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Leitsymptom Muskelschwache

Was steckt hinter muden Muskeln?

Muskelschwache ist bei vielen Erkran-
kungen eine Begleiterscheinung. Doch
als Hauptsymptom tritt eine dauerhaft
verringerte Muskelkraft eher selten auf.
Was also tun, um einer progredienten
Muskelschwache auf den Grund zu ge-
hen?

Wer nach Ursachen einer Muskelschwdche sucht,
bekommt einen ganzen Strauss an Differenzial-
diagnosen geboten, die von Sportverletzungen
iber Schilddriisenstérungen und Medikamenten-
nebenwirkungen bis zu Malignomen oder neuro-
muskuldren Erkrankungen reichen. In der Regel
lassen sich diese moglichen Diagnosen schnell
aussortieren, da sie jeweils mit typischen Haupt-
symptomen einhergehen.

Schwach, miide, kurzatmig

Doch wie geht man vor, wenn ausser der zuneh-
menden Schwache nur wenig weitere Symptome
geboten werden? So der Fall einer 32-jdhrigen Pa-
tientin, den Arzte der Universitétsklinik Bonn
schildern [1]. Die Frau konnte sich plétzlich nicht
mehr gerade aufrichten und hatte seit einiger Zeit
das Gefiihl, als wiirden ihre Beine zunehmend
trdge werden, das Aufstehen aus dem tiefen Sofa
fiele ihr immer schwerer. Zudem klagte sie tber
eine ausgepragte Mudigkeit und bekdame seit ei-
niger Zeit schlechter Luft. In der sonst unauffalli-
gen Anamnese wurden in der Vergangenheit er-
hohte Leberwerte festgestellt. Die zunehmende
Schwdche mache ihr grosse Sorgen, weil ihre
Grossmutter vaterlicherseits aufgrund einer Mus-
kelschwéche schon frith auf den Rollstuhl ange-
wiesen war.

Bei der kérperlichen Untersuchung fallen eine ge-
kriimmte Haltung des Oberkdrpers sowie ein ver-
mehrter Einsatz der Atemhilfsmuskulatur auf.
Herz und Lunge sind auskultatorisch unauffallig,
bei der Perkussion ldsst sich feststellen, dass die
Lungengrenzen nicht addquat verschieblich sind.
Ausserdem besteht eine paradoxe Atmung im Lie-
gen. Die Kraftgrade der oberen Extremitdt betra-
gen vier Fiinftel, die der unteren Extremitéat drei
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Fiinftel mit proximaler Betonung der Paresen. Es
zeigt sich eine Schwache der Riickenstreckmus-
kulatur. Die Muskeleigenreflexe sind allseits sym-
metrisch schwach ausldsbar. Ansonsten ldsst sich
kein pathologischer Befund erheben. Wegen der
Fatiguesymptomatik und der anamnestisch er-
hohten Leberwerte empfiehlt es sich, ein Ober-
bauchsonogramm anzuschliessen, das aber in
diesem Fall keinen pathologischen Befund er-
brachte.

Bei der Routinelaboruntersuchung ergaben sich
an pathologischen Befunden vor allem erhdhte
Creatinkinase- und Laktatdehydrogenasewerte
(CK5501U/1, LDH 810 U/1), die fiir einen erhhten
Zelluntergang sprechen (z.B. Tumorerkrankung,
Herzinfarkt, Erkrankungen der Skelettmuskula-
tur). Die Blutgasanalyse zeigte eine teilweise
kompensierte respiratorische Azidose mit einer
Hypoxie.

Hepatitis, Rheuma und Tumor
ausschliessen

Bei den Hauptsymptomen — Muskelschwache, Fa-
tigue und respiratorische Insuffizienz — kommen
eine Reihe von Differenzialdiagnosen infrage. Vor
allem wegen der Fatigue sind zunéchst die haufi-
geren internistischen Differenzialdiagnosen abzu-
klaren wie Leber-, Rheuma- und Tumorerkrankun-
gen (Tabelle 1). Um diese zu differenzieren, sollte
zundchst eine eingehendere Laboruntersuchung
erfolgen:

Mittels Immunserologie oder PCR lassen sich
virale Infektionskrankheiten wie Hepatitiden und
HIV-Infektion sowie mogliche bakterielle Ursa-
chen ausschliessen (z.B. Yersinien- oder Borre-
lieninfektion). Zur Diagnostik von Krankheitsbil-
dern aus dem rheumatischen Formenkreis kann
die Bestimmung von antinukledren Antikdrpern
(ANA) und antineutrophilen zytoplasmatischen
Antikérpern (ANCA) fiir einen allgemeinen Uber-
blick niitzlich sein. Eine Erhohung des ANA-Titers
kann fiir das Vorliegen einer Kollagenose (z.B.

SLE, Dermato-, Polymyositis) sprechen. Im vorlie-
genden Fall waren aber sowohl die mikrobiologi-
sche als auch die virologische Serologie negativ
und der ANA-Titer im Normbereich.

Eine Spirometrie ist wegen der beschriebenen
Luftnot und Infektanfalligkeit indiziert. Vitalkapa-
zitat (< 60%), maximaler exspiratorischer Druck,
maximaler inspiratorischer Druck sowie das ex-
spiratorische Reservevolumen waren vermindert.
Zudem wurde eine leichte Zwerchfellschwéache
festgestellt. Ein Rontgenthorax kann ebenfalls
Aufschluss tiber den Grund der Atemnot geben,
zum Beispiel Anzeichen fiir eine strukturelle Lun-
genverdnderung, einen Infekt oder einen Erguss.
Die Aufnahme war in diesem Fall aber ohne pa-
thologischen Befund.

Diagnostik:
Vom Fragebogen zur Muskelbiopsie

Hauptsymptom war jedoch die Muskelschwache.
Entsprechend konzentriert man sich hier auf
neuromuskuldre Differenzialdiagnosen (Tabelle 2

Tabelle 1:
Die wichtigsten internistischen
Differenzialdiagnosen

Hepatitis: Die erhdhten Leberwerte sowie die ausge-
pragte Fatigue konnten fiir eine Hepatitis sprechen,
die unter anderem auch mit Muskelbeschwerden ein-
hergehen kann.

HIV-Infektion: Eine Infektion mit dem HI-Virus kann
eine schnelle Ermiidbarkeit und Muskelschwache
auslosen. Grippedhnliche Symptome kdnnten erste
Anzeichen einer HIV-Infektion sein.

Erkrankung des rheumatischen Formenkreises: Ge-
lenkschmerzen und Muskelschwéache mit einherge-
hender Miidigkeit treten haufig bei Erkrankungen des
rheumatischen Formenkreises auf. Inshesondere bei
der Dermato- und Polymyositis stehen oft unspezifi-
sche Muskelbeschwerden im Vordergrund.

Malignom (z.B. Bronchialkarzinom): Ein Malignom
kann eine Vielzahl von Symptomen hervorrufen und
geht oft mit einer ausgepragten Fatigue einher. Ein
Bronchialkarzinom kann eine Hypoxie begriinden und
tiber Knochenmetastasen zu Beschwerden des Ske-
lettsystems fiihren.
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Tabelle 2:
Die wichtigsten neurologischen
Differenzialdiagnosen

und 3), die allerdings viele, wenn auch zum Teil
sehr seltene Krankheitsbilder umfassen. Wie im-

mer geht man hier von weniger invasiven hin zu
Multiple Sklerose (MS): Auch bei der MS kann es zu
einer allgemeinen Schwéche und Fatiguesymptomatik
kommen. Charakteristisch ist ein meist schubférmiger
Verlauf mit wechselnden fokalen neurologischen Aus-
fallerscheinungen.

starker invasiven Diagnosemethoden {iber. Daher
steht die Diagnostik, um beispielsweise die hdu-
figere Multiple Sklerose auszuschliessen und die
unter anderem MRT und Liquorpunktion umfasst,
am Ende des Diagnoseprozesses.

Aufgrund der CK-Erhéhung ist eine EMG indiziert.
Es fand sich eine pathologische Spontanaktivitat

Amyotrophe Lateralsklerose (ALS): Bei ALS liegt eine
Schéadigung der ersten und zweiten Motoneurone im
ZNS vor, die unter anderem eine Muskelschwéche so-
wie Muskelschwund zur Folge hat. Atembeschwerden
sind héufig. Auch leichte Erhéhungen der CK-Werte
im Serum sind oft nachweishar.

mit komplex-repetitiven Entladungen. In der Mus-
kelbiopsie konnte eine Myopathie mit Vakuolen

Tabelle 3:
Die wichtigsten Muskelerkrankungen/Muskelystrophien

Gliedergiirtelmuskeldystrophien (limb girdle muscular dystrophies, LGMD): Bei den zahlreichen Formen der erblich
bedingten LGMD kommt es zu progressiver Muskelschwache im Hiiftgiirtel, in den Beinen und Schultern. Eine Viel-
zahl an Erkrankungsunterformen ist bekannt, die durch unterschiedliche Gendefekte und verschiedene Vererbungs-
gange gekennzeichnet sind.

Muskeldystrophie Becker-Kiener (Dystrophinopathie): Gehort zu den X-chromosomal rezessiv vererbten Muskel-
dystrophien mit progressiver proximaler Muskelschwache mit Verteilung vom Gliedergiirteltyp, oft respiratorischer
Beeintréchtigung, paresebedingter Gangstorung sowie stark erhohten CK-Werten im Serum.

Muskeldystrophie Duchenne (Dystrophinopathie): Gehort ebenfalls zu den X-chromosomal rezessiv vererbten
Muskeldystrophien. Die Krankheit manifestiert sich definitionsgeméss im Kleinkindalter und nimmt einen erheblich
schwereren Verlauf an als die Muskeldystrophie Becker-Kiener. Die CK-Werte im Serum sind stark erhoht, und es
tritt meist eine Herz- und Atemmuskelbeteiligung auf.

Myopathien mit Rigid-Spine-Syndrom: Eine Gruppe kongenitaler Muskelerkrankungen, die mit einer Versteifung
der Wirbelsdule (rigid spine) und oft auch Riickenschmerzen einhergehen. Dem Syndrom kdnnen verschiedene
Gendefekte zugrunde liegen. Die CK-Werte konnen normal oder (meist moderat) erh6ht sein.

Myasthenia gravis: Im Vordergrund steht eine belastungsabhangige Muskelschwache. Oft sind nur die dusseren
Augenmuskeln und Lidheber betroffen (okuldre Myasthenie).

Spinale Muskelatrophien (SMA): Gehdren zu den rezessiv vererbten Motoneuronenerkrankungen mit progressiver
proximaler Muskelschwache mit Verteilung vom Gliedergiirteltyp, Muskelatrophien, héufig respiratorischer Be-
eintrachtigung und erhohten CK-Werten im Serum. Es sind verschiedene Formen der SMA definiert (SMA 1-4), ab-
héangig von Schwere und Manifestationsalter der Erkrankung.

Glykogenspeicherkrankheiten vom Typ Illa (Cori und Forbes), Typ IV (Anderson), Typ V (McArdle) und Typ VII
(Tauri): Kennzeichen der Glykogenosen ist ein Defekt verschiedener glykogenabbauender Enzyme. Typische Sym-
ptome sind Hypotonie, Hepatomegalie, Muskelschwéche und erhohte CK-Werte. Bei der McArdle-Erkrankung tre-
ten Muskelkrampfe auf.

Morbus Pompe (Gylkogenspeicherkrankheit vom Typ Il): Die spate Form des Morbus Pompe (late-onset Pompe
disease, LOPD) ist durch ein breites Spektrum an Krankheitsmanifestationen gekennzeichnet, unter anderem pro-
gressive Muskelschwéche vom Gliedergiirteltyp, Ateminsuffizienz und héufig leichte bis moderate CK-Werterho-
hung im Serum.

Danon-Erkrankung (Glykogenspeicherkranheit vom Typ lIb): Eine vererbbare Stoffwechselerkrankung, die klassi-
scherweise eine hypertrophe Kardiomyopathie und eine Skelettmuskelmyopathie aufweist.

Isolierte primare mitochondriale Myopathien: Einige Formen dieser Gruppe erblich bedingter Erkrankungen gehen

mti einer proximal betonten Muskelschwéche, Belastungsintoleranz, Muskelschmerzen und leicht bis moderat
erhdhten CK-Werten einher.

und dort erhohter lysosomaler Aktivitat und PAS-
positiver (PAS = periodic acid-Schiff reaction) Gly-
kogenspeicherung nachgewiesen werden.

Diagnose: Morbus Pompe

Damit ergibt sich folgende Kausalkette: Durch die
Glykogenspeicherung im Muskel kommt es zur
Muskelschwéche, die auch die Atemmuskulatur
und die Riickenstrecker betrifft. Dies fiihrt zur
Zwerchfellschwdche und dazu, dass der Brust-
korb zusammensinkt — er hat weder Platz noch
die Kraft, sich auszudehnen. Die Patientin be-
kommt schlecht Luft —vermutlich ein (Zusatz-)Fak-
tor fiir die Mudigkeit.

Das Ergebnis der Muskelbiopsie weist auf eine
Glykogenspeicherkrankheit hin. Hier kann an ei-
nen Morbus Pompe gedacht werden. Diese erb-
lich bedingte Stoffwechselkrankheit ist mit
1:40 000 bis 1:150 ooo Geburten selten — in
Deutschland wird die Prdvalenz derzeit auf etwa
200 Betroffene geschatzt. Ublicherweise wird der
Morbus Pompe bei Kindern diagnostiziert, doch
gibt es auch eine adulte Form dieser lysosomalen
Glykogenspeicherkrankheit — wobei hier die Dia-
gnose meist um das 30. Lebensjahr gestellt wird.
Der Verdacht auf Morbus Pompe wird auch durch
die Anamnese gestdrkt —von der Grossmutter war
bereits eine Muskelschwédche bekannt.

Zur Bestatigung der Verdachtsdiagnose wurde
eine verminderte Aktivitat der sauren Alpha-1,4-
Glucosidase (GAA) aus Trockenblut festgestellt.
Bei der Sequenzierung des GAA-Gens konnte eine
Mutation bei der Patientin nachgewiesen werden.
Damit liegt hier mit hoher Wahrscheinlichkeit ein
Morbus Pompe vor. X
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