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Phenomenology of Huntington's Chorea:
Analysis of a Large Family

Swummary.  The marked  variability  of  psychiatric and
ncurological features of Huntington’s chorea is described in a
large tamily consisting of 31 members of two filial generations
and the parenteral genceration, of which 12 members showed
manifest signs of the disease. while two further members died
probably in a preliminary stage of the disease. Itis of interest that
a few members of the Tamily had a Targe number of children,
while the majority remained without offspring.

Analysis of the psychiatric symptoms and signs shows that
the course of the discase may take either a quict demential. or a
turbulent form. In the latter the features of manic-depressive
psychosis or of schizophrenia oceur, as well as a svndrome
resembling psvehopathie states with explosive-violent features
compirable to the pseudo-psychopathia syndrome of U. H. Pe-
ters. The quict demential course is correlated to progressive
cerebral atrophy. The different forms of the turbulent course may
he duc to additional, genetically determined radicals of both
groups of psyvchoses. to localized differences in the progression of
the cerebral atrophy or to unspecific noxious influences from the
external or internal milicu.

With regard to neurological features, apart from the signs of
chorea, akinesic rigidity and tic-like hyperkinesias with transition
into stereotypes and primitive motor patterns were observed, as
well as an apallic syndrome in the terminal phase.

As a rare psvehiatric vartant, a syndrome characterized by
compulstve pedantry combined with tic-like hyperkinesias was
observed. The possibility of a striatal lesion causing motor and
psyehiatric impulsive features is pointed out.

KNev words: Huntington’s chorea, phenomenology, apallic
svndrome. phobias, tic. stereotypes. heredity, pedigree.

Zusunnmenfassung. An Hand ciner Grofifamilic mit 31 Mit-
glicdern von 2 Filialgenerationen und der Parentalgeneration mit
13 manifest an ciner Chorea Huntington erkrankten Patienten
und 2 weiteren, wahrscheinlich im Vorstadium einer Chorea Hun-
tington Verstorhenen, wird die unterschiedliche. psychiatrische
und ncurologische Symptomatik der erblichen Chorea heschrie-
ben. In der Auteliederung des Stammbaumes erscheint von Inter-
esse. daB generationsweise die Nachkommenszahlen cinzelner
Mitglicder hesonders hoch sind. der GroB3teil der Familienmit-
glieder aber Kinderlos blieb.

Dic Analyse der psvehiatrischen Auffilligkeiten ergab das
Varlicgen von 2 Hauptgruppen. cine stille dementielle und eine
turbulente Verlautsform. Bei der turbulenten Verlaufsform zeig-
ten sich Symptome des manisch-depressiven Krankseins und der
Schizophrenie sowie ein psychopathiciihnliches Symptomenbild
mit explosiv-gewalttitigen Ziigen. Die stille dementielle Verlauts-
form wird in Korrelation zur progredienten Hirnatrophie gescetzt
und die verschiedenen Formen des turbulenten Verlaufs auf zu-
siitzliche. genetisch fixierte Radikale beider Psychosegruppen. auf
cin schwerpunktmiiliy wechselndes, morphologisches Substrat der
progredienten Hirnatrophie bzw. aul unspezifische Noxen aus
dem externen oder internen Milicu bezogen.

An neurologischen Symptomen waren neben der chorcati-
schen Symptomatik auch akinetisch-rigide  Krankheitsverliufe,
tickartige Hyperkinesen mit Ubergang in Stercotypien und moto-
rische Primitivschablonen sowie cine in der Endphase auftretende
apallische Symptomatik zu beobachten.
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Als eine seltene psyehische Verlaufsvarianz ist ein phobi-
scher Symptomenkomplex. kombiniert mit tickartigen Hyper-
Kinesen, zur Beobachtung gekommen. Auf die Moglichkeit ciner
Verursachung  von  motorischer  und  psychischer  Impulsiv-
symptomatik durch cine striatale Liision wird hingewiesen.

Schliisselwdrter : Chorea Huntington, Phiitnomenologie, ri-
gide Verlaufsform, apallisches Syndrom. Phobicen, Stercotypien,
Analyse ciner GroBfamilie.

Die noch ungeloste Behandlung der Huntingtonschen
Krankheit stellt nach wic vor die genetische Beratung in
den Vordergrund therapeutischen Bemiihens. Dicse setzt
jedoch voraus. dafl die Diagnose so friih als moglich er-
stellt wird. Die Unterschiedlichkeit der neurologischen
und psychiatrischen Symptome im Initialstadium und auch
das Fehlen von typischen Laborbetunden, wie auch das
hitufige Verschweigen ciner familiiren Belastung behin-
dert jedoch bei cinem betrachtlichen Teil der Patienten
die frihzeitige Erfassung der Erkrankung.

Dic Gelegenheit, eine relativ grofle Familie mit Cho-
rea Huntington untersuchen zu kdnnen, ergab dic Mog-
lichkeit. typische, atypische und seltene Verlaufsformen
dieses Krankheitsbildes zu beobachten und gleichzeitig
Eintliisse des Milicus von genctisch fixierten Radikalen
der grofien Psychose, wie auch Variationsbreiten des exo-
genen Reaktionstyps zu studieren. Der vorliegende Be-
richt beschiiftigt sich vor allem mit 2 Filialgenerationen,
die insgesamt 31 Familicnmitglieder umtassen.

Kasuistik

Die Untersuchung der Familie Sch./E. wurde durch den Fall
cines Patienten eingeleitet, der zuniichst als Parkinson-Syndrom
diagnostiziert worden war. Dic Analyse sciner Krankheitsge-
schichte (F 2:3) zeigt die Schwierigkeiten in der Diagnose ciner
Huntingtonschen Chorea mit atypischem Verlauf und Fehlen von
auBenanamnestischen Angaben auf, Dic cigenen Untersuchungs-
ergebnisse der Familie konnten durch Krankenunterlagen  der
Psychiatrisch-Neurologischen Universitiitsklinik. Wien, und durch
die Berichte ciner angeheirateten Verwandten sowie durch Un-
terlagen behandelnder Arzte ciniger Famitienmitglieder in ver-
schiedenen Details crgiinzt werden, So war es mdoglich,  die
Familienanamnesce tiber 5 Generationen zu verfolgen und licken-
los in der ersten und zweiten Filialgeneration zu erfassen.

Der Stammbaum der Familie ist in Abb. 1 zusammenge-
stellt: P Freinrich Sch., geb. 1859, verstarb mit 32 Jahren in einer
Heilanstalt. Nach dem vorliegenden Krankenprotokoll wurde die
Diagnose . Veitstunz™ gestellt,. Als gewalttiitiger. streitsuichtiger
Mensch bekannt, wurde der Patient in eine Anstalt eingewiesen,
nachdem er seine Frau in der Kirche withrend ciner Messe mit der
Harke vor dem Altar getdtet hatte. Uber die Geschwister dieses
Patienten konnte keine Intformation erhalten werden,

Aus der ersten Filialgeneration sind 9 Kinder  bekannt
(siche Abb, 1). tiber die groBtenteils objektive Angaben vorlie-
gen.

F 171, Heinrich Sche, geb. 1876, war korperlich und geistig
unauftallig. Er verstarb im 60, Lebensjahr durch Herzversagen.
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F 1/2. Magdalena E., geb. Sch., 1877 bis 1934, hate als
etnzige der F-1-Generation Nachkommen, und zwar 21 Kinder.
Nach dem 42. Lebensjahr traten bei ihr zunchmend choreatische
Hyperkinesen, gleichzeilig mit einem fortschreitenden | geistigen™
Abbau, auf, Ab dem 53 Lebensjahr war diec Unterbringung der
Patientin in ein ,.Siechenheim* nolwendig, wo sie im 57. Lebens-
tehr verstarb. Sie wird als ruhig und still geschildert und hat in
den letzten Lebensmonaten vor sich hin geddammert™,

F 1/3. Maria E., geb. Sch., 1878 bis 1902, hatte, als haltlos
und eigensinnig bekannt, im landlichen Milieu viele Schwierigkei-
ten. Ab dem 20). Lebensjahr zeigten sich bei der Patientin chorea-
tische Hyperkinesen. Dic Todesursache der mit 24 Jahren ver-
storbenen Patientin ist unbekannt.

F 1/4, Anton Sch., 1880 bis 1950, war stets gesund und ist
an L, Altersschwiiche™ gestorben.

F 1/5 und F 1/6. Berta Sch., 1882 bis 1886, und Franz Sch.,
1883 bis 1886, sind als Kleinkinder an Diphtherie verstorben.

F 1/7. Rosa Sch., 1888 bis 1965, war korrperlich immer ge-
sund, hatte aber zeitweise manische Phasen bei einer permanent
hypomanischen Grundstimmung. Sie war hilfsbereit und aliseits
beliebt.
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O = in jungen Jahren verstorben und nichterkrankte Familien-
mitglieder

® = cinfach demente Form;

A = explosiv gewalttitige Symptomatik mit choreatischer Sto-
rung der Motorik ;

A = explosiv gewalttdtige Symptomatik ohne choreatische Sto-
rung der Motorik ;

B = manisch-depressive Symptomatik mit choreatischer Storung
der Motorik:

[1 = manisch-depressive Symptomatik ohne choreuatische Sto-
rung der Motorik .

¢ = paranoid-hailuzinatorische Symptomatik mit choreatischer
Storung der Motorik ;

® = akinetisch-rigide Form der Chorea Huntington ;

tickartige Stérungen und motorische Stereotypien:
— = apallisches Syndrom.

Abb. 1. Stammbaum der familic Sch./ E.

F 1/8. Iohann Sch., 1892 bis 1913, wurde im Alter von
20 Jahren mit der Diagnose ,multiple Sklerose™ in einer , Sie-
chenanstatt™  untergebracht. Nach  Analyse des  Krankheits-
protokolls bestand eine fortgeschrittene Demenz, dazu tickartige
und stereotype Bewegungsunruhen sowie eine zunehmende . Ver-
steifung von Rumpf und Glieder™ bei einem _eingefrorenen™ Ge-
sicht. Die Todesursache ist unbekannt.

F 1/9, losef Sch., 1895 bis 1914, war bereits mit 16 Jahren
durch Vagabundieren und unangepaltes asoziales Verhalten auf-
fallig. In einer psychiatrischen Krankengeschichte wurde der Pa-
tient als ¢in ,haltloser Psychopath und chronischer Alkoholiker™
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gefiihrt. Durch Sturz vom Heuboden kam er mit 19 Jauhren ums
Leben.

Die zweite Filialgeneration besteht aus den 21 Kindern der
Muagdalena E. (F 1/2). Die Ubrigen & Mitglieder der ersten Filial-
generation sind kinderlos geblichen. Von allen 21 Kindern der
I-2-Generation lieffen sich genaue Informationen einholen ; ein
Teil davon konnte einer eigenen neurologischen Untersuchung
unterzogen werden. Der Patient Josef E. (IF 2/3) wurde durch
7 lahre luufend kontrolliert.

F 2/1. Resi I, geb, E.. 1896 bis 1966, Dic Patientin stand
durch 12 Jahre in eigener Kontrolle. Im 54, Lebensjahr traten die
Symptome einer progredienten Demenz auf. Erst im 63, Lebens-
juhr kam es zu choreatischen Hyperkinesen mit Gangstorungen,
die sich bis zam Tod im 70, Lebensjahr zunehmend verschlechtert
hatten.

F 2/2, Magdalena G., geb. E., 1897 bis 1936, Im 30, Le-
hensjahr war die Patientin durch ihr fahriges und nervidses Ver-
halten™ auffdllip geworden. Im 33. Lebensjahr wurde sie wegen
einer Neurasthenie mit starker motorischer Unruhe und depres-
siv-dingsthcher Verstimmung erstmals stationdr behandelt. Wegen
neuetlicher  depressiver Verstimmung  mit Suvizidabsichten war
etne weitere stationdre Behandlung schon 1 Jahr spéter not-
wendig. Mit 35 Jahren zeigten sich choreatische Hyperkinesen bei
gleichzeitig verstirkter Aggressivitiit. Im 36, Lebensjahr hatten
sich starke choreuatische Hyperkinesen an den Hinden und eine
ausgeprigte Demenz entwickelt. Ab dem 37. Lebensjahr stetlte
sich eine zunehmende Versteifung der Extremitiiten cin, die mit
einer ausgepriigten Akinese und Amimie zur volligen , Hilflosig-
keit der Patientin und 2 Jahre spiter zum Tod im  Marasmus™
fiihrte.

F 2/3, Josel E., 1899 bis 1961, war als gewissenhalter Be-
amter bekannt. Wihrend des 2. Weltkriegs hatte er eine Ver-
schiittung ohne Schidelhirntrauma durchgemacht. Im 47. Lebens-
jahr zeigte sich eine Verlangsumung und Gleichgiiltigkeit, aber
auch ein Waschzeremoniell. Die Jaufenden Waschhandlungen he-
dingten schlieBlich eine Unterbrechung der Tagesroutine und
fithrten aus Angst vor Verschmutzung zur Vernachlissigung der
Nahrungsaufnahme. Parallel zum Zwangsverhalten hatte sich ein
zerebraler Ahbau. verbunden mit einer motorischen Verarmung
und Verlangsamung. ecingestellt. Das  Reinlichkeitszeremoniell
nahm spiter den ganzen Tag in Anspruch. Die Korperpflege
wurde aus Angst vor Verschmutzung durch das Waschwasser ein-
gestellt und nur noch Fingerspitzen und Stirne benetzt. Um nicht
mit Schmutz in Berihrung zu kommen, wurden die Arme in Beu-
gestellung vom Korper weggehalten. 6 Jahre nach Krankheitsbe-
ginn bestand ein akinetisch-rigides Symptomenbild mit weiteren
Svmptomen eines Parkinson-Syndroms. Einige Monate spiiter wa-
ren tickartige Zuckungen im Gesicht und an den Armen zu beob-
achten. was zur Verdachtsdiagnose eines stridr bedingten Ticks
fiihrte. Eine Pneumenzephalographie ergab eine ausgeprigte
Hirnatrophie. Im weiteren Krankheitsverlauf zeigten sich Grimas-
sieren, stereotype Schnauzbewegungen, Wackelstereotypien des
Rumpfes sowie ecin kicinschrittiger, tanzelnder Gang. Auf eine
Antiparkinsontherapie kam es zu ciner Besserung der akinetisch-
rigiden Symptome. Mit 60 Jahren, 13 Jahre nach Krankheitsbe-
ginn, hatte sich eine hochgradige Rigiditdt in der gesamten Mus-
kulatur eingestellt. die Sprache war auf Einzelworte und iterative
Redewendungen reduziert. Nach einem weiteren Jahr bestand die
Symptomatik cines apallischen Syndroms mit Coma  vigile,
Divergenzstellung der Bulbi. Unfihigkeit zu Schlucken, eciner
Beuge-Streck-Haltung  der  Extremitdten mit  Rigidospastizitdt,
Hyperreflexie und Pyrumidenbahnzeichen sowie ausgeprigten
motorischen Primitivschablonen. Der Exitus erfolgte im 62, Le-
bensjabr, 15 Juhre nach Krankheitsbeginn,

Im morphologischen Befund {(Neuropathologisches Institut.
Wien) wurde eine Hirnatrophie mit Gewichtsreduktion auf 930 g,
hochgradige Windungsatrophie, frontotemporal betont. und eine
ausgepridgte  symmetrische  Striatum- sowic  Thalamusatrophic
festgestellt. Histologisch zeigte sich im Caudatum und Putamen
ein weitgehender Ausfall der Kleinen Neurone, eine Pigment-
atrophie der leicht reduzierten groflen Nervenzelen. eine deutli-
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che Zell- und Fasergliose mit ciner Eisenpigmentvermehrung und
cine Rindenatrophic. vornchmlich die dritte und tunfte Schicht
betreffend. Eine austfiihrliche Beschreibung ist von Jellinger mit-
geteilt worden [14].

F 274, Anna E. 1900 bis 1921, war in ihrer Jugend haltlos,
schwierig und von auffilligem . Benehmen. Hyperkinesen wur-
den nicht beobachtet. Die Patientin verstarb mit 21 Jahren, die
Todesursache liel sich nicht eruiceren.

F2/5. Alois E.0 1901 bis 1918, war gesund und verstarb
durch cinen Untall.

I 2/6 und F 2/7. Anton E.. 1903 bis 1908, und Maria E..
1904 bis 1909, verstarben Sjihrig an ciner unbekannten Infek-
tionskrankheit.

F 2:8 Lorenz E., 1904 bis 1970, war immer gesund und ist
nach einem apoplektischen Insult mit 66 Jauhren verstorben.

[2/9. Rosa B.. geb. E. 1905 bis 1958, erkrankte mit
39 Jahren an Verfolgungsideen. die sich spiiter aut den Gatten
konzentrierten. Sie war dingstlich, leicht erregbar, explosiv. Mit
41 Jahren wurden choreatische Hyperkinesen und cine Demenz
festgestellt. Mit Zunahme der Demenz kam es zum Verschwinden
der paranoiden Ideen. Die Patientin verstarb mit 53 Jahren unter
dem Bild eines Marasmus.,

F 2710, XY E.. ist als Frithgeburt gestorben.

F 2711, Willibald E.. 1907 bis 1931, zeigte schon in der Ju-
gend mehrmals Perioden einer depressiven Verstimmung. In einer
Phase einer ..endogenen Depressiont beging der Patient mit
24 Jahren Suizid. Choreatische Hyperkinesen und cine Demenz
wiren nicht aufgetreten,

IF-2712, Hilda V.. geb. E. 1908 bis 1947, zeigte bereits im
30. Lebensjahr choreatische Unruhebewegungen und eine organi-
sche Demenz. ITm 34, Lebensjahr wurde die Patientin in eine
Heilanstalt iiberwiesen, wo es zur raschen Verschlechterung der
Chorea und zum . geistigen Vertall™ kam. Der Tod trat im Ma-
rasmus cin.

F 203 und F 27140 Karl E. 1909 bis 1942, und Adolf E.,
1910 bis 1945, waren beide bis zu ihrem Tod gesund, sie sind
wiithrend des 2. Weltkrieges getullen.

F 2/15, Berta S, geb. E. 1912 bis 1955, wurde im 37. Le-
bensjahr wegen cines Erregungszustandes  psvehiatrisch behan-
delt. Bet der Aufnahme in die Psychiatrisch-Neurologische Uni-
versitiitsklinik, Wien, bestanden eine betriichtliche Verwahrlo-
sung. choreatische Hyperkinesen und cine Demenz. Nach der
Entlassung kam es bald neuerlich zur Verwahrlosung. Die Patien-
tin war auffillig geworden, nachdem sie Urin und Fikalien auf die
Stralle geschiittet hatte, Bei der schwer dementen Patientin waren
schlieBlich ausgepriigte choreatische Hyperkinesen aufgetreten.
Kurz vor ihrem Tod litt sie unter massiven. akustischen Halluzi-
nationen.

F 2716, Maria B.. geb. E.. 1913 bis 1957, Wegen einer
schweren Demenz war die Patientin mit 4 Jahren in cine Anstalt
cingewiesen worden. Neben Stumptheit und Antriebslosigkeit be-
stand cin Schnauz- und Schaiiffeltick sowie stereotype Bewegun-
gen am Rumpt und im Gesicht. AuBerdem hatte sich im weiteren
Verlaut eine akinetisch-rigide Symptomatik mit cinem Salbenge-
sicht eingestellt. Die Patientin verstarb in der Anstalt in cinem
marantischen Zustand.

F 2/17. Rudolt E., 1915 bis 1941, und F 2/18, Leopold E.,
1916 bis 1942, waren bis zu ihrem Tod als Frontsoldaten unaut-
fallig.

F 2719, Christine E., geb. 1917, ist als Siugling mit cinem
hatben Jahr aus ungekliirter Ursache gestorben.

F 2/20, Leopoldine H., geb. E.. 1920 bis 1972, zeigte mit
38 Jahren ein  angstlich-agitiertes  Verhalten.  Schon um  das
20. Lebensjahr war sie an ciner Depression erkrankt. Ein ncuerli-
cher depressiver Schub trat mit 39 Jahren auf. Dazu entwickelte
sich eine Demenz. 1 Jahr spiiter waren auch choreatische Hyper-
kinesen nachweisbar. dic Demenz hatte deutlich zugenommen.
Dic Patientin verstarb mit 52 Jahren an cinem Herzversagen.

F 2721, Stetanie E.. 1922 bis 1951, fiel erstmals im 25, Le-
bensjahr aut. als sie aus ciner Unfallklinik davonlief. Eine psych-
jatrische Untersuchung ergab, dald sic unter akustischen Halluzi-
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nationen litt. Es traten kurze Zeit spiiter tickartige Mundbewe-
gungen und schlicBlich motorische Stercotypien am Kdrper aut.
In der weiteren Folge stellten sich typische choreatische Hyperki-
nesen ein, dazu cine Demenz. Die Halluzinationen waren abge-
flacht. Die Patientin verstarb mit 29 Jahren an ciner Typhus-
infektion.

Von ciner dritten Filialgeneration lieBen sich bei Abschluf3
der vorliegenden Studie 39 Angehorige eruieren. Bei keinem der
Familiecnmitglieder war bis zu diesem Zeitpunkt cine Chore:
Huntington oder cine sonstige neuropsychiatrische Erkrankung
aufgetreten.

Aus der vierten Filialgeneration, von der bis zum Abschlufy
der Erhebungen 3 Angehorige bekannt waren. hatte ein Patient
neurologische Auffiilligkeiten gezeigt.

F 4/3. Kurt G.. geb. 1952, war im 7. Monat zur Welt ge-
kommen. Im 14, Lebensmonat traten epileptische Anfiille vom
Grand-mal-Tyvp auf: im Alter von 5 Jahren muBlte das Kind wegen
hochgradiger Erregungszustiinde in cine Anstalt cingeliefert wer-
den. Es bestanden Bewegungsstereotypien, allerdings vom athe-
toiden Tyvp, dazu cine schwere zerebrale Entwicklungshemmung
mit dem Bild einer Idiotie.

In der Analyse der klinischen Symptomatik der untersuch-
ten Choreatumilie lassen sich verschiedene psycehiatrische und
auch neurologische Untergruppen erfassen {siche Abb. 1).

Von psychiatrischer Sicht sind 4 Verlaufsgruppen zu ditfe-
renzieren.

Einc zunchmende Demenz mit Abtlachung des Personlich-
keitsprofils, sozialer und beruflicher Depravation zeigten dic Pa-
tienten F 1720 F /8, F2/1. F 2/3. F 2712 und F 2/16. Beim Pa-
tienten Joset E. (F 2/3) bestand vor dem dementiellen Abbau
cine autfillige Zwangssymptomatik, die mit Zunahme der De-
menz aber abgeflacht und nach dem Auftreten ciner apallischen
Svmptomatik verschwunden ist.

Explosiv. haltlos. aggressiv bis gewalttiitig waren der Patient
Heinrich Sch. von der Parentalgencration sowie die Patienten
F 173, F2/9. F 2/15 und F 2/21. Bei 2 weiteren Patienten, F 1/9
und F 2/4, lag das gleiche psychische Bild vor. ohne daB sich cho-
reatische Hyperkinesen entwickelt hatten.

Bei der dritten Gruppe bestand eine manisch-depressive
Symptomatik (I 272, F 2/20, F 2/11 und FF 1/7). Bei der Patientin
F 2/2 war ein reizbares und streitsiichtiges Vierhalten und bei der
Patientin F 2/20 2 depressive Phasen, cine davon in der Jugend.
zu erfassen, Beim Patienten F 2/11 sind mehrere Phasen einer
endogenen Depression aufgetreten. ohne dall sich choreatische
Hyperkinesen entwickelt hatten. Die Patientin Rosa Sch. (F 1/7)
zeigte mehrere manische Phasen, ebentills ohne cine choreatische
Symptomatik.

Ber der vierten Gruppe waren paranoide Ideen (F 2/9) bzw.
akustische Halluzinationen autgetreten (F 2/15 und F 2/21). Dice
akustischen Halluzinationen hatten sich bei der Patientin | 2715
kurz vor dem Tod, bei der Patientin F 2721 am Beginn der Er-
kriankung gezeigt und waren in diesem Fall mit Zunahme der
Demenz abgetlacht. Alle Patienten waren aullerdem reizbar und
zeigten ein explosiv-aggressives Verhalten.

Der Patient Joset E. (F 2/3) hatte. wie erwithnt, eine ausge-
priagte anankastische Svmptomatik gezeigt, die als Besonderheit
cine Schmutzphobice aufwies. Dazu bestanden tickartige Hyper-
kinesen und cin akinctisch-rigider Symptomenkomplex bei zu-
nchmender Demenz und Ubergang in ein apallisches Syndrom.

Die 4 psychiatrisch-differenzierbaren Gruppen lassen sich in
2 Basisverlaufsformen unterteilen. und zwar in einen stillen Verlaut
mit Symptomen einer progredienten Demenz und einen turbulen-
ten Verlauf mit explosiv-gewalttiitigem Verhalten. Von 13 Patien-
ten mit Choreasymptomen der 31 Mitglieder der Chorea-Familie
bestand bei 6 cine stille. dementielle Verlaufstorm (F 172, F 1/8,
F 2710 F 2/3.F 2/12 und F 2/16) und bei 7 cine turbulente Ver-
laufstorm (P, F 13, F2/2. F2/9, F 2/15. F 2/20 und F 2/21).

Von neurologischer Sicht waren verschiedene Symptomen-
gruppen zu ditferenzieren. Bei 4 Patienten (F I/8, F 2/2, F 2/3
und F 2/16) entwickelte sich ein akinetisch-rigider Symptomen-
komplex, der bei dem Patienten F 273 die Erkrankung cingeleitet
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und zur Fehldiagnose eines Parkinson-Svndroms gefiihrt hat. Bei
den Patienten F [/8, F 2/2 und F 2716 traten dic akinetisch-rigi-
den Symptome erst im spiiteren Verlauf in Erscheinung.

Tickartige Hyperkinesen haben 4 Patienten  aufgewiesen
(F [/8. F2/3. F2/16 und F 2/21). Der Tick zeigte sich auf ver-
schiedene Korperregionen verteilt, am  hiiutigsten die  Perioral-
region und dic oberen Extremitiiten betreffend. Bei allen 4 Patie-
ten entwickelten sich im weiteren Krankheitsverlauf motorische
Stereotypien. die sich ber Zunahme der Erkrankung mcehr und
mehr uniformierten und schlieBlich als Wackelstercotypien des
Rumptes und/oder als Bewegungsstercotypien der oberen Extre-
mitiiten in Erscheinung traten. Bei 3 Patienten (F 2/3, F 2/16,
I 2/21) folgten dem Schniiftel- und Schnauztick motorische. vor
allem orale Stercotypien, die sich 1m weiteren Verlauf in motori-
sche Primitivschablonen, vor allem des Oralsinns, meist ausgelist
durch exterozeptive Reize umwandelten. Motorische Stercotypien
in den oberen Korperparticn, die sich zuniichst als tickartige
Hyperkinesen zeigten, haben sich zum ‘Feil zu Greifschablonen
umgewandelt.

Eine apallische Symptomatik als desintegrativer  Verlauf
wurde beim Patienten Josef E. (F 2/3) beabachtet. Uber typische
Zwischenphasen stellte sich das Vollbild des apallischen Syn-
droms cimn, in dem der Patient verstarb. Bei einer weiteren Patien-
tin (F 2;2) kam ¢s ebentalls nach einem zuniichst akinetisch-rigi-
den Symptomenbild zur Entwicklung ciner apallischen Sym-
ptomatik. Die Patientin war im Vorstadium verstorben. ohne dall
das Vollbild zur Ausbildung kam.

Aus der ersten Filialgeneration waren 2 Patienten nicht cr-
krankt (F 171 und F 1/4). 2 weitere im Kindesalter verstorben
(F 175 und F 1/6). 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 getallen (F 2713, F 2/14,
2717 und F 2/18) und ciner (F 2/35) nach cinem Unfall im
17. Lebensjahr verstorben. Insgesamt verstarben aus der zweiten
Filialgeneration 9 Patienten vor dem iiblichen Erkrankungsalter
ciner Huntingtonschen Chorea, und nur bei einem Angchorigen
(F 2/8) ist ¢s bis zum hohen Alter nicht zum Ausbruch der
Krankheit gekommen. Von den 31 Angehdorigen der ersten und
zweiten Filialgeneration sind daher nur 3 bis ins spiite Lebensalter
nicht an ciner Chorea Huntington erkrankt (F 171, F 1,4 und
I 2/8). Auffillig ist auch, dald in der zweiten Filialgeneration. wie
in der ersten, Nachkommen nur bei cinzelnen Mitgliedern zu ver-
zeichnen sind, allerdings in grofier Zahl. Die meisten Mitglieder
sind Kinderlos geblichen (Abb. 1).

Von der dritten Filialgeneration waren bis zum Abschluf
der Untersuchung keine Choreafiille bekanntgeworden. ebenfalls
nicht aus der vierten Filialgeneration.

Diskussion

Wiihrend die demente Verlaufsform der Chorea
Huntington in Korrelation zu der sich progredient entwik-
kelnden Hirnatrophie gesetzt werden kann, was im cige-
nen Material durch die schwere Hirnatrophie des Patien-
ten F 2/3 autoptisch bewiesen ist [14]. erscheint die Ursa-
che des Personlichkeitswandels oder der psychotischen
Bilder bei der Huntingtonschen Erkrankung nicht geklirt.
Der exogene Reaktionstyp von Bonhoeffer wie auch das
diffuse psychoorganische Syndrom nach E. und M. Bleuler
[1. 27] weisen auf mogliche Zusammenhiinge hin, ohne
aber allein die grofle Variabilitiit zu erkliiren. Die Sym-
ptomatik des manisch-depressiven Krankseins sowie auch
der paranoid-halluzinatorische Symptomenkomplex kénn-
ten auch durch genetisch fixierte Radikale beider Psycho-
segruppen mitbedingt sein. Die psychischen Auffilligkei-
ten einzelner, nicht an Chorea erkrankter Familienmit-
glieder geben dafiir einen Hinweis. Dic explosiv gewalttii-
tige  Verlaufsform einer Chorea Huntington mit  dem
Symptomenkomplex  eines  Psychopathiesyndroms.  der
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Choreopathie nach Kchrer [16, 17] entsprechend, kdnnte
in Analogic zum Pscudopsychopathiesyndrom nach U. H.
Peters [23. 24] bzw. zum temporobasalen Syndrom auf
cine temporal akzentuierte Atrophie bezogen werden. Sie
wiirde damit dem hirnlokalen Psychosyndrom E. Bleulers
entsprechen. Morphologische Beweise fiir diese Hypo-
these liegen allerdings nicht vor. Nicht zuletzt ist auch der
exogene milicubedingte ceriebnisreaktive Persénlichkeits-
wandel [21] in Erwiigung zu ziehen. Die unterschiedlichen
psychiatrischen Verlaufsformen der progressiven Paralyse
gaben zu ihnlichen Hypothesen Anlal [27].

Als seltene psychiatrische Storungen gelten in der Li-
teratur anankastische  bzw. phobische Symptome [13].
Phiinomenologisch interessant ist eine unseres Wissens bei
der Chorea noch nicht beschriebene  Schmutzphobie.
kombiniert mit einer Rethe variabler Zwangshandlungen.
begleitet von iterativen Redewendungen und Handlungs-
abliiufen sowie zunchmenden Stereotypien. wice dies bei
Fall F 2/3 zu beobachten war. Wicweit sich diese psvchia-
trisch-neurologische  Symptomenbild  topisch  zuordnen
liBt., muBl offenbleiben. Die Kombination der Zwangs-
symptomatik mit tickartigen Hyperkinesen und motori-
schen Stereotypien, wie dies bei den Fillen F 178, F 2/3.
F 2716 und F 2/21 bestand, weisen auf Parallelitiiten zu
Ergebnissen von Tierexperimenten der Arbeitsgruppe um
Hassler hin [10, 12]. dic eine direkte Ursache dieser Auf-
filligkeiten durch eine Lision im Striatum als moglich er-
scheinen lassen.

Wicweit in diesem Zusammenhang der psychisch sta-
bilisicrende Nebenetfekt bei der Behandlung von Cho-
rea-Huntington-Patienten mit dem Met-Enkephalin-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 cemotionell-affektiven Bereich, deutlich
vermindert. Die Transmitterfunktion des Met-Enkephalins
wird vornehmlich in das striatale System verlegt.

Den psychiatrischen Varianten gegeniiber erlaubt die
akinetisch-rigide Symptomatik als eine besondere neuro-
logische Verlaufsform cine bessere topische Zuordnung.
Die sogenannte Lversteifende Chorea™ ist seit langem be-
kannt und wurde vornchmlich bei Frithmanifestationen [4.
17, 19, 25, 26], aber auch bei cinem Krankheitsheginn im
mittleren Lebensalter [2, 3, 9. 29] beobachtet. Sie kann
auch als ein prognostisch ungiinstiges Zeichen gewertet
werden [3].

C. und O. Vogt [29] sowie Hassler [11] nehmen an,
da} cine Beteiligung des Pallidums fiir die ..Versteifung™
verantwortlich ist. Eine umfassende Schiidigung des Palli-
dums fiihrt sowohl im Rahmen der progressiven Pallidum-
atrophie [15] als auch ausgelost durch vaskulire oder
traumatische Nekrosen [16] sowie CO-Vergiftungen zu ci-
ner akinetisch-rigiden Symptomatik. Spielmeyver [26] wies
dagegen darauf hin, dal bei den von ihm untersuchten
Fiillen die Schiiddigung des Pallidums lange nicht so hoch-
gradig gewesen ist, wie er sic in gewohnlichen Chorea-
tillen ohne Versteifung geschen hat. Auch in dem von uns
beschricbenen Fall des Patienten F 2/3, iiber dessen pa-
thologisch-anatomischen Befund ausfihrlich anderenorts
berichtet  wurde  [14], war  eine  schwere  Pallidum-
schiidigung nicht erkennbar gewesen.

Die Annahme von Oepen [21] daB neurologische
Sonderformen der Chorea Huntington ..nicht durch ver-
schicdene Mutationen des Huntington-Gens verursacht
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sind, sondern auf dem Boden der wechselnden, individuel-
len Konstitution und den Einfluf3 besonderer Umweltfak-
toren entstehen®, basieren auf der Beobachtung eines ein-
eiigen  Zwillingspaares mit  Chorea Huntington. Die
Zwillingsschwester bot das Bild hyperkinetisch-hypotoner
Bewegungsstorungen mit ausgesprochen kataboler Stoff-
wechseltendenz, wihrend das Bewegungsmuster der ande-
ren, korpulenten Zwillingsschwester mehr der hypokine-
tisch-hyvpertonen Sonderform entsprach. Nicht genau ab-
geschatzt erscheinen allerdings Art und Intensitat der
wirksam werdenden Umweltfaktoren.

Analogicn zur bilateralen, stereotaktischen Pallidum-
ausschaltung mit nachfolgenden Symptomen eines apalli-
schen Syndroms [7. 120 15, 16]. aber auch die Kenntnis
iber den Verlauf schwerster diffuser GroBhirnschiden
verschiedener Atiologie mit Entwicklung eines apallischen
Syndroms, lassen die im Falle F 2/3 sowie bei F 2/2 beob-
achtete apallische Symptomatik erkliren. Sicherlich sind
wegen der besseren Ptlegemaglichkeiten Patienten mit ei-
ner Chorea Huntington, die im Endstadium ein apallisches
Svndrom aufweisen, zunehmend hilufiger zu beobachten.
Die Entwicklung ecines apallischen Svndroms als Endzu-
stand ciner Chorea Huntington scheint aber cine neuc Be-
obachtung zu sein. Eine detaillierte topisch-pathophysio-
logische Zuordnung der apallischen Symptomatik muf
vorliufig aber offenbleiben.
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