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Die sogenannten Neuroakanthozy-
tose-Syndrome sind seltene gene-
tische Erkrankungen der Basalgang-
lien, die sich mit einer Vielzahl von
Beschwerden und Befunden duBern
kénnen. Insbesondere in der Frih-
phase der Erkrankung, bevor die cha-
rakteristische Schluckstérung und
eine der Huntington-Chorea &hnliche
Bewegungsstérung auftritt, bestehen
viele Ahnlichkeiten mit dem klassi-
schen Tourette-Syndrom.

Das Erkrankungsalter liegt in der Regel
zwischen dem 20. und dem 50.
Lebensjahr und zu den Anfangs-
symptomen kdénnen Zwangshand-
lungen und Zwangsgedanken geho-
ren, ferner motorische und vokale Tics.
Die eigentliche Diagnose eines
Neuroakanthozytose-Syndroms wird
meist mit erheblicher Verzégerung
gestellt. Beim Studium der Kranken-
geschichten féllt rlickblickend oft auf,
dass anfanglich an ein Tourette-
Syndrom gedacht worden war.

Akanthozyt und normales rotes Blutkérperchen

Als Akanthozyten sind rote Blutkér-
perchen mit dornigen Ausziehungen
ihrer Membran bekannt (griech.
Akantha = Dorn). Von Neuroakantho-
zytose-Syndromen ist die Rede, wenn
neurologische Befunde zusammen mit
der merkwurdigen Erythrozyten-Defor-
mation auftreten. Kern-Syndrome sind
das X-chromosomale MclLeod-Syn-
drom sowie die autosomal-rezessiv
vererbte Chorea-Akanthozytose. Ne-
ben den Bewegungsstérungen mit
meist schleudernden Bewegungen der
Arme und Beine, aber auch Kopf und
Rumpf (Chorea), treten teilweise
schmerzhafte Verkrampfungen der
Muskulatur (Dystonie) sowie Veran-
derungen des Gangbildes mit kleinen
und unsicheren Schritten sowie eines
maskenhaften, ausdruckslosen Ge-
sichts  (Parkinson-Syndrom)  auf.
Zusatzlich kénnen epileptische An-

falle, Zwangshandlungen und krank-
hafte Veranderungen der Muskeln und
Nerven (neuromuskuldre Symptome
mit Erhéhung des Muskelenzyms
Creatin-Kinase, CK) dazu kommen.

Das MclLeod-Syndrom tritt typischer
Weise bei Ménnern auf, nur aus-
nahmsweise gibt es kranke Gentra-
gerinnen. Diagnostisch wegweisend
ist ein charakteristischer Phanotyp der
roten Blutkérperchen. Wegen dieser
Blutgruppenvariante empfiehlt sich die
Asservierung von Eigenblut. Neuro-
logische Beschwerden treten beim
MLS typischerweise erst ab der 4.
Lebensdekade dazu. Haufig ist eine
Kardiomyopathie assoziiert, die le-
bensbedrohliche Komplikationen
(Arrhythmien wie Vorhofflimmern,
Pumpversagen) nach sich ziehen
kann.

Dem gegenuber betrifft die Chorea-
Akanthozytose als autosomal-rezessi-
ve Erkrankung in gleicher Weise
Ménner und Frauen, bei denen die
neurologischen Beschwerden friher,
meist gegen Ende Zwanzig, beginnen.
Es handelt sich um eine deutlich
schwerere neurologische Erkrankung
als das MclLeod-Syndrom, die sich
auch durch schwere Schluck-
stérungen und orofaziale Dystonie
auszeichnet. Beim Essen werden die
Speisen von der dystonen Zunge
immer wieder aus dem Mund gescho-
ben, so dass eine erhebliche Abma-
gerung resultieren kann. Ferner kommt
es zu Zungen- und Lippenbissen und
damit zu teilweise gravierenden Verlet-
zungen, die schwere Infektionen nach
sich ziehen kénnen. Wahrend das
McLeod-Syndrom auch molekularge-
netisch einfach festgestellt werden
kann, wird Mutationsdiagnostik des
mit 73 Exons sehr groBen Gens der
Chorea-Akanthozytose (VPS13A) der-
zeit kaum angeboten. Als Ersatz eignet
sich ein Western-Blot auf Chorein.

Beide Erkrankungen sind selten (um
die Tausend Falle weltweit) und fur
beide sind bisher keine kausalen
Therapien bekannt. Beim McLeod-
Syndrom missen neben den mo-
glichen Transfusionsunvertraglichkei-
ten insbesondere die kardialen
Komplikationen beachtet werden, bei
der Chorea-Akanthozytose die erheb-
lichen Schluckstérungen und die
Neigung zu epileptischen Anféllen. Zur
Behandlung der Epilepsie, der
Bewegungsstérungen und der psychi-

atrischen Komplikationen kommen
etablierte symptomatische Therapie-
ansatze zur Anwendung.

Das zunehmende Interesse, das sich
2010 auch an dem mittlerweile zum
finften Mal abgehaltenen Neuro-
akanthozytose-Symposium (diesmal
an den National Institutes of Health in
Bethesda, Maryland: www.naadvo-
cacy.org) zeigt, fuhrt hoffentlich zu
ersten Therapiestudien. Ein Schritt
hierzu ist die Internet-basierte Fall-
sammlung innerhalb des Européischen
Huntington Netzwerks (engl. European
Huntington’s Disease Network).

Forschungsgelder der Européischen
Union stehen seit 2010 zur Verfligung,
um im Rahmen des internationalen
Netzwerkes EMINA (European Multi-
disciplinary Initiative on Neuro-
acanthocytosis) die Forschung voran-
zutreiben. Dazu haben sich sechs
Arbeitsgruppen aus sechs verschiede-
nen Landern vernetzt und arbeiten zu-
sammen, um sowohl die Grundlagen-
forschung als auch die Therapie-
moglichkeiten bei Neuroakantho-
zytose-Syndromen zu verbessern.
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