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Anamnese

Anamnese incl. Vorgeschichte
* Schwangerschaft, Geburt, friihkindliche Entwicklung unauffallig
 Erstmaligim 6. Lebensjahr attackenartig auftretende Phasen mit:
e Dysarthrie
* Gangschwierigkeit
* Schwankschwindel

* Attacken seitdem immer wieder auftretend
* Voranklindigung oft mit komischem Geschmack im Mund
» Attackenfrequenz friher: 6 x /Monat, aktuell 1-2 x/Monat
e Attackendauer: 3-4 Minuten
e Auslosbar durch Anstrengung, Krankheit, Temperaturwechsel

e Zwischen den Attacken manchmal leichtes Muskelzucken (unterhalb der Augen,
Unterschenkel, Zehen, Handen) sonst keine neurologischen Probleme

Familien- und Sozialanamnese
* Eltern und zwei Brider gesund, drei gesunde Kinder, Sachbearbeiter im Biro
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Phanotyp / Korperliche Untersuchung

Befund

Wacher, orientierter freundlicher Patient

Normotonus bds, keine latenten oder manifesten Paresen, Muskeleigenreflexe bds
mittellebhaft auslosbar. Anhaltende Muskelwogen und Faszikulationen bei Perkussion
des rechten Thenars, keine myotone Welle, keine Reaktion bei Perkussion des M.
deltoideus rechts.

Gangbild unauffallig, Zehenspitzen- und Hackengang unauffallig. Seiltanzer etwas
unsicher, aber spater gut durchfiihrbar. Romberg und Unterberger-Tretversuch
unauffallig. Posturale Stabilitat im Retropulsionstest normal.

SARA-Score: 0/40 Punkten.
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Patientenvideo
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Entscheidende Zusatzbefunde

Elektromyographie des Abductor digiti minimi rechts:
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Differentialdiagnosen

Zusammenfassung:

* Episodisch auftretende Bewegungsstorung mit
cerebelldaren Hauptsymptomen

Differentialdiagnosen:

 Welche Bewegungsstorungen gibt es, die episodisch
auftreten?
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Differentialdiagnosen

Paroxysmale
Dyskinesien

Episodisch auftretende

Bewegungsstorungen

Episodische
Ataxien
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Differentialdiagnosen

Periodische
Paralysen

Paroxysmale
Dyskinesien

Episodisch auftretende
Bewegungsstorungen

Epilepsie Paroxysmale

Bewegungsstorungen

Episodische
Ataxien

* 9 verschiedene Unterformen
 am haufigsten EA1 und EA2
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Differentialdiagnosen

Gen
Protein
Krankheitsbeginn

Anfallscharakteristika

Anfallsdauer

Anfallshaufigkeit

Anfallsfreies Intervall

Spezifische Diagnostik

Therapie

Episodische Ataxie Typ 1
KCNA1

Kaliumkanal
Frihe Kindheit

Durch Schreck, abrupte Bewegungen,
Temperaturwechsel, korperliche
Anstrengung zu provozieren

Typische Symptome: Ataxie, Dysarthrie,
Schwindel, Tremor, Schwache,
Muskelzucken, Diplopie, Muskelkrampfe,
Kopfschmerzen

Sekunden bis Minuten (selten Stunden)

15 mal/Tag bis 1 mal/Monat
Abnehmend mit zunehmenden Alter

Myokymien der Gesichts- und
Handmuskulatur

EMG der Handmuskulatur: spontane
repetitive Entladungen

Carbamazepin

Episodische Ataxie Typ 2
CACNA1A

Calciumkanal
Zwischen 2. und 20. Lebensjahr

Durch Stress, Anstrengung, Alkohol, Kaffee,
Fieber, Phenytoin zu provozieren

Typische Symptome: Ataxie, Dysarthrie,
Schwindel, Ubelkeit, Schwiche, Dystonie,
Hemiplegie, Diplopie, Kopfschmerzen,
Tinnitus

Mehrere Minuten bis Stunden (selten Tage)

3-4 mal/Woche bis 1-2 mal/Jahr

Blickrichtungsnystagmus, manchmal
Entwicklung einer persistierenden Ataxie

Azetazolamid
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