) Bioehemiseh der Mangel oder das Fehlen der Sauren-Maltase im 
Muskelhomogenat sowie eine Vermehrung des Glykogens. Die fibrigen 
Enzyme sind in normaler oder geringffigig vermehrter oder verminderter 
Menge vorhanden. Deutlieher vermindert war nur die Phosphorfrukto- 
kinase (7 start 15--30 fzg), die sonst bei 10 Fallen yon Saure-Maltasen- 
Mangel immer normal gefunden wurde [9]. 

Zu a) : Die Untersehiede zwisehen der friihkindliehen und Erwachse- 
nenform des Morbus Pompe sind, wie eingangs dargestellt, unschwer zu 
erkennen. Engel u. Mi ta rb .  [2,9] versuehten auBerdem, zwisehen einer 
Erkrankungsform, die vorwiegend im jugendliehen Alter und einer sol- 
ehen, die nur im Erwaehsenenalter auftritt, zu unterscheiden. Dabei tritt 
bei der jugendliehen Form der Tod vor Erreiehen des 20. Lebensjahres 
ein. Die Erwachsenenform des Saure-Maltase-Mangels soll sich ]enseits 
des 20. Lebensjahres manifestieren und einen relativ benignen Verlauf 
haben. Warum diese Unterschiede bei ein und demselben Enzymmangel 
bestehen, konnte bisher nicht gekl/irt werden. U. E. sind die Uberg/inge 
zwischen der jugendliehen und Erwachsenenform der Myopathie fliel~end. 
So hatte z. B. unser Patient die ersten Zeiehen der Muskelerkrankung 
schon im 6. Lebensjahr, steht jetzt im 20. Lebensjahr and hat bei lang- 
samem Fortschreiten des muskelatrophisehen Prozesses wahrseheinlich 
noeh eine Lebenserwartung yon vielen Jahren. 

Zu e) : Uberwiegend myopathisehe Ver/tnderungen mit lebhafter Spon- 
tanaktivit/it und hoehfrequenten Entladungen bei normaler NLG zeigten 
aueh die F~lle anderer Autoren. Swaiman u. M i ta rb .  [23] fanden neben 
verl~ngerter Insertionsaktivit~t und neben Fibrillieren bizarre hoeh- 
frequente Entladungen, die 1/~nger als 20 see anhielten und dureh Nadel- 
bewegungen auslSsbar waren. Die beiden Fs yon IIudgson [15] liegen 
keine Spontanaktivit/it, jedoeh pseudomyotonisehe Salven und ein myo- 
pathisehes Muster erkennen. ,,Highfrequeney discharges" zeigten auch 
die Fitlle yon Courtecuisse u. Mi ta rb .  [5] und Iseh u. M i ta rb .  [18], 
wghrend Fibrillationspontentiale lediglieh yon Iseh bei einem 6jghrigen 
Kind besehrieben warden. Isch maehte als erster augerdem auf ein 
polymorphes Bild mit ~orkommen amplitudenh6herer Potentiale auf- 
merksam, wie sie bei der sp/iten Myopathie des Erwaehsenenalters ge- 
legentlieh, jedoeh niemals im Kindesalter gesehen werden. Die F/~lle yon 
Engel [7, 9] wiesen alle ein myopathisehes Muster, Fibrillationspotentiale, 
positive Wellen und bizarre hoehfrequente Entladungen auf. ,,Myoto- 
nisehe" Entladungen fand Engel bei 3 der F~lle in den rumpfnahen 
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Muskeln, ohne dab klinische Zeichen einer Myotonie bestanden. Das 
Fehlen eines typischen Crescendo-Decrescendo-Charakters der Entla- 
dungen und die komplexe Potentialform unterseheidet sich deutlieb yon 
der echten MyotoIlie [3]. Solche ,,pseudomyotonischen" Salven oder ,,bi- 
zarre, hochfrequente Entladungen" kommen h/iufiger bei chronischen 
neurogenen, besonders nucle/~ren Prozessen und bei der Polymyositis- 
gruppe vor [6,11]. Ihr geh/~uftes Auftreten in Verbindung mit myo- 
pathischen Ver~nderungen sollte stets an der Diagnose einer Erbschen 
Muskeldystrophie Zweifel lassen [15]. Der bevorzugte Nachweis der 
Entladungen in den Mm. biceps und brachioradialis ist mSglieherweise 
durch die grol3e Endplattenzone dieser Muskeln zu erkl/Lren. Die fehlende 
Hemmbarkeit durch Curare spricht fiir eine Entstehung der Entladung 
innerhalb einzelner oder mehrerer synchron erregter Muskelfasern. Eine 
erh6hte IrritabilitS, t der Muskelfaser im Frfihstadium der Denervation 
nnd ReiImervation (,,Sprouting") [11] und StSrungen des Acetylcholin- 
mechanismus [3] sind urs/tchlich zu diskutieren. Genauere Aufsehlfisse 
fiber die Art des bioelektrisehen Defektes, auch beziiglich der Frage einer 
intracellul~ren tlypokaliii~mie, werden vielleicht dutch Einzelfaserab- 
leitungen mit Bestimmung des Membranwiderstandes und Membran- 
potentials sowie der Elektrolytverschiebung ergeben. 

Zu e): Es bleibt unklar, warum bei normalem phosphoroly~ischen 
Abbau des Glykogens durch St6rung eines , , N e b e n " a b b a u s  Glykogen 
vermehrt im Gewebe abgelagert wird. Es ist m6glich, dal~ der hydro- 
lytische Abbau ffir ]enes Glykogen notwendig ist, welches ftir den phos- 
phorolytischen Abbau nicht mehr benStigt wurde. Es wird angenommen 
[4, 9,12], dab der hydrolytische Abbau des Glykogens wie andere auto- 
phagische Prozesse in den Lysosomen der Muskelzelle stattfindet. Bei der 
Pompeschen Erkrankung tritt das Glykogen zwar in die Lysosomen ein, 
kann abet dadurch das Auftreten yon saurer Maltase und damit seinen 
Abbau nicht induzieren. Die Lysosomen quellen auf und verursachen 
eine Druekatrophie der Myofibrillen. Diese Theorien verm6gen jedoch 
nicht zu kl/iren, warum es in dem einen Fall zu hypotoner Muskel- 
atrophie, verbunden mit Cardio- und Hepatomegalie, im anderen Fall 
aussehlieglieh zu einer Muskeldystrophie kommt. Engel u. M i t a r b .  [8, 9] 
vermuten, dab hier der neutralen Maltase Bedeutung zukommt. Wenn 
also die wichtigste Ursache der Pompeschen Erkrankung, das Fehlen der 
sauren Maltase, bekannt ist, so stehen immer noch eine Reihe weiterer 
Fragen zum Pathomechanismus dieser Erkrankung often. 

Die Therapie dieser Muskelerkrankung mug vorerst symptomatisch 
bleiben. An Vorsehls ffir eine solche Therapie hat es nicht gemangelt 
[2, 5, 7, 9,15]. Heilgymnastische Behandlungen sowie eiweigreiche Kost 
stehen im Vordergrund. Unter der Vorstellung, die Glykogensynthese zu 
drossela und dennoeh energieliefernde N/ihrstoffe zu geben, wurde 
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versucht ,  s t a r t  no rma lem Rohr-  oder  Rf ibenzucker  den P a t i e n t e n  nur  
F ruc tose  zu geben. Die Beur te i lung  eines solchen Therapieerfolges  is t  
schwierig, da  die K r a n k h e i t  sehr l angsam for tschrei te t .  Engel  u. M i ta rb .  

[9] schlagen wei terhin  In j ek t i onen  yon Ep inephr in  vor  in der  Hoffnung,  
den g lykogenoly t i schen  Effekt  dieses Medikamentes  nu tzen  zu kSnnen.  
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