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ZUSAMMENFASSUNG

Das Leitsymptom der muskuldren Schwache kann auf das Vor-
liegen einer neuromuskuldren Erkrankung zurtickzufiihren
sein, findet sich jedoch auch bei einer Reihe anderer Faktoren
wie Elektrolytveranderungen, Vitaminmangel, Schilddriisen-
erkrankungen, Bewegungsmangel oder bei unerwiinschten
Arzneimittelnebenwirkungen. Einer griindlichen Anamnese
und kdrperlichen Untersuchung kommt daher in der differen-
tialdiagnostischen Abklarung eine groRe Bedeutung zu. Die
zeitliche Entwicklung, das Verteilungsmuster sowie Begleit-
symptome erlauben oftmals bereits eine erste diagnostische
Einordnung. Bei begriindetem Verdacht auf das Vorliegen einer
neuromuskuldren Erkrankung sollte die weiterfiihrende Diag-
nostik durch einen Neurologen oder ein neuromuskulares Zen-
trum erfolgen. Zu den wichtigsten neuromuskularen Erkran-
kungen mit Leitsymptom einer muskuldren Schwéche gehéren
die neuromuskuldren Ubertragungsstdrungen, Neuropathien,
erbliche und erworbene Myopathien sowie Motoneuronerkran-
kungen. Diese Ubersicht stellt die wichtigsten Ursachen fiir
eine muskuldre Schwéche zusammen und zeigt das zu empfeh-
lende diagnostische Vorgehen auf.

ABSTRACT

Muscle weakness as a lead symptom can be caused by a neu-
romuscular disorder, but is also seen in non-muscular condi-
tions such as electrolyte imbalance, vitamin deficiency, thyro-
id disorders, lack of exercise, unwanted drug effects etc. For
quick and reliable workup, a precise history and clinical exami-
nation may be the key to diagnosis. Symptom development
over time, pattern of weakness and concomitant conditions
often allow for an initial differential diagnosis. In case of a sus-
pected neuromuscular disorder, thorough diagnostic workup
should be provided by a neurologist with neuromuscular ex-
pertise or by a neuromuscular centre. The most important
neuromuscular conditions leading to weakness include neuro-
muscular transmission disorders such as myasthenia gravis,
neuropathies, acquired and hereditary myopathies and motor
neuron disorders. This review summarises the most important
causes of muscle weakness and presents the suggested diag-
nostic approach.
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Einleitung

Die Ursachen fiir eine muskuldre Schwéche sind vielfdltig: Ndhr-
stoffmangel, fehlendes Training oder zunehmendes Alter kénnen
der Grund fiir eine muskuldre Schwache sein, aber auch Nebenwir-
kungen verschiedener Medikamente. Nicht selten weist eine mus-
kuldre Schwache als Leitsymptom jedoch auf das Vorliegen einer
neuromuskuldren Erkrankung hin. Zur Gruppe der neuromuskula-
ren Erkrankungen gehoren bspw. Neuropathien, neuromuskuldre
Ubertragungsstérungen wie die Myasthenia gravis, sowie erbliche
und erworbene Muskelerkrankungen wie die idiopathischen in-
flammatorischen Myopathien. Aufgrund der Heterogenitat der Er-
krankungen sowie ihrer Seltenheit, ist die Diagnosestellung nicht
selten erschwert und verzdgert. Die Abkldrung des Symptoms der
muskuldren Schwache sollte daher griindlich durch Erhebung einer
detaillierten Anamnese und Medikamentenanamnese, einer ein-
gehenden kérperlichen und klinisch-neurologischen Untersuchung
und entsprechenden Zusatzdiagnostik erfolgen. Sollte sich der Ver-
dacht auf das Vorliegen einer neuromuskuldren Erkrankung erhar-
ten, empfiehlt sich die Uberweisung an einen Neurologen oder ein
neuromuskuldres Zentrum.

Symptom der Muskelschwdche

Eine Muskelschwdche macht sich in der Regel durch eine fehlende
Kraftentfaltung und/oder vorzeitigen Ermidbarkeit der Muskula-
tur bemerkbar. Manchmal finden sich jedoch auch Symptome wie
bspw. eine zunehmende Gangstérung, die nicht primar auf ein mus-
kuldres Symptom schlieRen lassen. Die Muskelschwédche kann um-
schrieben oder generalisiert auftreten und dabei permanent, in-
termittierend oder klar belastungsabhdngig bestehen. Haufig lie-
gen weitere Begleitsymptome wie beispielsweise Myalgien,
Muskelatrophien oder ein verdnderter Muskeltonus vor. Aus zeitli-
chem Verlauf und Symptomkonstellation sowie eventuellen Be-
gleitsymptomen ldsst sich in der Regel bereits eine erste Eingren-
zung der mdglichen Differenzialdiagnosen vornehmen.

Zundchst sollte daher eine detaillierte Anamnese Uber die zeitli-
che Entwicklung der Symptome, das Verteilungsmuster der Muskel-
schwache und die damit verbundenen Einschrankungen im Alltag,
sowie die Abfrage relevanter Begleitsymptome bzw. Begleiterkran-
kungen erfolgen. Dariiber hinaus sollte nach neuromuskuldren Er-
krankungen im familidren Umfeld gefragt und eine detaillierte Me-
dikamentenanamnese erhoben werden.

Eine langsam progrediente Muskelschwache findet sich bspw.
bei erblichen Myopathien, Motoneuronerkrankungen oder lang-
sam verlaufenden Neuropathien. Eine subakute Entwicklung der
muskuldren Schwache ldsst hingegen eher an das Vorliegen einer
entziindlichen Myopathie, eine neuromuskulire Ubertragungssté-
rung, ein Guillain-Barré-Syndrom (GBS) oder eine medikamentds-
toxische Genese denken. Apoplektiform aufgetretene Paresen mdis-
sen immer an eine zentrale Ursache wie eine zerebrale Ischamie
oder Blutung denken lassen.

Verschiedene lonenkanalerkrankungen, endokrine oder meta-
bolische Myopathien kénnen zu episodischen Muskelparesen fiih-
ren. Eine rein belastungsabhangige Muskelschwdche ohne Schmer-
zen lenkt den Verdacht in erster Linie auf das Vorliegen einer neu-
romuskuldren Ubertragungsstérung.

Das Verteilungsmuster der Muskelschwdche kann ebenfalls Auf-
schluss Giber die Ursache geben. Ein symmetrischer und proxima-
ler Befall der Muskulatur findet sich bei den entziindlichen Myopa-
thien, den meisten erblichen Myopathien wie bspw. der Muskel-
dystrophie Typ Duchenne und Typ Becker, sowie den metabolischen
Myopathien. Seltene distale Myopathien sowie die meisten Poly-
neuropathien fiihren hingegen zu einer distal betonten, symmet-
rischen Muskelschwéache und -atrophie. Es finden sich jedoch auch
Unterformen mit asymmetrischer oder fokaler Muskelschwéche
wie zum Beispiel im Rahmen einer diabetischen Amyotrophie, der
multifokal motorischen Neuropathie (MMN) oder zu Erkrankungs-
beginn einer Amyotrophen Lateralsklerose (ALS). Eine Schwache
der Augenmuskeln findet sich bei den myasthenen Syndromen und
duBert sich im Sinne einer Ptosis und Diplopie.

Zudem kann es im Rahmen multipler neuromuskuldrer Erkran-
kungen zu einer Beteiligung der Schlund- oder Atemhilfsmuskula-
tur kommen. Diese findet sich am héufigsten bei der ALS und My-
asthenia gravis (MG). Auch im Zuge von Myopathien wie beispiels-
weise der Einschlusskérpermyositis kann es zu einer Schluckstérung
kommen. Der Beachtung dieses Symptoms oder aber auch die
Suche nach einer subklinischen Schluckstdrung kommt groRe Be-
deutung bei aufgrund der Gefahr einer Aspirationspneumonie.

Begleitsymptome

Neben der muskuldren Schwache kdnnen je nach Ursache weitere
muskuldre und nicht-muskuldre Symptome vorliegen. Patienten
mit einer entziindlichen oder metabolischen Myopathie berichten
haufig von Myalgien. Hier gilt es auch nach einer moglichen Abhan-
gigkeit der Schmerzen von muskularer Belastung bzw. einer Bes-
serung unter Belastung zu fragen. Patienten mit einer Glykogeno-
se Typ V (Mc Ardle) berichten (iber eine mégliche Besserung der
Symptomatik im weiteren Verlauf der muskuldren Belastung oder
nach einer kurzen Ruhepause. Auch beim Lambert-Eaton-Myasthe-
nie-Syndrom kann es nach kurzer starker Belastung zu einer vor-
bergehenden Besserung der Muskelkraft kommen. Muskelkrdmp-
fe sind ein weiteres haufiges Symptom metabolischer Myopathien.

Nicht selten berichten Patienten selbst gar nicht das eigentliche
Symptom einer muskuldren Schwache, sondern beschreiben eine
zunehmende Gangstérung und/oder Sturzneigung sowie Ein-
schrankungen der Griffkraft oder Feinmotorik. Bei der Myasthenia
gravis kommt es zu Beginn oft zu isoliert auftretenden Doppelbil-
dern als Ausdruck einer Beteiligung der duBeren Augenmuskeln.

Sensible Begleitsymptome wie Taubheitsgefiihle, Kribbelpards-
thesien, Stérungen der Tiefensensibilitdt oder neuropathische
Schmerzen weisen hingegen auf eine neuropathische Ursache der
Beschwerden, z. B.im Rahmen einer Polyneuropathie, hin. Haufigs-
tes alltagsrelevantes Symptom einer im Vordergrund stehenden
Einschrankung der Tiefensensibilitdt ist wiederum eine zunehmen-
de Gangunsicherheit.

Die Gruppe der idiopathischen inflammatorischen Myopathien
missen als systemische Erkrankung verstanden werden. Es kann
zu einer extramuskuldren Organbeteiligung kommen. Somit muss
nach weiteren Symptomen wie Hautverdnderungen, einer Lungen-
beteiligung, kardialen Symptomen und Malignomen gesucht wer-
den. Auch eine Uberlappung mit anderen Kollagenosen im Rahmen
sogenannter Overlap-Syndrome sind moglich, so dass weitere Sym-
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ptome wie Fieber, Raynaud-Symptomatik, Sicca-Syndrom oder Ar-
thralgien vorliegen kénnen. Das Lambert-Eaton-Myasthenie-Syn-
drom sowie eine Polyneuropathie kdnnen als paraneoplastisches
Syndrom auftreten. Zudem ist fiir die Dermatomyositis, Polymyo-
sitis und nekrotisierende Myopathie eine Assoziation mit Tumor-
erkrankungen bekannt.

Eine sorgfdltige Anamnese auch im Hinblick auf eine mogliche
B-Symtpomatik und eingehende kérperliche Untersuchung sind
somit unerldsslich.

» Tab. 1 gibt eine Ubersicht {iber weitere klinische Aspekte und
mégliche erste differentialdiagnostische Uberlegungen bei Vorlie-
gen einer Muskelschwéche.

> Tab. 1

Zeitlicher Verlauf
= akut

= subakut/progre-
dient

= langsam progre-
dient

belastungsabhéngig
oder episodisch

Art der Parese

= zentral/spastisch

= peripher/schlaff

Verteilungsmuster

= proximal symmet-
risch

= distal symmetrisch

= asymmetrisch/fokal

Begleitsymptome

= Myalgien

= Crampi

= Myotonie

initial bereits
deutliche
Muskelatrophien

Sensibilitatsstorun-
gen

Hautverdnderungen

extramuskuldre
Organbeteiligung

Klinische Aspekte bei Muskelschwéche

Maégliche Ursachen

Zerebrale Ischdmie, intrazerebrale Blutung

Myositis, neuromuskulire Ubertragungsstorun-
gen wie Myasthenia gravis, GBS, Multiple
Sklerose

Erbliche Myopathien, Motoneuronerkrankun-
gen wie Amyotrophe Lateralsklerose (ALS),
Polyneuropathie

Metabolische Myopathie, neuromuskuldre
Ubertragungsstérung wie Myasthenia gravis
(MQ)

ALS, Schlaganfall, zerebrale Raumforderung,
Multiple Sklerose

Polyneuropathie, Vorderhornerkrankung,
Myopathie

Erbliche oder entziindliche Myopathien,
neuromuskulire Ubertragungsstérungen wie
das Lambert-Eaton-Mastheniesyndrom (LEMS)
bzw. MG

Polyneuropathie, distale Myopathien

Diabetische Amyotrophie, Motoneuronerkran-
kungen, Entziindliche Nervenerkrankungen wie
die multifokale mororische Neuropathie (MMN)

Metabolische Myopathien, Proximale myotone
Muskeldystrophie (,PROMM*), Myositis

Metabolische Myopathien, Polyneuropathie

PROMM, myotone Dystrophie Typ 1, nicht
dystrophische Myotonien

Motoneuronerkrankungen, Polyneuropathie
Polyneuropathien

Dermatomyositis

Entziindliche Myopathien

Allgemeine korperliche und klinisch-
neurologische Untersuchung

Die allgemeine korperliche Untersuchung dient der Feststellung
einer moglichen extramuskularen Organbeteiligung mit Augen-
merk auf Haut, Lunge und Herz sowie der Erhebung méglicher Be-
gleit- und Vorerkrankungen. So finden sich beispielsweise bei der
Dermatomyositis typische Hautverdnderungen an lichtexponier-
ten Stellen (heliotropes Exanthem), im Bereich der Fingergelenke
und am Nagelbett. Eine gefiirchtete Komplikation einiger entz{ind-
licher Myopathien ist das Auftreten einer interstitiellen Lungener-
krankung und Fibrose. Zudem kann es im Zuge einiger Myopathi-
en oder im Rahmen neuromuskulirer Ubertragungsstérungen zu
einer Beteiligung der Atemhilfsmuskulatur kommen. Daher sollte
bei entsprechendem Verdacht oder auch als Screening die Bestim-
mung der Vitalkapazitdt erfolgen.

Auch eine kardiale Mitbeteiligung ist sowohl bei Myositis, als
auch bei verschiedenen erblichen Myopathien bekannt. Die kor-
perliche Untersuchung sollte daher auch ein Augenmerk auf mog-
liche Zeichen einer kardialen Insuffizienz legen.

Zur Beurteilung der muskuldren Schwéche ist eine eingehende
neurologische Untersuchung zwingend erforderlich. Dabei sollte
die Muskeltrophik (Atrophie, (Pseudo-)Hypertrophie) beurteilt wer-
den und auf das Vorliegen unwillkiirlicher Muskelbewegungen wie
Faszikulationen geachtet werden.

Die meisten Patienten mit einer neuromuskuldren Erkrankung
zeigen keine Verdnderung des Muskeltonus. Insbesondere erbliche
Myopathien sowie Neuropathien kdnnen jedoch zu einer Herabset-
zung des Muskeltonus fiihren (Muskelhypotonie). Zudem finden sich
hdufig abgeschwichte oder gar erloschene Muskeleigenreflexe.

Ein erhéhter Muskeltonus im Sinne einer Spastik weistimmer auf
eine zentrale Genese der Stdrung mit Schddigung der Pyramiden-
bahn hin. Zudem fiihrt eine Schadigung des 1. Motoneurons in der
Regel zu gesteigerten Muskeleigenreflexen und Pyramidenbahnzei-
chen. Zentrale Paresen finden sich bspw. nach einem Schlaganfall,
bei Multipler Sklerose (MS), Hirntumoren oder bei der Amyotrophen
Lateralsklerose. Letztere stellt in der Diagnostik eine Besonderheit
dar, da es neben dem Untergang zentraler Motoneurone auch zu
einem Untergang der motorischen Vorderhornzellen kommt. Kli-
nisch finden sich daher neben Zeichen einer zentralen Parese auch
schlaffe Paresen, Muskelatrophien und Faszikulationen.

Zur Graduierung der Muskelschwache bei peripheren und zen-
tralen Paresen erfolgt eine Einschatzung der Kraft anhand der Skala
des Medical Research Council (MRC). Die Beurteilung der Kraftgra-
de erfolgt von 0 bis 5: 0 =keine sichtbare Muskelkontraktion (Ple-
gie); 1=tastbare Muskelkontraktion; 2 = aktive Bewegung unter
Aufhebung der Schwerkraft; 3 = aktive Bewegung gegen die
Schwerkraft; 4 = aktive Bewegung gegen leichten Widerstand;
5=volle Kraftentfaltung. Es werden alle Muskelgruppen einzeln und
jeweils im Seitenvergleich untersucht. Die MRC-Skala kann nicht
nur zur initialen Diagnostik verwendet werden, sondern ist auch
ein wichtiger Bestandteil der Verlaufsbeurteilung.

Bei Patienten mit einer neuromuskuliren Ubertragungsstérung
wie beispielsweise der Myasthenia gravis lassen sich haufig keine ma-
nifesten Paresen in der Untersuchung dokumentieren. Bei klinischem
Verdacht oder entsprechender Anamnese einer belastungsabhan-
gigen Muskelschwdche sollte daher eine weitergehende Untersu-
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chung gemaRk dem quantitativen Myasthenia-gravis-Score erfolgen
[1,2]. Hierbei werden Ermiidungstest mit Halteversuchen (Kopf,
Arme und Beine) und der Simpson-Test (iber einen definierten Zeit-
raum durchgefiihrt.

» Tab. 2 zeigt eine Ubersicht der Ursachen von Muskelschwi-
che und wichtige neuromuskuldre Erkrankungen.

Laboruntersuchungen

Jede akut aufgetretene, progrediente oder (iber ldngere Zeit beste-
hende muskuldre Schwache bedarf einer weitergehenden Abkl&-
rung. Zundchst sollten orientierende Laboruntersuchungen auch
zum Ausschluss anderweitiger Ursachen erfolgen. Neben dem Aus-
schluss einer Elektrolytstérung, sollten eine Schilddriisenfunk-
tionsstorung, ein Diabetes mellitus und Cortisolmangel ausge-
schlossen werden.

Der Bestimmung der Creatinkinase (CK) als erster Schrittin der
Diagnostik von Muskelerkrankungen kommt eine gréRBere Bedeu-
tung bei. Sie ermdglicht einen ersten Uberblick iiber das AusmaR
des Muskelfaseruntergangs. Da es auch nach kérperlicher Aktivitat
zum einem leichten bis moderaten Anstieg der CK kommen kann,
sollte die Bestimmung nach Einhaltung kérperlicher Schonung er-
folgen. Werte (iber 1000 U/l (Normwert <170 U/l) lassen an eine
muskuldre Erkrankung denken. Auch bei Neuropathien findet sich
eine leichte bis maRige Erhohung der CK, die jedoch selten mehr
als das 10-fache der Norm betrégt [3]. Ein massiver Anstieg der CK
auf Werte >10000 U/l jedoch weist immer auf eine primar myo-
gene Ursache (Myopathie, Myositis) hin.

Persistierende oder wiederholt erh6ht gemessene CK-Werte
miissen jedoch auch ohne Vorliegen einer Muskelschwdche an eine
neuromuskuldre Erkrankung denken lassen und sollten weiter ab-
geklart werden. Dartiber hinaus gibt es jedoch auch Myopathien,
die keine CK-Erhéhung aufweisen oder bei denen es im Verlauf der
Erkrankung zu einer Normalisierung des CK-Wertes kommt.

Bei Verdacht auf das Vorliegen einer metabolischen Myopathie
sind weitere spezielle Laboruntersuchungen mit Enzymbestim-
mung und Bestimmung der Acyl-Carnitin-Spiegel im Serum in
einem Stoffwechsellabor notwendig. Erste Hinweise welche Art der
Stoffwechselstérung vorliegt, kann der Unterarmbelastungstest
liefern. Wahrend ein fehlender Laktatanstieg bei normalem Am-
moniakanstieg eher auf eine Glykogenose hindeutet, zeigt sich
beim MAD-Mangel ein fehlender Ammoniakanstieg bei normalem
Laktatanstieg. Zu den haufigsten metabolischen Myopathien zah-
len die Glykogenose Typ 2 (Pompe-Erkrankung) bei a-Glukosidase-
Mangel, die Glykogenose Typ 5 (McArdle-Erkrankung) bei Myophos-
phorylasemangel, der Carnitin-Palmitoyl-Transferase-II-Mangel
(CPT-II-Mangel) und der Myoadenolatdesaminase-Mangel (MAD-
Mangel).

Mittlerweile ist eine Vielzahl myositis-spezifischer und myositis-
assoziierter Antikorper identifiziert worden, die bei der Einordnung
der entzlindlichen Myopathie niitzlich sein kénnen. Aufgrund der
hdufigen Assoziation entziindlicher Myopathien mit anderen Kol-
lagenosen, sollte zudem eine ergdnzende rheumatologische La-
bordiagnostik erfolgen.

Besteht der Verdacht einer neuromuskuldren Ubertragungssté-
rung sollten zundchst die am haufigsten vorliegenden Anti-Acetyl-
cholin-Rezeptor-Antikdrper (AChR-Ak) bestimmt werden. Bei un-

auffdlligem Befund kann dann nach weiteren Antikdrpern wie An-
ti-MuSK-Ak (muskelspezifische Tyrosinkinase), Anti-LRP4-Ak
(low-density lipoprotein-related-Protein-4), Anti-Agrin-Ak und an-
ti-VGCC-AK (voltage gated calcium channels) gesucht werden. Bei
Thymom-assoziierter Myasthenia gravis kdnnen Auto-Antikdrper
gegen AChR, ,Titin, RyR (Ryanodin-Rezeptor), TRPC2, IL12, IFNa
und IFNy positiv sein.

Auf die myositis-spezifischen und myositis-assoziierten Antikor-
per sei im Folgenden nochmal detaillierter eingegangen.

Myositis-spezifische und Myositis-assoziierte
Auto-Antikorper

Im Verlauf der letzten Jahre konnten eine Reihe von Auto-Antikor-
pernim Serum von Patienten mit entziindlichen Muskelerkrankun-
gen identifiziert werden.

Bislang erfolgt eine Einteilung der Antikdrper in Myositis-spezi-
fische und Myositis-assoziierte Antikorper. Letztere treten im Rah-
men von systemischen Kollagenosen mit begleitender Entziindung
der Skelettmuskulatur auf (,Overlap-Myositis“). Die Myositis-spe-
zifischen Auto-Antikdrper finden sich mit relativ hoher Spezifitat
bei einem der (ibrigen Myositis-Syndrome. Zunehmend werden je-
doch auch Uberschneidungen beschrieben, so dass eine Differen-
zierung zwischen ,,Myositis-spezifisch“ und ,Myositis-assoziiert“ in
Zukunft aufgehoben werden sollte. Die Antikorper richten sich
gegen eine Vielzahl verschiedener nukledrer und zytoplasmatischer
Antigene. Haufig persistieren die Antikorper auch unter Therapie.
Zudem ldsst sich keine sichere Korrelation zwischen Antikorper-Ti-
ter und Krankheitsaktivitdt feststellen. Die Bestimmung der Anti-
korper liefert somit zusétzliche Informationen in der Einordnung
der Myositis-Syndrome, eignet sich jedoch nicht zur Verlaufskont-
rolle oder zum Therapie-Monitoring.

Apparative neurologische Diagnostik

Elektrophysiologische Diagnostik

Die Nadelelektromyografie (EMG) nimmt in der Diagnostik von
Myopathien einen groBen Stellenwert ein und sollte bei allen Pa-
tienten mit dem klinischen Verdacht einer Myopathie durchgefiihrt
werden. Anhand charakteristischer Verdnderungen der Muskelak-
tionspotentiale in der Willkiraktivitat, lassen sich neurogene und
myopathische Schadigungsmechanismen voneinander abgrenzen.
Bei Myopathien finden sich niedrigamplitudige, verkiirzte und po-
lyphasische Potentiale mit pathologischer Rekrutierung und dich-
tem Interferenzmuster in der Maximalinnervation. Dariiber hinaus
ermdglicht die EMG die Detektion myotoner Entladungen. Es emp-
fiehlt sich mehrere Muskeln an unterschiedlichen Extremitdten pro-
ximal und distal zu untersuchen.

Zum Ausschluss einer (zusétzlichen) neuropathischen Erkran-
kung sollteninsbesondere bei distalem Verteilungsmuster der Mus-
kelschwéche zudem orientierende sensible und motorische neu-
rographische Untersuchungen erfolgen. Finden sich klinisch Hin-
weise auf eine neuromuskulire Ubertragungsstdrung, kann mittels
repetitiver Stimulation ein Dekrement oder Inkrement nachgewie-
sen werden.
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»Tab.2 Ursachen von Muskelschwdche und wichtige neuromuskuldre Erkrankungen.

Neuropathien

Motoneuronerkrankungen

Myopathien

endokrin

Medikamentds/toxisch

erblich mit Beginn im
Erwachsenenalter

metabolisch

entziindlich

Neuromuskulire Ubertra-
gungsstérung

Erkrankung

z.B. diabetische Polyneuropathie,
autoimmun-entziindliche Neuropathien
wie die chronisch inflammatorische
Polyradikuloneuritis (CIDP) oder die
Multifokale, motorische Neuropathie
(MMN)

Amyotrophe Lateralsklerose (ALS)

Spinale Muskelatrophien

Hypothyreose,Hypercortisolismus,
Hyperparathyreoidismus

Statinassoziierte Myopathie, Steroidmyo-
pathie, Checkpoint-Inhibitoren, Alkohol
FSHD Typ 1 und 2

Myotone Dystrophie Typ Il (PROMM)

Gliedergiirteldystrophie
Myofibrillire Myopathie
MAD-Mangel

Glykogenose Typ Il (Pompe-Erkrankung)

Glykogenose Typ V (McArdle-Krankheit)

CPT-I-Mangel
Dermatomyositis (DM)

Polymyositis (PM)

Nekrotisierende Myopathie (NM)

Einschlusskorpermyositis (IBM)

Myasthenia gravis (MG)

Lambert-Eaton-Myasthenie-Syndrom
(LEMS)

Symptome

Sensibilitatsstérungen (Hyp- und
Dysasthesien, Tiefensensibilitatsstorun-
gen), trophische Stérungen, meist distal
symmetrische Verteilung; Sonderformen
mit proximaler oder asymmetrischer/
fokaler Beteiligung

Zeichen des 1. und 2. Motoneurons,
bulbdre Symptome, respiratorische
Insuffizienz

Schlaffe, symmetrische Paresen und
Atrophien

Fazies myopathica, Atrophie und Schwache
der Schultergiirtelmuskulatur, Scapula alata

proximale Schwéche, Myotonie, wenig
Atrophien, kardiale Reizleitungsstérung

Beginn meist im Beckenbereich
Klinisch heterogen

Belastungsabhdngige Myalgien, Crampi,
vorzeitige Ermiidbarkeit der Muskulatur

proximale Schwdche, Beteiligung der
Atembhilfsmukulatur,

Belastungsabhdngige Crampi/Kontrakturen
und Schwache, im Verlauf persitierend,
»second-wind“-Phanomen, Gefahr der
Rhabdomyolyse

Episodische Rhabdomyolyse, Myoglobinurie

Proximale, symmetrische Muskelschwdche,
Atrophien, Myalgien; charakteristische
Hautverdnderungen

Proximale, symmetrische Muskelschwaéche,
Atrophien, Myalgien

Proximale, symmetrische Muskelschwdche,
Atrophien, Myalgien

Asymmetrische Verteilung der Paresen, v. a.
Fingerbeuger und Kniestrecker, dtl.
Atrophien, Dysphagie
Belastungsabhdngige Ermiidbarkeit, Ptosis,
Doppelbilder, Schluckstérung, Dysarthrie

proximal betonte, belastungsabhdngige
Schwdche, Augenmuskelbeteiligung;
autonome Storung; paraneoplastische
Genese maglich
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Diagnostik

Umfangreiche Labordiagnos-
tik, Elektrophysiologie (ENG
und EMG)

Ausschluss von Differentialdia-
gnosen, klinische Diagnose,
Elektrophysiologie

Molekulargenetik

Labordiagnostik

Anamnese

Molekulargenetik

Biochemischer oder histoche-
mischer Nachweis von
MAD-Mangel

Nachweis a-Glukosidase-
Mangel, Molekulargenetik,
Muskelbiopie

Nachweis Muskelphosphoryla-

xe-Mangel in der Muskelbiop-
sie, Molekulargenetik

Molekulargenetik

cN1A-Antikérper, Muskelbiop-
sie inkl. Elektronenmikroskopie

Acetylcholin-Rezeptor-Antikor-
per, MuSK-Ak, LRP4-Ak,
Agrin-Ak; Dekrement in der
repetitiven Stimulation
VGCC-Antikorper; Inkrement in
der repetitiven Stimulation
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Bildgebende Diagnostik

Seit einigen Jahren nehmen in der Diagnostik von Myopathien auch
bildgebende Verfahren einen groReren Stellenwert ein.

Die Myosonographie ist eine leicht verfiigbare, nicht invasive
Untersuchung in der Diagnostik neuromuskuldrer Erkrankungen.
Neben Muskelatrophien und -hypertrophien kénnen auch Veran-
derungen in der Echogenitat des Muskels und somit indirekt Um-
bauvorgdnge dargestellt werden. Zudem gewinnt die Myosono-
graphie zunehmend auch in der Detektion von Faszikulationen in
der Diagnostik der Amyotrophen Lateralsklerose an Bedeutung.

Als wichtigstes bildgebendes Verfahren bei Myopathien hat sich
die Muskel-MRT durchgesetzt. Sie erlaubt eine gute Darstellung
des Verteilungsmusters der beteiligten Muskeln. Ein fettiger
Umbau der Muskulatur Idsst sich in den T1-gewichteten Sequen-
zen darstellen. Entzlindliche Verdnderungen lassen sich zum einem
mittels kontrastmittelgestiitzter Sequenzen, zum anderen indirekt
durch Darstellung des begleitenden Odems dokumentieren. Ins-
besondere mithilfe der T2- und fettunterdriickten STIR-Sequenz
(short tau inversion recovery) lassen sich hyperintense Areale im
Bereich des Odems mit hoher Sensitivitit darstellen. Die Muskel-
MRT hilft somit auch bei der Auswahl geeigneter Stellen fiir die
Muskelbiopsie. Zudem konnten mehrere Untersuchungen eine Kor-
relation von Krankheitsaktivitdt und Signalverdnderungen in der
T1, T2 und STIR dokumentieren [4, 5]. Somit kann die Untersu-
chung auch zur Verlaufsbeurteilung niitzlich sein.

Muskelbiopsie

Die Muskelbiopsie ist weiterhin von essentieller Bedeutung in der
Diagnostik von Myopathien. Neben der histologischen Begutach-
tung erlauben immunhistochemische, molekularbiologische, bio-
chemische und ggf. elektronenmikroskopische Untersuchungen
eine weitere Einordnung und Differenzierung verschiedener Myo-
pathien. Sie erfolgt tiber einen offenen Hautschnitt in ausreichen-
der GroRe unter Lokalandsthesie.

Die Untersuchung sollte nach Méglichkeit in einem zertifizier-
ten, neuromuskuldren Zentrum erfolgen. Zudem empfiehlt sich
die Untersuchung vor Einleitung einer immunsuppressiven Thera-
pie vorzunehmen, um falsch negative Ergebnisse zu vermeiden.
Andernfalls muss die bereits begonnene immunsuppressive The-
rapie nach Méglichkeit vor Durchfiihrung der Muskelbiopsie tiber
ldngere Zeit pausiert werden. Fiir eine groBtmaogliche diagnosti-
sche Aussagekraft ist zudem der Auswahl des Biopsieortes von gro-
Rer Bedeutung. Grundsatzlich sollte ein klinisch betroffener Mus-
kel gewahlt werden, der nach Mdglichkeit eine mittelgradige Pa-
rese aufweist. Die Muskel-MRT kann helfen, eine geeignete
Biopsiestelle bspw. iber Darstellung der entziindlich verdanderten
Areale auszuwahlen. Liegt bereits ein ausgepragter fettiger oder
bindegewebiger Umbau der Muskulatur vor, ist die Aussagekraft
einer Muskelbiopsie sehr eingeschrankt. Zudem gilt es zu beach-
ten, dass die Muskelbiopsie nicht aus einem Muskel erfolgen soll-
te, welcherinnerhalb der letzten 2 Wochen mittels Nadel-EMG un-
tersucht wurde.

Erweiterte Diagnostik

Die erweiterte Diagnostik orientiert sich an der zugrundeliegen-
den neuromuskuldren Erkrankung.

Bei Vorliegen einer Myasthenia gravis sollte zum Ausschluss
eines Thymoms eine bildgebende Diagnostik des Thorax bzw. Me-
diastinums erfolgen (CT/MRT). Eine Reihe von entziindlichen Myo-
pathien und das Lambert-Eaton-Myasthenie-Syndrom (LEMS) kon-
nen mit dem Vorliegen einer Tumorerkrankung assoziiert sein. In
diesem Falle sollte daher eine eingehende Tumorsuche erfolgen.

Zudem finden sich bei entziindlichen Myopathien haufig eine
Uberlappung mit anderen Kollagenosen sowie extramuskulire Or-
ganbeteiligungen. Auch andere insbesondere erbliche Myopathi-
en kénnen bspw. eine kardiale Mitbeteiligung im Sinne einer Kar-
diomyopathie oder Reizleitungsstérung bedingen. Unter Bertick-
sichtigung des jeweiligen klinischen Syndroms, sollte daher eine
sorgfaltige weiterfiihrende Diagnostik erfolgen. Dies beinhaltet
eine Lungenfunktionspriifung, Bildgebung der Lunge, EKG, Echo-
kardiografie, opthalmologische, endokrinologische oder weitere
rheumatologische Diagnostik.

Da ein groRer Teil von Patienten mit neuromuskuldren Erkran-
kungen eine teils klinisch inapparente Dysphagie aufweist, sollten
eine logopddische Mitbeurteilung und eine flexible Endoskopie
(FEES) oder Videofluoroskopie erfolgen.

Bei Verdacht auf eine erbliche Myopathie erfolgt die Uberwei-
sung an ein humangenetisches Zentrum zur Einleitung einer mo-
lekulargenetischen Diagnostik.

Neuromuskulare Erkrankungen mit
Leitsymptom Muskelschwache

Neuromuskulire Ubertragungsstérungen

Zu den neuromuskuliren Ubertragungsstérungen gehéren unter
anderem die Myasthenia gravis sowie das Lambert-Eaton-Myasthe-
nie-Syndrom. Die Erkrankungen fiihren zu einer belastungsabhan-
gigen Schwache der quergestreiften Muskulatur.

Bei der Myasthenia gravis (MG) kommt es zu Beginn héufig zu
einem isolierten Befall der Augenmuskeln mit Auftreten einer Pto-
sis und von Doppelbildern (okuldre Myasthenie). Beim GroRteil der
Patienten (80-90 %) kommt es innerhalb von 2 Jahren zu einer Ge-
neralisierung der Erkrankung mit Ausdehnung auf die Skelett-,
Schlund- und Atemhilfsmuskulatur [6]. Dabei werden leichte, mit-
telschwere und schwere generalisierte Myasthenie entsprechend
des klinischen Schweregrades unterschieden. Die MG ist eine An-
tikorper-vermittelte Erkrankung, bei der es durch Blockade der
postsynaptischen Acetylcholin-Rezeptoren zu einer Stérung der
neuromuskuldren Erregungsiibertragung kommt. Insbesondere
bei jungen Patienten findet sich nicht selten der Nachweis eines
Thymusrestes oder Thymoms. In mehr als 85 % der Félle lassen sich
Acetylcholin-Rezeptor-Antikérper im Serum von Patienten detek-
tieren. Weitere Antikorper sind gegen MuSK, LRP4, Agrin oder Titin
gerichtet. Uber die Komplementaktivierung fiihren die Antikérper
zudem zu einer Zerstorung der muskularen Endplatte [7]. Eine
Reihe von Medikamenten kénnen zu einer Exazerbation der Myas-
thenie fiihren und miissen gemieden werden. Eine gefiirchtete
Komplikation der Erkrankung ist die myasthene Krise, die einerin-
tensivmedizinischen Behandlung bedarf.

Die Behandlung der MG erfolgt zum einen symptomatisch tiber
die Einnahme von Acetylcholinesterase-Hemmern wie Pyridostig-
min, zum anderen immunsuppressiv. Mittel der 1. Wahl sind nach
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»Tab.3 Uberblick Myositis-spezifische (MSA) und Myositis-assozi-
ierte Auto-Antikorper (MAA).

Assoziierte Syndrome|Phdnotyp Haufig-
keit
(%)
MSA
Anti-Synthetase-Ak Anti-Synthetase-Syndrom
Anti-Jo1 10-25
Anti-O]
Anti-EJ
Anti-PL12
Anti-PL7
Anti-Ha
Anti-Zo
Anti-KS
Anti-Mi2 Klassische DM 5-10
Anti-TIF-1y-Ak DM, Assoziation mit Malignomen, ~20
schwerer Verlauf bei juveniler DM
MDA5-Ak Amyopathische DM, rasch 10-50
progrediente Lungenbeteiligung
Anti-SRP Statin-assoziierte nekrotisierende 5
Myositis (NM)
Anti-p140 interstitielle Lungenerkrankung, 5
juvenile DM mit Kalzinose
Anti-HMGCR NM 6
Mup44/cN1A-Ak Einschlusskérpermyositis (IBM) ~50
MAA
Anti-SSA|Ro Hoheres Risiko fiir schwere bis 30
Lungenbeteiligung bei zusatzlichen
Jo1-Antik6rpern
Anti-SSB[La Sjégren-Syndrom bis 14
Anti-UTRNP Mischkollagenosen, systemischer 10
Lupus erythematodes, Skleroder-
mie
Anti-U2RNP Sjégren-Syndrom, Overlap von 15
Myositis und Sklerodermie
Anti-PmSC| Overlap von Myositis und 10
Sklerodermie
Anti-Ku Overlap von Myositis und 20-30

Sklerodermie

(Amlani et al. 2019; Betteridge und McHugh 2015; Satoh et al. 2017,
Fitzner und Schmidt 2016).

wie vor der Einsatz von Glukokortikosteroiden und Azathioprin.
Schwere Verldufe konnen den Einsatz von Rituximab oder Eculi-
zumab notwendig machen [8]. In der Behandlung der myasthenen
Krise kommen Immunglobuline und Plasmaaustauschverfahren
zum Einsatz.

Das LEMS kann als paraneoplastisches oder autoimmunologi-
sches Syndrom auftreten. Durch Blockade der prasynaptischen
spannungsabhdngigen Calciumkanale kommt es wie bei der MG

zu einer Stérung der neuromuskuliren Ubertragung. Beim para-
neoplastischen LEMS finden sich bei zwei Drittel der Patienten An-
ti-SOX1-Antikorper. Klinisch finden sich eine proximal betonte be-
lastungsabhéngige Schwache, eine Hyporeflexie und autonome
Storungen. Eine sorgféltige Tumorsuche sollte nicht nur mit Diag-
nosestellung, sondern auch im Verlauf der Erkrankung regelmaRig
erfolgen [9].

Inflammatorische Myopathien (Myositiden)

Bei den Myositiden handelt es sich um eine Gruppe erworbener,
entziindlicher Myopathien, die zu einer Muskelschwdche und Mus-
kelatrophie fiihren. Es werden 5 verschiedene Subtypen anhand
charakteristischer klinischer und pathologischer Kriterien unter-
schieden: die Polymyositis (PM), Dermatomyositis (DM), nekroti-
sierende Myopathie (NM), Myositis bei Overlap-Syndrom und Ein-
schlusskérpermyositis (inclusion body myositis, IBM).

Bis auf die Einschlusskérpermyositis kommt es in der Regel zu
einem akuten bis subakuten Beginn der Erkrankung. Neben einer
proximal betonten Muskelschwache und Muskelatrophie, berich-
ten die Patienten nicht selten auch tiber Myalgien. Bei der Derma-
tomyositis finden sich zudem klassische Hausverdnderungen. Da-
riiber hinaus weisen die DM, PM, NM und Overlap-Myositis hdufig
extramuskuldre Organmanifestationen und Assoziation mit Tumo-
rerkrankungen auf. Das Anti-Synthetase-Syndrom beschreibt einen
Symptomkomplex aus Myositis, interstitieller Lungenerkrankung,
Arthritis und Raynau-Phdanomen. Der haufigste und am besten cha-
rakterisierte Anti-Synthetase-Antikorper ist Jo-1. Es ist noch nicht
abschlieBend gekldrt, ob die Myositis bei Antisynthetase-Syndrom
als Teil der Overlap-Myositis oder als eigenstandige Erkrankung zu
charakterisieren ist. Pathophysiologisch wird fiir die PM, DM, NM
und Myositis bei Overlap-Syndromen eine autoimmunologische
Genese angenommen. Die Therapie basiert auf Einleitung einer
immunsuppressiven Therapie. Zum Einsatz kommen Glukokorti-
kosteroide, kortikoidsparende Immunsuppressiva wie Azathioprin,
Mycophenolat-Mofetil oder MTX und intravendse Immunglobuli-
ne. Bei schweren Verldufen finden sich positive Daten fiir den Ein-
satz von Rituximab und Cyclophosphamid [10, 11]. Dank intensi-
ver Forschung auf dem Gebiet der Myositis in den letzten 10 Jah-
ren, stehen heute einige biologische Praparate und JAK-Inhibitoren
»in der Pipeline“. Eine Ausnahme stellt die Einschlusskérpermyosi-
tis dar, die in der Muskelbiopsie entziindliche und degenerative
Verdnderungen aufweist und bei der immunsuppressive Therapi-
en unwirksam scheinen.

In letzter Zeit wurden auch zunehmend therapie-assoziierte ent-
ziindliche Myopathien beschrieben. So kann bspw. die Einnahme
von Statinen zu einer nekrotisierenden Myopathie fiihren. Eine
maogliche statin-induzierte Myotoxizitét ist schon lange bekannt
und kann von Myalgien oder einer asymptomatischen CK-Erhéhung
bis hin zur Rhabdomyolyse reichen. In der Regel sistieren die Be-
schwerden mit Wechsel oder Absetzen der Medikation. 2007 be-
schrieben Needham et al. erstmals eine fortschreitende Myopathie
auch nach Beendigung der Statintherapie [12]. Histologisch zeigte
sich das Bild einer nekrotisierenden inflammatorischen Myopathie
mit erhéhter MHC-I-Expression, die eine autoimmune Genese na-
helegte. Die Hypothese einer autoimmunologischen Pathogenese
wird zusdtzlich untermauert durch die Identifikation von Antikér-
pern gegen die 3-Hydroxy-3-methylglutaryl-Coenzym A Redukta-
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se (HMGCoAR-Ak) und das Ansprechen aufimmunsuppressive The-
rapien [13] » Tab. 3.

Auch der Einsatz moderner Krebstherapien mit Checkpoint-In-
hibitoren kann nachweislich zu autoimmunen Nebenwirkungen an
verschiedenen Organsystemen fiihren [14]. Neben Myositiden wur-
den bei Patienten auch Fille von Enzephalopathien, Myasthenia
gravis und Guillain-Barré-Syndrom (GBS) beschrieben [15, 16].

Erbliche Myopathien mit Beginn im
Erwachsenenalter

Eine Vielzahl von Myopathien kdnnen sich erst im Erwachsenenalter
manifesterieren. Hierzu zahlen beispielsweise die Myotone Dystro-
phie Typ Il (proximale myotone Myopathie, PROMM), die Fazioska-
pulohumerale Muskeldystrophie (FSHD) sowie einige Unterformen
der Gliedergdirteldystrophien und myofibrilldren Myopathien.

Die Myotone Dystrophie Typ Il weist einen autosomal-dominan-
ten Erbgang auf und manifestiert sich im frithen bis mittleren Er-
wachsenenalter. Klinisch finden sich eine proximale Schwache der
Extremitatenmuskulatur ohne deutliche Muskelatrophien bei Hy-
pertrophie der Wadenmuskulatur, muskelkaterartige Schmerzen
und Zeichen der Myotonie. Diese stehen im Gegensatz zur myoto-
nen Dystrophie Typ | jedoch nicht im Vordergrund. Es kann zu kar-
dialen Reizleitungsstdrungen und endokrinologischen Verdnde-
rungen mit Schilddriisenfunktionsstérung, Diabetes mellitus und
Hodenatrophie sowie Entwicklung eines Kataraktes kommen.

Diagnostisch finden sich eine erhdhte CK und erhohte Leber-
werte sowie der Nachweis von myotonen Salven im EMG. Die Dia-
gnose erfolgt molekulargenetisch (iber den Nachweis einer CCTG-
Expansion im Gen CNBP (ZNF9) auf Chromosom 3q21.3.

Die FSHD weist wie der Name bereits vermuten l3sst einen Be-
fall der Gesichts- und Schultergiirtelmuskulatur auf. Dariiber hin-
aus finden sich Muskelschmerzen, eine Degeneration der Retina
und eine Innenohrschwerhdorigkeit. Die Erkrankung wird autoso-
mal-dominant vererbt, in bis zu einem Drittel der Falle liegen je-
doch auch Neumutationen vor.

Dariiber hinaus zeigen die hereditdren metabolischen Myopa-
thien wie der primdre Myadenylat-Desaminase-Mangel (MAD-Man-
gel), die Glykogenosen Typ Il (Pompe-Erkrankung) und V (McArd-
le-Erkrankung) und CPT-lI-Mangel, einen Beginn im Erwachsenen-
alter.

Der MAD-Mangel ist die hdufigste metabolische Myopathie und
kann auch sekunddr bei Vorliegen anderer Myopathien auftreten.
Er zeichnet sich klinisch durch Muskelschmerzen und Crampi sowie
eine belastungsabhdngige vorzeitige Ermiidbarkeit der Muskula-
tur aus. Die Diagnose erfolgt tiber den histochemischen oder bio-
chemischen Nachweis eines MAD-Mangels. Die haufigste Glykoge-
nose ist die autosomal-rezessiv vererbte Pompe-Erkrankung, bei
der es aufgrund des a-Glukosidase-Mangels zu einem gestorten
Glykogenabbau kommt. Bei Erkrankungsbeginn im Erwachsenen-
alter finden sich eine proximale Muskelschwache und -atrophie mit
Beteiligung der Atemhilfsmukulatur. Diagnostisch erfolgt der Nach-
weis einer verminderten Aktivitdt der sauren Maltase auf Trocken-
blut bzw. der humangenetische Nachweis verschiedener Mutatio-
nen auf Chromosom 17q23. Therapeutisch erfolgt neben der sym-
ptomatischen Therapie der Enzymersatz iiber rekombinante
humane a-1,4-Glukosidase (Myozyme).

Neuropathien

Die haufigsten Ursachen fiir Polyneuropathien sind der Diabetes
mellitus und schédlicher Alkoholgebrauch. Dariiber hinaus gibt es
jedoch eine Vielzahl weiterer metabolischer, nutritiver, infektiolo-
gischer, medikamentds-toxischer und immunvermittelter Ursa-
chen erworbener Polyneuropathien.

Motorische Symptome bei Polyneuropathien finden sich tiber-
wiegend distal betont im Bereich der FuBheber sowie im Bereich
der kleinen Hand- und FuBmuskeln. Ausnahmen stellen die chro-
nisch-inflammatorisch demyelinisierenden Polyneuropathie (CIDP)
und ihre Sonderform die multifokale motorische Neuropathie
(MMN) dar. Bei der CIDP finden sich auch proximal gelegene Pare-
sen, wahrend die MMN haufig einen asymmetrischen Befall mit
ausgepragten Muskelatrophien aufweist. Weitere Polyneuropathie-
Syndrome mit (iberwiegend motorischem Befall sind die diabeti-
sche Amyotrophie, hereditdre Neuropathien, das Guillain-Barré-
Syndrom sowie die Porphyrie.

Motoneuronerkrankungen

Die hdufigste Form der Motoneuronerkrankungen ist die Amyotro-
phe Lateralsklerose (ALS). Mittlerweile wird die ALS als Multisyste-
merkrankung verstanden, bei der es zu einer Schddigung der mo-
torischen Nervenzellen im Bereich des motorischen Kortex (1. Mo-
toneuron), der bulbdren motorischen Hirnnervenkerne sowie der
motorischen Vorderhornzellen im Spinalmark kommt. Klinisch fin-
den sich daher Schadigungszeichen des 1. und 2. Motoneurons mit
Auftreten zentraler und periphere Paresen. Patienten entwickeln
progrediente, zu Beginn oftmals asymmetrische Paresen und Mus-
kelatrophien mit Beteiligung der Atemhilfsmuskulatur sowie eine
bulbare Symptomatik mit Dysarthrie und Dysphagie. Dariiber hin-
aus kénnen durchaus sensible Symptome und neuropsychologi-
sche Defizite vorliegen. Die Diagnostik erfolgt klinisch anhand de-
finierter Diagnosekriterien (revidierte El Escorial-Kriterien) und
nach Ausschluss von Differentialdiagnosen [17]. Zu Beginn der Er-
krankung sind Zeichen des 1. Motoneurons wie Spastik und Pyra-
midenbahnzeichen haufig maskiert und konnen die diagnostische
Sicherheit einschranken. Elektrophysiologische Untersuchungen
und die Bestimmung der Neurofilamente im Serum und Liquor kdn-
nen die Diagnose stiitzen. Es existiert weiterhin keine kausale The-
rapie, so dass die symptomatische und supportive Therapie im Vor-
dergrund stehen.

Zusammenfassung und Fazit fiir die Praxis

Eine muskuldre Schwache weist nicht selten auf das Vorliegen einer
neuromuskuldren Erkrankung hin. Daher sollte bei jeder akut auf-
getretenen, wiederkehrenden oder progredienten muskularen
Schwéche eine eingehende differentialdiagnostische Abklarung er-
folgen. Da es sich bei der Mehrzahl neuromuskularer Erkrankungen
um seltene Krankheitsbilder handelt, sollte bei begriindetem Ver-
dacht eine Zuweisung zu einem Neurologen oder neuromuskula-
ren Zentrum erfolgen. Diagnostische Schritte beinhalten neben la-
borchemischen Untersuchungen, elektrophysiologische, bildge-
bende und histologische Untersuchungen. Die Behandlung der
entzlindlichen Myopathien sollte entsprechend den interdiszipli-
ndren Leitlinien in enger Zusammenarbeit zwischen Rheumatolo-
gen, Dermatologen und Neurologen stattfinden.
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