Hereditare spastische Paraparese:

Symptome bel der reinen und bei der
komplizierten Form der HSP

Anne-D. Sperfeld

Universitatsklinik fir Neurologie, Ulm



HSP: Historie

Erstbeschreibung des Krankheitsbildes 1880:
Adolf Strampell

e er beschrieb Familien mit mehreren
Betroffenen, die an einer spastischen
Gangstorung erkrankt waren

e 1898 folgten von Lorrain Fallberichte von
Patienten mit spastischer Paraparese




HSP: Synonyme

e klinisch und genetisch heterogene Gruppe, die
_h?ute unter den folgenden Synonymen bekannt
IST.

— Strumpell-Lorrainsche Erkrankung

— Erb-Charcotsche Erkrankung

— hereditare spastische Paraplegie/~parese (HSP)
— spastische Spinalparalyse (SSP)

— familiare spastische Paraplegie/—parese (FSP)
— spastische Paraplegie (SPG).



Motoneuronerkrankungen

Mono- und polygenetische
Erkrankungen



Hereditare spastische Paraparese




Hereditare spastische Paraparese
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HSP: klassische Krankheitszeichen

e progredient: langsam zunehmend, fortschreitend
e Spastik:

— Muskeltonuserh6hung (Steifigkeit)

— Hyperreflexie (Muskeleigenreflexe)




HSP: klassische Krankheitszeichen

progredient: langsam zunehmend, fortschreitend
Spastik:

— Muskeltonuserh6hung (Steifigkeit)

— Hyperreflexie (Muskeleigenreflexe)

In der Folge: Gangstorung

Blasenstorung

— Pollakisurie, Dranginkontinenz

selten: Mastdarmstorung

Einschrankung der Tiefensensibilitat *



HSP: Klassifikation

Klassifikation der Patienten nach Anita Harding, 1983:
1) Unkomplizierte HSP

1) Komplizierte HSP (Symptome anderer neurologischer
oder Organsysteme)

- Gedachtnisstorungen

- Epilepsie

- Hautveranderungen

- Polyneuropathie mit lokalem Muskelschwund
- Retinaveranderungen

- Herzschaden ...



Klinik der Unkomplizierten SSP

Spastik/Tonusernohung, Hyperreflexie der UE ~ 23/23
Hyperreflexie der oberen Extremitaten 8/23
Spastik/Tonuserh6hung der OE 3/23
Pallnypasthesie 11/23
Blasenstorung 7/23
Mastdarmstérung 2/23

Keine signifikante Haufung von Koerkrankungen



Klinik der Komplizierten SSP

Spastik/Tonuserhohung, Hyperreflexie der UE 12/12
Hyperreflexie der oberen Extremitaten 8/12
Spastik/Tonuserh6hung der OE 2/12
Pallnypasthesie 9/12
Blasenstorung 5/12
Mastdarmstorung 1/12

— Alle Parameter werden vom Krankheitsstadium und Koerkrankungen
beeinflusst!



Klinik der Komplizierten SSP

Minderwuchs  Intellektuelles  Zerebellares Tremor Dysarthrie Fufdeformitaten Amyotrophie PNP Sonstiges
Defizit / Syndrom
| Wesensanderung
W + + + - + demy Hypotelorismus
W + + + - + demy Hypotelorismus
m + + - - - HohlfiRe + - Angiokeratom
m + + - - - HohlfliRe + - Angiokeratom,
Syndaktylie

m ) + - + + SpitzflRe - - -
m - + + + - + + Faszikulatioen
w + + + - - - - demy -
W + + + - + SpitzfiRe - demy Epilepsie
m - + + + Spitzfule - - -
m - + - + + - - -
m - - - - - Spitzfule - - -
m - + + - + Honhlftike - - -




Komplizierte HSP

Hautveranderungen

Retinopathie




Komplizierte HSP

Amyotrophie

Syndaktylim



Uberlappende Symptome




Uberlappende Symptome

e Polyneuropathie
— SPG3A
— SPG7 oder SPG5C
e Gedachtnisstorungen
— SPG4
— SPG7 oder SPG5C
e Restless Leg Syndrom




Ko-Morbiditat: Restless Legs Syndrom (RLS)

sensible Stérungen (Dys-/Parasthesien, Kribbeln,
Schmerzen) der Extremitaten uni- oder bilateral,
verbunden mit Bewegungsdrang

motorische Unruhe: allgemeiner Bewegungsdrang und
Ruhelosigkeit als Malinahme zur Erleichterung der
Beschwerden

Auftreten bzw. Verstarkung der Beschwerden in Ruhe und
zumindest teilweise Erleichterung der Symptomatik durch
Bewegung

Tagesrhythmik mit Symptomzunahme abends und nachts



Restless Legs Syndrom beil HSP

standardisierte Befragung

angeschrieben 132 HSP- IRLSSG

Patienten

Antwort von 59
Patienten (28 Manner
und 31 Frauen)

RLS nach IRLSSG-
Kriterien bel 27

Patienten (15 Manner .
und 12 Frauen),

frequency

0
d . h . 20 y 5 % d e r sliéjht modlerate sevlere well slevere

(Score 1-10) (Score 11-20) (Score 21-30) (Score 31-40)

Angeschriebenen RLSSG



Apparative Diagnostik: Laborchemie

e [ aborchemie:

— Blut: z. B. Vitaminspiegel, Speichererkrankungen,
Autoantikorper

— Urin: inshesondere bel Kindern zum Ausschluss
metabolischer Erkrankungen

— Liquor: hinsichtlich DD entzindlicher Erkrankungen

—> bei HSP allesamt normal



Apparative Diagnostik: Bildgebung

- Kernspintomographie des Schadels/Gehirns und der
Wirbelsaule/des Ruckenmarks zur Darstellung der
Strukturen des Zentralen Nervensystems

- Ausschlussdiagnostik hinsichtlich
Entwicklungsstorungen/Anomalien, entztndlichen oder

tumorosen Lasionen

w

Ligquorfistel

spinales Menihgeom



Kernspintomographische Befunde

Lasionen
der
Weil3en
Substanz

Normal-
Befunde

DUnnes
Corpus
callosum




Standardisierte 3D-MRT-Auswertung

Regionale Veranderungen der Hirnrinde

[eigene Untersuchungen]



Bildgebung des Gehirns

unkompl. kompl. HSP



Corpus callosum-Volumetrie

controls(pHSP) pHSP controls(cHSP) cHSP

http://www.erg.ion.ucl.ac.uk/MRreg.html
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