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Anamnese

Anamnese incl. Vorgeschichte
• 27 jährige Patientin, unauffällige, zeitgerechte Geburt; 
• Psychomotorische Entwicklung regelrecht 
• Keine Vorerkrankungen 
• Keine Dauermedikation

Epikrise: 
• Seit ca. 6 Mo. (nach Entbindung) Sensibilitätsstörungen re. Arm, fluktuierend 

(Dauer Stunden-Tagen) und subj. Kraftminderung re. Arm
• Sonst keine Beschwerden  

Familien und Sozialanamnese 
• Herkunft: Türkei
• Eltern konsanguin
• Keine NME bekannt



Phänotyp / Körperliche Untersuchung

Befund 
• Kopf und HN: opB
• Gang: opB
• Muskeltonus/-Trofik/-Kraft: opB
• MDR: allseits erloschen; kein PBZ
• Sensibilität: opB
• Koordination: opB

-> (V.a.) Polyneuropathie



Entscheidende Zusatzbefunde (1) 

-> Sensomotorische demyelinisierende Polyneuropathie a.e. hereditär



27j Frau





➢ Für das Patientenalter fortgeschrittene Zeichen der 

Neurodegeneration:

Atrophie (infra- und supratentoriell), innen betont

➢Dünnes Corpus callosum

➢Wenige kleinfleckige T2-signalintense Marklagerläsionen

➢Keine Diffusionsrestriktion

➢Kein KM-Enhancement



Befund 
• cMRT: „geringe peri- und paraventrikuläre Leukoenzephalopathie bifrontal

und links temporookzipital“

• Neuropsychologische Testbatterie: opB

Zusatzbefunde (2) 



Diskussion



Genetische Bestätigung „late-onset“ Fall

-> Adult onset metachromatische Leukodystrophie

Gen. Variante entfernt



Klinische Zusammenfassung: 27-jährige Patientin mit konsanguinem Familienhintergrund mit sensomotorischer,
demyelinisierender Polyneuropathie und milder supratentorieller Atrophie und kleinfleckigen T2-signalintensen
Marklagerläsionen.

Diagnose: Adulte Form der Metachromatischen Leukodystrophie

Diskussion: Die beiden Fälle, vorgestellt von Frau Dr. Montagnese und Herrn Dr. Gröschel, gaben uns die Möglichkeit das
Krankheitsbild der Metchromatischen Leukodystrophie aus zwei Perspektiven zu betrachten. Der Fall einer Patientin mit “Adult-
onset” Metachromatischer Leukodystrophie zeigte uns:
1) Die Differentialdiagnose der hereditären peripheren Neuropathien im jungen Erwachsenenalter.
2) Die seltene Manifestation der metachromatischen Leukodystrophie im Erwachsenenalter.
3) Die seltene, erstmalige Präsentation der metachromatischen Leukodystrophie als isolierte periphere Polyneuropathie.
4) Die Diagnose der metachromatischen Leukodystrophie über biochemische Laborparameter (Arylsulfatase A Defizienz,
Sulfatid-Anhäufung im Urin) und molekulare Diagnostik (bi-allelische Varianten im ARSA Gen)

Ein Teil der Diskussion zentrierte sich auf die ex vivo lentivirale Gentherapie für die Metachromatische Leukodystrophie als neu 
zugelassene Therapieoption (für prä-/ früh-symptomatische spät-infantile/früh-juvenile Formen). Die Patientenselektion und 
die Vor- und Nachteile einer Therapie, z.B. auch bei asymptomatischen Geschwistern oder bei adulten oligosymptomatischen 
Formen, wurde diskutiert. 

Zusammenfassung Diskussion im Panel


