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62-jahriger Mann, der seit dem friihen Kindesalter

unter einer langsam progredienten komplexen
hyperkinetischen Bewegungsstérung, einer axonalen
Polyneuropathie und einer Intelligenzminderung

leidet.

Tiibingen

4-Aminopyridin bei einer neuen und haufigen

spinocerebellaren Ataxie - Therapieentwicklung,
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Wirkmechanismus und erste klinische Daten.
(Translationales Board EKFS PRECISE.net)

Harald Priif8 Berlin Antikorper-vermittelte neuropsychiatrische
Syndrome.

=>» Hier Kontakt zu Vortragenden oder Expert*innen aufnehmen
(das DASNE-Team leitet Ihre Anfrage weiter)
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Fall 1:

Prasentierende: Maximilian Low und Christoph van Riesen (Gottingen)
Moderatorin: Maja Hempel (Heidelberg)

Synopse: 62-jahriger Mann, der seit dem friihen Kindesalter unter einer langsam
progredienten komplexen hyperkinetischen Bewegungsstérung, einer axonalen
Polyneuropathie und einer Intelligenzminderung leidet.

Zusammenfassung durch Moderator:

Phianomenologie:

In der Kindheit beginnende Entwicklungsstérung, Intelligenzminderung, mit 12 Jahren
beginnender HohlfuB, mit 14 Jahren beginnende zunachst zervicale Dystonie, im Verlauf
generalisierend, Sprechstérung, Polyneuropathie im Erwachsenenalter, Polster an den
FuRsohlen, Katarakt

Relevante Befunde:
Ausgeloschter ASR, Neurographhie mit axonaler sensomotorischer Polyneuropathie, cMRT
unauffallig

Differentialdiagnosen:
Keine klare klinische Verdachtsdiagnose, Konsens zur Exom-/Genomanalyse

Therapieoptionen:
Botulinumtoxin-Injektionen, Logo/Ergo

Diagnose:

Heterozygote pathogene TBL1XR1-Genvariante, assoziiert mit der ad Intelligenzminderung
41/ Pierpont Syndrom

Mit der Diagnose erklart sind nach aktueller Datenlage die Entwicklungsstorung,
Intelligenzminderung, Polster an der FuRsohlen, ebenso ein progressiver Verlauf

Dystonien sind nicht typisches Symptom, allerdings bisher beschriebene Pat. zumeist Kinder

Kontext/Handlungsempfehlung (bei geldsten Fillen):
Fall weiterverfolgen, s.u.

Nachlese/Hausaufgaben:

Reverse Phanotypisierung hinsichtlich Pierpont Synmdrom,

Erganzung der gen. Diagnostik zum Trio-Exom zur Klarung der de novo Entstehung der
TBL1XR1 und Ausschluss zweiter gen. Erkrankung

Case report: Dystonie als late onset symptome in TBL1XR1- assoz. disease
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Fall 2:

Prasentierende: Matthis Synofzik und Felix Gsell (Tiibingen)
Moderator: Matthis Synofzik (Tibingen)

Synopse:
4-Aminopyridin bei einer neuen und haufigen spinocerebelldaren Ataxie -
Therapieentwicklung, Wirkmechanismus und erste klinische Daten.

(Translationales Board EKFS PRECISE.net)

Diagnose: SCA27B
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Fall 3:

Prasentierender: Harald PriR (Berlin)
Moderator: Alexander Miinchau (Lubeck)

Synopse:
Antikorper-vermittelte neuropsychiatrische Syndrome.
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