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Phenonu:nolog_v of Huntington's Chorea: 

AnalJ·sis of a Large Family 

Sw11111ar_,·. The rnar�cd variability of psyd1iatric and 
ncurological fca1urcs of Huntington·s chorca is dcscrihcd in a 
largc fa111ily i:unsis1ing of 3 1 rnember, uf two filial generations 
and the paren1eral genera1ion. of which 13 mcmbers showed 
manifest signs of lhc disease. while two furiher men1bcrs dicd 
probably in a preliminary siage of thc discs1sc. 11 is of intcrcst 1hat 
a few rncrnbcrs of thc l'amily had a !arge numhcr of childrcn, 
whilc thc majority rcrnained withnut offspring. 

Analysis of 1he psychiatric symptorns and signs shows !hat 
thc coursc of thc diseasc rnay takc eithcr a quict dcmential. or a 
turbulent form. In 1hc lat1er thc fcaturc, of manic-dcpres,ive 
psychosis or of schizophrenia oceur, as weil a, a svndrome 
n:sembling psychopathic statcs wi1h explosive-violent featurcs 
comparable to thc pscudo-psychopathia sy,1dromc of U. H. Pe­
ters. Thc quiet demcnlial cour�e is correlatcd to progressive 
ccrcbral atrophy. The different forms of 1he 1urhulent cour,e rnay 
be duc to additional. g,metically ddermincd radicals of both 
gwups of psvchoscs. to localizcd diffcrcnccs in thc prngrcssion of 
lhc cerchral atrnphy nr to un�pecific nnxious innucnccs frnm thc 

cxtcrnal or in1crn,il milicu. 
Wich regard to ncurological fcaturcs. apart from the signs of 

chorea, akinc,ic rigidi1y and 1ic-likc hypcrkincsias wi1h 1ransition 
into stcrcotyp.:s and primitive motor patterns were ohscr\'ed. :is 
weil as an apallic ,yndromc in thc terminal phase. 

As a rare psvchiatric variam. a syndrome characlerized hy 
compulsivc pedant!') comhined with tic-like hypcrkincsias was 
ohscrvcd. Thc possibility of a striatal lesion causing mo1or and 
psychiatric impulsive fcature, is poin1ed ouL 

Ä cy ,nm/s: Huntington·, d1orea, phcnornenology. apallic 
svndrnmc. phobias. tic. stereotypes. heredity. pedigree. 

711.rn111111e11.fi,.rn111g. An Hand einer Grol3familic mit 31 Mit­
gliedl'rn von 2 Filialgenera1ionen um.1 der Parentalgeneration mil 
1:1 manifes1 an l'incr Chorea Hun1ington erkrankten Paticn1en 
und � weiteren. wahrscheinlich im Vorstadium einer Chorea Hun­
tington Vcrs1orhcncn. wird die un1crschicdlichc. psychiatrische 
und neurologische Symp10ma1ik der erblichen Chorea beschrie­
ben. In der Auf):!licdcrung de, Stammbaumes erscheint von ln1cr­
cssc. daß gcnera1ion,weise die Nachkommenszahlen einzelner 
l'v1itglicder be,onders hoch sind. der Großteil der Familienmit• 
glicdcr aber kinderlos hlieh. 

Die Analy,c der psychiatrischen Auffälligkeiten ergab das 
Vnrliegcn von � Hauptgruppen. �ine stille dem�nticllc und eine 
turbulente Verlaufsform. ßci der turbulent,n Vc:rlaufsfonn zeig­
ten sid1 Symptome des manisch-depressiven Krankseins und der 
Schizophrenie sowie dn psychopathicähnlichc, Symptomenbild 
mit cxpln,i\'-gcwalltiitigcn Zügen. Die stille dcmcnlicllc Verlaufs­
form wird in Korrelaiion zur prngrcdicnten l lirnalrophie gesetzt 
und die verschiedenen Formen des turbulenten Verlaufs auf zu­
sützlichc. i:enctisch fixierte Radikale hcidcr Psychoscgruppen. auf 
ein <chwerpun�tm,ifJig wcch,dndn. morphologische, Sub,1ra1 clL-r 
progredicnten Hirna1rophie bzw. auf unspezifischc No.�cn aus 
dem externen oder intcrncn �1ilicu bezogen. 

An neurologischen Symptomen waren nchen der chorcati· 
sehen Symptomatik ,weh akine1i�ch-rigide Kr,rnkheitsverläufe. 
tickartig.e Hyperkine,en mit Übergang in Stereotypien und molo­
rischc Prirni1ivschahlonen sowie eine in der Endphase auftretende 
apallischc Symptomatik zu beohach1cn. 

Als eine seltene psychische Verlaufsvarianz ist ein phobi­
scher Symp10rncnkomplex. kombiniert mit tickartigen Hyper­
kine,en. ;,ur 13eobachtung gekommen. Auf die Möglichkeit einer 
Verursachung von motorischer und psychischer lmpulsiv­
symptomatik durch eine striatalc Läsion wird hingewiesen. 

Schliis;;e/,.-üner: Chorea Hunring1on. PhJnomenologie. ri­
gide Verlaufsform. apallisches Syndrom. Phobien, Stereotypien. 
Analyse einer Großfamilie. 

Die noch ungelöste Behandlung der Huntingtonschcn 
Krankheit stellt nach wie vor die genetische Beratung in 
den Vordergrund therapeutischen Bemühens. Diese setzt 
_jedoch voraus. daß die Diagnose so früh als möglich er­
stellt wird. Die Unterschiedlichkeit der neurologischen 
und psychiatrischen Symptome im lnitialstadium und auch 
das Fehlen von typischen Laborbefunden, wie auch das 
häufige Verschweigen einer familiären Belastung behin­
dert jedoch bei einem beträchtlichen Teil der Patienten 
die frühzeitige Erfassung der Erkrankung. 

Die Gelegenheit, eine relativ große Familie mit Cho­
rea Huntington untersuchen zu können. ergab die Mög­
lichkeit, typische. atypische und seltene Verlaufsformen 
dieses Krankheitsbildes zu beobachten und gleichzeitig 
Einflüsse des Milieus von genetisch fixierten Radikalen 
der großen Psychose. wie auch Variationsbreiten des exo­
genen Reaktionstyps zu studieren. Der vorliegende Be­
richt beschäftigt sich vor allem mit 2 Filialgenerationen, 
die insgesamt 31 Familienmitglieder umfassen. 

Kasuistik 

Die Untersuchung der Familie Sch./E. wurde durch den Fall 
eines Patienten eingelei1et, der 7.unächst als Parkinson-Syndrom 
diagnostiziert worden war. Die Analyse seiner Krankheitsge­
schichte (F 2/3) zeigt die Schwierigkeiten in der Diagnose einer 
Hun1ing1onschcn Chorea mi1 atypischem Verlauf und Fehlen von 
außcnanarnncstischcn Angaben auf. Die eigenen Untersuchungs­
ergebnisse der Familie konnlen durch Krankenunterlagen der 
Psychiatrisch-Neuroloi,tis,hen Universitätsklinik. Wien, und durd1 
die Berichte einer angeheirateten Verwand1en sowie durch Un­
lerlagcn behandelnder Ärzte einiger Familienmitglieder in \'er­
schicdcnen Details crgiinzt werden. So war es möglich. die 
Familienanamnese ,iber 5 Generationen zu verfolgen und lücken­
lu, in der erslcn und zweiten Filialgeneration zu erfass�n. 

Der Stammbaum der F:unilic ist in Abt>. 1 zusammenge­
,tcllt: P. 1 lcinrich Sch., geb. 1859. verstarb rnit 52 Jahren in einer 
Heilanstalt. Nach dem vorliegenden Krankenprotokoll wurde die 
Diagnose „Veitsrnnz" gestellt. Als g�walttiitiger. streitsüch1iger 
Mensch bekannt. wurde der Patient in eine Anstalt eingewiesen. 
nachtlcm er �eine Frau in der Kirche während einer Mcsi,.c mit t.kr 
Harke \'Or dem Allar ge1ötc1 ha11-,. Über die Geschwister dieses 
Patienten konn1e keine Information erhalten werden. 

Au, der crs1cn Filialgcnenilion sind 9 Kinder bekannt 
(siehe Ahb. 1 ). über die griißtenreils objektive Angaben vorlie­
gen. 

F 1/1. l lcinrich Sch„ geb. 1876, war körperlich und geistig 
unauffällig. Er \'erstarb im 60. LL'ht:ns_jahr durch Herzversagen. 
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F 1 /2 .  Magda l e n a  E„ geb . Sch . ,  1 877 b i s  1 934 . hat te  a l s  
einz ige der  F- 1 -Generat ion N achkomme n ,  und  zwar  2 1 K i nder . 
Nach dem 42 .  Lehensj a h r  t ra ten bei i h r  zune h m e n d  chorem i sche  
H y pcrk inese n ,  gleichze i t ig  m i t  e i n e m  fortschre i te nden „ge is t i gen " 
Abbau, a u f. Ab dem 5 3 .  Lebensjahr  war d i e  U nterbr ingung der 
Pat i en t i n  in ein „Sieehenhe i m" notwendig .  wo si e im 57. Lebens­
jahr  verstarb .  S ie  wi rd a l s  r u h i g  und sti l l  gesch i ldert  u n d  h a t  i n  
d e n  l etzten Lebensmonaten  . ,  vor s ich h i n  gedä m m e r t " .  

F 1 /3 . 1 a ria E . ,  geb. Sch . ,  1 8 7 8  h i s  1 902,  ha t t e, a l s  ha l t los 
und e igensi n n ig be kannt ,  im länd l ichen 1 i l i eu vie le Sch wierigke i ­
ten. Ab dem 20 .  Lebensjahr zeigten sich bei der Pat ient i n chorea ­
t i sche H y perk i ncsen.  Die Todesursache der  m i t  24 J a h r e n  ver­
s torbenen Pat ie nt i n i s t  unbekann t .  

F L /4 ,  A n ton Sch . ,  1 880 bis  1 950 ,  war  stets gesu nd und i s t  
an „ Al tersschwäche ' ·  ges torben .  

F 1 /5 u n d  F 1 /6 , Berta Sch„  1 88 2  b is  1 886.  u n d  F ranz  Sch . ,  
1 883 b i s  1 8 86,  sind  als K le i n k i n der a n  D iph t her i e  verstor b e n .  

F 1 /7 . Rosa S c h  . . 1 888 b i s  1 96 5 ,  w a r  körper l i ch  i m mer ge­
sund .  hat te  aber  zei twe ise man ische Ph asen bei e iner  permanent  
hypoman i schen G r u ndsti mmung.  S i e  war  h i l fsberei t und al lsei ts  
bel iebt .  
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0 in jungen J ahren verstorben und nichterkrankte Fami l ien ­
mi tg l i eder : 

• einfach demente Form ; 

A expl osiv gewa l t tätige Symptomati k m i t  chorcat ischer Stö­
rung der Motorik : 

/:; exp l os iv  gewal t tä t ige Symptomat i k  ohne  chorea t i sche Stö­
ru ng der  Motorik : 

■ man i sch -depressi ve  Symptomat i k m i t  ch ureat i scher S töru ng
der Motori k : 

D man isch -depressi ve Symptomat ik ohne  choreat ische Stö­
rung  der Motori k : 

♦ paranoid-ha l l uz i natori sche Symptoma t i k  mi t  chorcat i schcr
Störu ng der  M otor i k ; 

@ ak i net isch -rigide Form der  Chorea Hunt i ngton : 

tick ,1rt ige Störungen u n d  motorische tereotypie n : 
apa l l isches Syndrom.

A bb. l .  S tammbaum der ;· ami l i e  Sch . / E. 

F 1 /8 . Johann Sch„ 1 893 b is  1 9 1 3 . wurde i m A lt e r  von 
20 J a h ren  mit der Diagnose „m u l t i p le Sk lerose" i n einer „Sie­
chen ans tal t · ' umergebracht . N ach Ana lvse de� Kran khei t s ­
protokol ls bestand eine fortgeschr i t t ene  Demenz. dazu t ickart ige 
und stl!reotype Bewegungsun ruhen sowie e i ne zuneh mende „ Ver­
s te ifung von Rumpf u n d  G l i eder" be i  e i n e m  „ei ngefrorenen" Ge­
s ich t .  Die  Todesursach e i st u n be kannt .  

F 1 /9. Jose f Sch „  1 8 9.5 b is  1 9 1 4 , war bereits m i t  16  Jah ren 
d urch Vagabun dieren und u n a n gepaßtcs asoz ia les  Verhal ten auf­
fii l l ig .  I n  e i ner  psychiat rischen Kran kengesch i ch te  w u rde der  P a ­
tie n t  a l s  e i n  „ha l t loser Psychopath und  chron ischer Al kohol i ker"  

gefü h r t .  D u rch Sturz  vom Heuhoden kam er mi t  19  Jahren ums 
Leben . 

D i e  zwe i t e  Fi l i a lgenerat ion bes teht  a u s  den  2 1  K i ndern der 
M «gd,d c n a  E .  ( F  1 /2 ) . D ie  übrigen 8 Mi tgl ieder der ersten Fi l i a l ­
gen e rat ion  s i nd k i n der los gehl iebc n .  Von a l l en  2 1  Kindern der 
F-2-G enera t ion  l i eßen s ich genaue I n format ionen ei n ho len : e i n
Tei l davon k o n n t e  e i ner e ige nen neurologischen n rersuch u ng 
u n t erwgen werden . Der Pat ient Josef E. ( F  2/3 )  wurde durch
7 Ja h re l c 1ufend kontro l l i er t . 

F 2/ 1 .  Resi  J . .  geb .  E„ 1 8 96 b is  1 96n. D i e  Pat ien t i n  s tand  
d urch 12  Jahre i n  e igener  Kontrol l e .  I m  54.  Lebensjahr t ra ten  d i e  
Symptome e iner progredicntcn De menz auf .  fast i m  6 3 .  Lebens­
jahr  kam es zu chorea t ischcn  Hypcrk i nesen m i t  G a n gstöru nge n .  
d i e  s ich h i s  zum Tod i m  70 .  Lebensjahr zuneh mend  versch lecht er t  
ha t ten .  

F 2 /'J. .  M agdale n a  G . .  geh .  E„ 1 897 b is  1 936 .  I m  30 .  Le ­
bensj a h r  war d ie  Pa t i en t i n  durch i h r  „ fahriges und nervöses Ver­
lw l ten" a u ffä l l ig geworden . Im 3 3 .  Lebensjahr wurde s ie  wegen 
e iner  N eurasthen ie  m i t  starker motorischer U n ruhe und  depres­
s iv-ä ngs t l icher  Verst i m m u ng erst ma ls sta t ionär  behandel t .  Wegen 
neuer l icher depress iver  Vers t i m m ung mit  Su i z idabs ichten war 
e ine wei t ere � t a t ionäre Beha n d l u n g  schon I J a h r  später not­
wendig .  M i t  35 J a h ren  ze igten sich choreat ischc H yperkinescn bei 
g le ich?.ei t ig  verstii rk ter  A ggress iv i tä t .  1 m 36. Lebe nsjah r ha t ten  
s ich  s tarke  choreat i sch e  Hyperk inese n an  den  H änden und ei ne  
ausgeprägte Demenz e n twickel t .  A b  d e m  3 7 .  Lebensj .i h r  s te l l te  
s ich  eine zunehmende Versteifung der Ex tremit ii tcn ei n .  die mi t  
e iner  ausgeprägten Ak i nese und Ami mic zur völ l igen , . H i lflosig ­
kei t ' '  der Pat ient in  u n d  2 Jahre spä te r  zu m Tod i m  „Marasmus ' ·  
führ te .  

F ::! /:l, Josef E . ,  1 899 b i s  1 ':ll'i 1 .  war  a l s  gewissenha fter  Be ­
a mter  bek a n n t .  Während des 2 .  Wel t k r i egs h a t t e  er e i n e  Ver­
schüt tung  ohne Schäde l h i rn trau ma durchgemacht .  Im 47. Leben s ­
jahr  ze ig te  s i c h  e i ne  Ver langsa m u n g  u n d  G l e ichgü l t igke i t ,  aber 
a uch ein Wasch zere m o n i e l l . Die la ufenden  Wasch h a n d l u ngen be­
dingt en sch l ieß l ich  e ine  n tcrhrechu n g  der  Tagesrout i n e  und 
führt en  aus  A ngst vor Verschm u t zu ng z u r  Vernach lässigung  der 
N ahrungsaufna h me. Para l l e l  w m  Zwangsverha l t en  ha t t e s ich ein 
zerehra ler Ahhau .  verbu n den m i t  e i ner motorisch e n  Vera r m u ng 
<i n d  Verlangsam ung.  e ingest e l l l .  Das Rei n l ich kei tszeremon i e l l  
nahm später den ganzen Tag i n  A nspruch . D i e  Körperpfl ege 
wurde aus Angst vor Versch m u tzu ng d u rch das Wasch wasser e i n ­
gestel l t  u n d  nur  noch Fi ngerspi tzen u n d  S t i r ne  henetzt . Um n ich1 
mit Sch m u t z  in Berü h ru ng zu kom m e n .  wurden die Arme in  Beu­
geste l l ung  vom Körper weggeha l ten . h Jahre nach Kran k h e i t sbe­
g i n n  besta n d  e in  a k i net isch -rigides Svmptomenh i l d  mi t  we i tere n 
Symptomen e ine. Parkinson -Syndroms .  Ei nige M on a te später wa­
ren t ickart ige Zuck u ngen im  G esich t  und an den Armen  zu beo h ­
achtcn .  w a s  zur  Verdach tsdiagnose e i n es str i i.ir hed i ngten Tick s 
fü hr te .  E ine  Pnc u m cnzepha lograph ie  t'rgah e i ne  a usgeprägte 
H i rna t roph i e .  I m  wei teren Kra n k hei tsver l auf  zeigten s ich G rimas­
siere n .  stereotype Schnauzbewcgungen,  Wacke ls tereotypien des 
R u m pfes sowi e e i n  k l cinschri t t igcr, tänze lnder Gang. Auf e ine 
A n t i park i n sonth crapi e kam es zu e i ner  Besserung der ak i ne t isch ­
r igiden Sympto m e .  M i t  60 J a h re n ,  1 3  Jahre nach Kra n k h e i tsbe­
gi n n .  ha t te  s ich e ine hochgradige Rig id i tä t  in der gesa mten M us­
ku latur e i ngeste l l t .  d ie  S p rache war auf  Einzel worte und  i tera t i ve  
Redewendungen reduziert . ach e i n e m  wei teren J ahr  best a n d  d ie  
Symptoma t i k  e i n es apa l l i schen Syndro m s  m i t  Coma v igi le ,  
D ivergenzs te l l ung der B u l b i .  U nfäh igkei t zu Sch l ucken , einer  
B euge-S t reck -Hal tung  der Ex trem i tä ten  m i t  R i gidospas t i zi t ä t ,  
1 yperreflexie u n d  Pyra m idenbah nzei chen sowie ausgeprägten  
motor ischen Pr im i t i vschab l onen .  Der  Exi tus  erfo lgte i m  6 2 .  Le ­
bens jahr .  1 .5  Jahre nach K ra n khe i tsbeginn . 

I m  morphologischen Befund ( Neuropathologischcs I nst i tu t .  
Wi e n )  w u rde e ine H i rnatroph ie  m i t  G e wichtsredu kt ion  auf  930 g,  
hochgradige Windungsat roph ie .  fronto tem poral betont .  und eine 
ausgeprägte sym metrische S tri a tum- sowi e Tha l am usatropbie 
festgeste l l t .  H isto l ogisch ze igte s ich im Caudatum und Putamen  
e i n  wei tgehender A usfa l l  der  k l e i nen  eurone.  e ine  P igment ­
a troph ic  der l e icht reduzierten großen Nervenze l l en .  e i n e  deu t l i -
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ehe Zell- und Fa,ergliose mit einer Eisenpigmentverrnchrung und 
eine Rindenalrophie, vornehmlich die drille und fünfte Schicht 
betreffend. Eine ausführliche Beschreibung ist von Jellinger mit­
geteilt worden [14 I. 

F 2/-1-, Anna E„ 19(11) his 1921. war in ihrer Jugend haltlos, 
schwierig und von auffiilligem „Benehmen·'. Hyperkincsen wur­
Jen nicht beobachtet. Die Patientin verstarb mit 21 Jahren. clie 
ToJesursachc ließ sich nicht eruieren. 

F 215. Aloi, E., 19() 1 bis 191.�. war gesund und verstarb 
durch einen Unfall. 

F 2/6 und F 2/7, Anton E„ 1903 bis 1908, unJ Maria E„ 

1904 bis 1909. verstarben 5 jiihrig an einer unhekannten Infek­
tionskrankheil. 

F 1/8, Lorenz E., 1904 bis 1970, war immer gesund und i,t 
nach einem apoplektischen Insult mit 66 Jahren verstorben. 

F 2/9. Rosa ß „ geh. E., 19115 bi, 195H. erkrankte mit 
.N Jahren an Verfolgungsideen. die sich spiiter auf den Gauen 
krnnentricrten. Sie war ängstlich, leicht crreghar, explosiv. Mit 
4 l Jahren wurden choreatische Hyperkinesen und eine Demenz 
festgcstdh. Mit Zunahme der Demenz kam es zum Verschwinden 
der paranoiden Ideen. Die Patientin verstarh mit 5:1 Jahren unter 
dem Bild eines Marasmu,. 

F 2/ 10. XY E „ ist ab Frühgeburt gestorben. 
F 2/ 1 1. Willibc1ld E., 1907 his l 9J 1. zeigte schon in der J u­

gcnd mehrnHtls Perioden einer depressiven Verstimmung. 1 n einer 

Phase einer ,,endogenen Depression" heging der Patient mit 
24 Jahren Suizid. Chorcatische Hypcrkinesen und eine Demenz 
waren nicht aufgi:treten. 

F 2/ l 2, Hilda V„ geh. E„ 1908 bis 19-1-7. zt:igte bereits im 
30. Lebensjahr choreatische Unruhebewcgungen und eine organi­
sche Demenz. Im 34. Lebensjahr wurde die Patientin in eine
Heilanstalt überwiesen, wo es zur raschen Verschlechterung der
Chorea und zum „geistigen Verfall" kam. Der Tod trat im Ma­
rasmus ein. 

F 2/13 unJ F 21l4. Karl E.. J 909 bis 1942. und Adolf E „ 

19 IO bis 1945, waren heide his zu ihrem Tod gesund. sie sind 
wiihrend des 2. Weltkrieges gefallen. 

F 2/15, Berta S„ geb. E„ 1912 bis 1955. wurde im 37. Le­
hensjahr wegen eines Erregungszustandes psychiatrisch behan­
delt. Bei der Aufnahme in die Psychiatrisch-Neurologische Uni­
vcrsitiitsklinik, Wien, bestanden dne betriichtliche Verwahrlo­
sung, chcireatische Hyperkinesen und t:int: Demenz. Nach der 
Entlas,ung kam es bitld neut:rlich wr Verwahrlosung. Dit: Patien­
tin war auffällig geworden, nachdem sie Urin und Fäkalien auf die 
Straße ge�ehüttet haue. Bei der schwer dementen Patientin waren 
schließlich ausgeprägte choreatische Hyperkinesen aufgetreten. 
Kurz vor ihrem Tod lin sie unter massiven. akustischen Halluzi­
nationen. 

F 2/16, Maria B„ geh. E., 1913 bis 1957. Wegen einer 
schweren Demen, war di..: Patientin mit -1-1) Jahren in eine Anstalt 
eingewiesen worden. Neben Stumpfheit und Antriebslosigkeit be­
stand ein Schnauz- und Schnliffellick sowie stereotype Bewegun­
gen am Rumpf und im Gesicht. Außerd.:m hatte sich im weiteren 
Verlauf eine akinetisch-rigide Symptomatik mit einem Salhenge­
sicht eingestell1. Die Patientin verstarb in der Anstalt in einem 
marantischen Zustand. 

1· 2/17. Rudolf E., 1915 bis 1941. und F 2/18, Leopold E ... 
1916 bis 1942, waren bis zu ihrem Tod als Frontsoldaten unauf­
fällig. 

F 2/19, Christine E., geh. 1917, ist als Siiugling mit einem 
halben Jahr aus ungeklärter Ursache gestorben. 

F 2/20, Leopoldine H., geb. E., 1920 bis 1972. zeigte mit 
38 Jahren ein ii11gstlieh-agitierte, Verhalten. Schon um das 
20. Lebensjahr war sie an einer Depression erkrankt. Ein neuerli­
cher depressiver Schuh trat mit >9 Jahren auf. Dazu entwickelte 
sich eine Demenz. 1 Jahr späler waren auch choreatische Hyper­
kinesen nachweisbar. die Demenz hatte deutlich 2ugenon1111t=n. 
Die Patientin verstarb mit 52 Jahren an einem Herzversagen. 

F 2/21. Stefanie E„ 1922 bis 1951. fiel erstmals im 25. Le­
bensjahr auf. als sie au, einer Unfallklinik davonlief. Eine psych­
iatrische Untersuchung ergab, daß sie unter akustischen Halluzi-

nationen litt. Es traten kurze Zeit später tickanige Mundbewe­
gungen und schließlich motorische Stereotypien am Körper auf. 
ln der weiteren Folge stellten sich typische choreatischc Hyperki­
ncsen ein, dazu eine Demenz. Die Halluzinationen waren abge­
tlach1. Die Patientin verstarb mit 29 Jahren an einer Typh�1s­
infektinn. 

Von einer drillen Filialgeneration ließen sich bei Abschluß 
der vorliegenden Studie 39 Angehörige eruieren. Bei keinem der 
Familienmitglieder war bis zu diesem Z.:itpunkt eine Chorc11 
Huntington oder eine sonstige neuropsychiatrische Erkrankung 
aufgetreten. 

Aus der vierten Filialgeneration, von der bis zum t\bschlull 
der Erhebungen 3 Angehörige bekannt waren, haue ein Palieni 
neurologische Auffälligkeiten gezeigt. 

F 4/3. Kurt G „ geb. 1952. war im 7. l'vlonat zur Welt ge­
kommen. Im 14. Lebensmonat traten epileptische Anfälle vom 
Grand-mal-Typ auf: im Alter von 5 Jahren mußte da, Kind wegen 
hochgradiger Erregungszustände in eine Anstalt eingdicfcrt wer­
den. Es bestanden Bewegungsstereotypien, allerdings vom athe­
toidcn Typ, dazu eine schwere lerehrale Entwicklungshemmung 
mit dem ßild einer Idiotie. 

In der Analyse der klinischen Symptom,1tik der untersuch­
ten Choreafamilie lassen sich verschiedene psychiatrische und 
auch neurologische Untergruppen erfassen (siehe Abb. 1 ). 

Von psychiatrischer Sicht sind -1- Verlaufsgruppen rn diffe­
rt:nzicrcn. 

Eine wnehmcnde Demenz mit Abflachung des Persönlich­
�eitsprofil�. sozialer und beruflicher Depravation zeigten die Pa­
tienten P 1/2, F J/8, F 2/1. F 2/3. F 2/12 und F 1/16. ßeim Pa­
tienten Josef E. (F 2/3) bestand vor dem dementiellen Abbau 
eine auffällige Zwangssymptomatik. die mit Zunahme der Dc­
men7 aber abgeflacht und nach dem Auftreten einer apalli,chcn 
Symptomatik vi;,rschwunden ist. 

Explosiv, haltlos. aggressiv bis gewalttätig waren der Patient 
Heinrich Sch. von der Parentalgeneration sowie die Patienten 
F 1 /3. F 2/9. F 2/ l 5 und F 2/21. Bei 2 weiteren Patienten, F 1 /9 
und F 2/4, lag das gleiche psychische Bild vor. ohne daß sich cho­
reatische Hyperkinesen entwickelt halten. 

Bei der dritten Gruppe bestand eine manisch-depressive 
Symptomatik (F 2/2, F 2/�0. F 2/11 und F 1/7). Bei der Patientin 
F 2/2 war ein reizbares und streitsüchtiges Verhalten und bei der 
Patientin F 2/20 2 depressive Phasen, eine davon in der Jugend, 
,.u erfassen. Beim Patienten F 2/11 sind mehrere Phasen einer 
endogenen Depression aufgetreten, ohne daß sich choreatische 
Hyperkinesen entwickelt hatten. Die 'Patientin Rosa Sch. (F 1/7) 
zeigte mehrere manische Phasen, ebenfalls ohne eine choreatische 
Symptomatik. 

Ber der vierten Gruppe waren paranoide ld.:en (F 2/9) bzw. 
akustische Halluzinationen aufgetreten (F 2/15 und F 1/21 ). Die 
akustischen Halluzinatil>ncn halten sich hci der Patientin F 2/ 15 
kurz vor dem Tod, bei der Patientin F 2/21 am Beginn der Er­
krankung gezeigt und waren in diesem Fall mit Zunahme der 
Demenz abgeflacht. Alle Patienten waren außerdem reizbar und 
zeigten ein explosiv-aggressives Verhalten. 

Der Patient Josef E. ( F 2/3) hatte, wie erwähnt, eine ,1usge­
prägtc anankastische Symptomatik gezeigt, die als Besonderheit 
eine Schmutzphobie aufwies. Dazu bestanden tickartige Hypcr­
kinesen und ein akinctisch-rigidcr Syrnptomenkomplex hei zu­
nehmender Demenz und Überg,1ng in ein apallische, Syndrom. 

Die 4 psychiatrisch-differenzierbaren Gruppen lassen sich in 
2 Basisverlaufsformen unterteilen. und 7,war in einen stillen Verlauf 
mit Symptomen einer progredienten Demenz und einen turbulen­
ten Verlauf mit t:xplosiv-gewalttätigem Verhalten. Vvn 13 Patien­
ten mit Choreasympt0men der 31 Mitglieder der Chorea-Familie 
bcstnnd bei 6 eine stilk, dementielle Verlaufsform (F 1 /2, F 1/8, 
F '.UI. F 2/3. F 2/ 12 und F 2/16) und bei 7 eine turbulente Ver­
laufsfnrm (P. F 1 /3. F 2/2, F 2/9, F 2/ l 5, F 2/20 und F 2/21 ). 

Von neurologischer Sicht waren verschiedene Symptomen­
gruppen zu differenzieren. Bei 4 Patienten (F 1/8, F 2/2, F 2/3 
und F 2/ 16) entwickelte sich ein akinetisch-rigider Symptomen­
komplex, der bei dem Patienten F 2/3 die Erkrankung eingeleitet 

...__, 
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um.l zur Fehldiagnose eines färkinson-Svndroms geführt hat. ßei 
den Patienten F 1/8. F 2/2 und F 2/ l 6 traten die akinetisch-rigi­
den Symptome erst im späteren Verlauf in Erscheinung. 

Tickartigc Hyperkinesen haben 4 Patienten aufgewiesen 
(F .1/8. F 2/3. F 2/16 und F 2/2 1 ). Der Tick i.eigte sich auf ver­
schiedene Körperregionen verteilt, am häufig�tcn die Perioral­
region und die oberen Extremitäten betreffend. Bei alkn 4 Patie­
ten cntwickclten sich im weiteren Krankheitsverlauf motorische 
Stereotypien, die sich bei Zun,1hmc der Erkrankung mehr und 
mehr uniformierten und schließlich ab Wackclstcrcotypien des 
Rumpfes und/oder als Bewegungsstercotypien der oberen Extre­
mitäten in Erscheinung traten. Bei 3 Patienten (F 2/3. F 2/ 16, 
F 2/21) folgten dem Schnliffel- und Schnauztick motorische. vor 
allem orale Stereotypien. uic sich im weiteren Verlauf in motori­
sche Primitivschablonen. vor allem ucs Oralsinns, meist ausgelöst 
durch extcrozeptive Reize umwandelten. Motorische Stereotypien 
in den oberen Körperpartien. die sich zunächst als tickartige 
Hyperkincscn zeigten, haben sich zum Teil zu Greifschablonen 
umgewandelt. 

Eine apallische Symptomatik als desintegrativer Verlauf 
wurde beim Patienten Josef E. (F 2/3) beobachtet. Über typische 
Zwischenphasen stellte sich uns Vollbild des apallischcn Syn­
urnms ein, in dem der Patient verstarb. Bei einer weiteren Patien­
tin (F 2/2) kam es ebenfalls nach einem zunächst akinetisch-rigi­
den Symptomenbild zur Entwicklung einer apallischen Sym­
ptomatik. Die Patientin war im Vorstadium verstorben. ohne <laß 
das Vollbild zur Ausbildung kam. 

Aus der ersten Filialgeneration waren 2 Patienten nicht er­
krankt (F 1/1 und F 1/4 ), 2 weitere im Kindesalter verstorben 
(F 1/5 und F 1/(,). Aus der zweiten Filialgeneration sind 4 Fami­
lienmitglieder im Kindesalter verstorben (F 2/6. F 2/7. F 2/10 
und F 2/19). 4 sind im 2. Weltkrieg gefallen (F 2/13. F 2/ 14. 
F 2/17 und F 2/18) und einer (F 2/5) nach einem Unfall im 
17. Lebensjahr verstorben. Insgesamt verstarben aus der zweiten
Filialgeneration Q Patienten vor dem ühl.ichen Erkrankungsalter
einer Huntingtonschen Chorea, und nur bei einem Angehörigen
(F 2/8) ist es bis zum hohen Alter nicht zum Ausbruch der
Krankheit gekommen. Von den 31 Angehörigen der ersten unu 
zweiten Filialgeneration sinu daher nur 3 bis ins späte Lebensalter
nicht an einer Chorea Huntington erkrankt (F 1/1, F 1/4 und
F 2/8). Auffällig ist auch. daß i,; der zweiten Filialgeneration. wie
in der ersten, Nachkommen nur bei einzelnen Mitgliedern zu ver­
zeichnen sind, alkrdings in großer Zahl. Die meisten Mitglieder
sind kinderlos geblieben (Abb. 1).

Von der dritten Filialgeneration waren his zum Abschluß 
der Untersuchung keine Choreafälle bekanntgeworden. cbenl'alls 
nidlt aus der vierten Filialgeneration. 

Diskussion 

Während die demente Verlaufsform der Chorea 
H untington in Korrelation zu der sich progredicnt entwik­
kelnden Hirnatrophie gesetzt werden kann, was im eige­
nen Material durch die schwere Hirnatrophie des Patien­
ten F 2/"!, autoptisch bewiesen ist (14]. erscheint die Ursa­
che des Persönlichkeitswandels oder der psychotischen 
Bilder bei der Huntingtonschen Erkrankung nicht geklärt. 
Der exogene Reaktionstyp von Bonhoeffer wie auch das 
diffuse psychoorganische Syndrom nach E. und M. Blcukr 
[ 1. 27] weisen auf mögliche Zusammenhänge hin. ohne 
aber allein die große Variabilität zu erklären. Die Sym­
ptomatik des manisch-depressiven Krankseins sowie auch 
der paranoid-halluzinatorische Symptomenkomplex könn­
ten auch durch genetisch fixierte Radikale beider Psycho­
segruppen mithedingt sein. Die psychischen Auffälligkei­
ten einzelner, nicht an Chorea erkrankter Familienn1it­
glieder gehen dafür einen Hinweis. Die explosiv gewalttä­
tige Verlaufsform einer Chorea Huntington mit dem 
Symptomenkomplex eines Psychopathiesyndroms. der 

Choreopathie nach Kchrer [16, 17] entsprechend, könnte 
in Analogie zum Pseudopsychopathiesyndrom nach U. H. 
Peters P'.l. 241 bzw. zum temporohasalen Syndrom auf 
eine temporal akzentuierte Atrophie bezogen werden. Sie 
würde damit dem hirnlokalen Psychosyndrom E. Blculcrs 
entsprechen. Morphologische Beweise für diese Hypo­
these liegen allerdings nicht vor. Nicht zuletzt ist auch der 
exogene milieubedingte erlebnisreaktivc Persönlichkeits­
wandel [21] in Erwägung zu ziehen. Die unterschiedlichen 
psychiatrischen Verlaufsformcn der progressiven Paralyse 
gaben zu ähnlichen Hypothesen Anlaß [27]. 

Als seltene psychiatrische Störungen gellen in der Li­
teratur anankastische bzw. phobische Symptome [ 13]. 
Phänomenologisch interessant ist eine unseres Wissens bei 
der Chorea noch nicht beschriebene Schmutzphobie. 
kombiniert mit einer Reihe variabler Zwangshandlungen. 
begleitet von iterativen Redewendungen und Handlungs­
abläufen sowie zunehmenden Stereotypien. wie dies hei 
Fall F 2/3 zu beobachten war. Wieweit sich diese psychia­
trisch-neurologische Symptomenbild topisch zuordnen 
läßt. muß offenbleiben. Die Kombination der Zwangs­
symptomatik mit tickartigen Hyperkinesen und motori­
schen Stereotypien. wie dies bei den Fällen F 1 /X, F 2/3. 
F 2/16 und F 2/21 bestand. weisen auf Parallelitäten zu 
Ergebnissen von Tierexperimenten der Arbeitsgruppe um 
Hassler hin (10, 12], die eine direkte Ursache dieser Auf­
fälligkeiten durch eine Läsion im Striatum als möglich er­
scheinen lassen. 

Wieweit in diesem Zusammenhang der psychisch sta­
bilisierende Nebeneffekt bei der Behandlung von Cho­
rea-Huntington-Patienten mit dem Mct-Enkcphalin-Ana­
logon FK 33-824 weitere Hinweise dazu liefert, ist offen 
(8]. Durch die genannte Substanz werden die choreati­
schen Hyperkinesen, gleichzeitig mit einer wesentlichen 
Stabilisierung im emotionell-affektiven Bereich, deutlich 
vermindert. Die Transmitterfunktion des Mct-Enkephalins 
wird vornehmlich in das striatale System verlegt. 

Den psychiatrischen Varianten gegenüber erlaubt die 
akinetisch-rigide Symptomatik als eine besondere neuro­
logische Verlaufsform eine bessere topische Zuordnung. 
Die sogenannte „versteifende Chorea" ist seit langem be­
kannt und wurde vornehmlich bei Frühmanifestationen [4. 
17, 19, 25, 26], aber auch bei einem Krankheitsbeginn im 
mittleren Lebensalter (2, '.\, 9, 29] beobachtet. Sie kann 
auch als ein prognostisch ungünstiges Zeichen gewertet 
werden [3). 

C. und 0. Yogi (29] sowie Hassler ( 11] nehmen an.
daß eine Beteiligung des Pallidums für die „Versteifung„ 

verantwortlich ist. Eine umfassende Schädigung des Palli­
dums führt sowohl im Rahmen der progressiven Pallidum­
atrophie [ 15] als auch ausgelöst durch vaskuläre oder 
traumatische ekrosen [ 16) sowie CO-Vergiftungen zu ei­
ner akinetisch-rigiden Symptomatik. Spielmeyer (26] wies 
dagegen darauf hin, daß bei den von ihm untersuchten 
Fällen die Schädigung des Pallidums lange nicht so hoch­
gradig gewesen ist, wie er sie in gewöhnlichen Chorea­
fällen ohne Versteifung gesehen hat. Auch in dem von uns 
beschriebenen Fall des Patienten F 2/3, über dessen pa­
thologisch-anatomischen Befund ausführlich anderenorts 
berichtet wurde (14]. war eine schwere Pallidum­
schädigung nicht erkennbar gewesen. 

Die Annahme von Oepen [21 ], daß neurologische 
Sonderformen der Chorea Huntington „nicht durch ver­
schiedene Mutationen des Huntington-Gens verursacht 
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sind. sondern auf dem Boden der wechselnden. individuel­
len Konstitution und den Einfluß besonderer Umweltfak­
toren entstehen", basieren auf der ßeobachtung eines ein­
eiigen Zwillingspaares mit Chorea Huntington. Die 
Zwillingsschwestc::r bot das Bild hyperkinetisch-hypotoner 
Bewegungsstörungen mit ausgesprochen kataholer Stoff­
wechseltendenz, während das Bewegungsmuster der ,rndc­
ren, korpulenten Zwillingsschwester mehr der hypokinc­
tisch-hypertonen Sonderform entsprach. Nicht genau ab­
geschätzt erscheinen allerdings Art und Intensität der 
wirksam werdenden Umweltfaktoren. 

Analogien zur bilateralen. stcreotaktischen Pallidum­
ausschaltung mit nachfolgenden Symptomen eines apalli­
schcn Syndroms [7. 12. 15. 16]. aber auch die Kenntnis 
über den Verlauf schwerster diffuser Großhirnschäden 
verschiedener Ätiologie mit Entwicklung eines apallischen 
Syndroms. lassen die im Falle F 2/3 sowie bei F 2/2 beob­
achtete apallische Symptomatik erklären. Sicherlich sind 
wegen der besseren Pflegemöglichkeiten Patienten mit ei­
ner Chorea Huntington. die im Endstadium ein apallisches 
Syndrom aufweisen, zunehmend häufiger zu beobachten. 
Die Entwicklung eines apallischen Syndroms als Endzu­
stand einer Chorea Huntington scheint aber eine neue Be­
obachtung zu sein. Eine detaillierte topisch-pathophysio­
logische Zuordnung der apallischen Symptomatik nwL� 
vorläufig aber offenbleiben. 
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