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Mitochondriale Erkrankungen

Symtomatik, Diagnostik und Therapie mitochondriale Myopatien / mitochondrialer Zytopatien. Eine Untersuchung des Klinikums
der Universitdt Miinchen zusammen mit dem Friedrich Baur Institut, nachzulesen unter: http://www.klinikum.uni-muen-
chen.de/Friedrich-Baur-Institut/de/krankheitsbilder/mitochondriale erkrankungen/

Symptomatik

Defekte und geschadigte Mitochondrien fiih-
ren zum Versagen des zelluldren Energiestoff-
wechsels und spielen heute die zentrale Rolle
bei allen durch oxidativem Stress entstehen-
den Gesundheitsstorungen, bei chronisch- de-
generativen Krankheiten und bei maternal
vererbten Defekten der mitochondrialen DNA.
Atmungskettendefekte zahlen zu den klassi-
schen und bestens untersuchten mitochond-
rialen Erkrankungen. Primdre Atmungsket-
tendefekte betreffen entweder die Struktu-
runtereinheiten der Atmungskette selbst oder
Ubergeordnete Faktoren. Sie bedingen einen
primédren zelluldren Energiemangel (ATP-
Mangel) und fihren in vielen Fallen zu undefi-
nierbaren, wechselnden Krankheitsbildern.
Atmungskettendefekte sind klinisch dusserst
heterogen. Organe mit hohem Energieum-
satz, z.B. das zentrale Nervensystem ZNS,
Skelettmuskeln und Herz werden dabei am
haufigsten in Mitleidenschaft gezogen. Hau-
fige Symptome von Seiten der Muskulatur
sind daher Muskelschmerzen (Fibromyalgie,
CFS), Muskelschwache (Paresen) und Muskel-
schwund (Atrophie), Herzkreislaufkrankhei-
ten, Herzinfarkt, Herzinsuffizienz, Herzrhyth-
musstdrungen, Nieren- und Leberschidigun-
gen, Diabetes mellitus, Zuckerkrankheit (Dia-
betes mellitus), Augenkrankheiten, Neuropa-
thien, Taubheit, und viele andere Krankheits-
bilder. Dreizehn Untereinheiten der Atmungs-
kettenkomplexe werden in den Mitochondrien
von einer eigenen Transkriptions- und Trans-
lationsmaschinerie hergestellt und mithilfe
weiterer Proteine in die mitochondriale Innen-
membran inseriert, wahrend die vom Kernge-
nom kodierten Proteine durch komplexe Pro-
zesse Uber beide mitochondriale Membranen
hinweg transloziert und an ihre endgiltige Po-
sition geleitet werden miussen (siehe Abbil-
dung). Das erklart, dass Gendefekte im Falle
eines Atmungskettendefektes nicht nur auf
die 13 mitochondrial bzw. mehr als 70 nuklear
kodierten  Strukturkomponenten  selbst

beschrénkt sind. In den letzten Jahren sind mehr als 200 verschiedene Muta-
tionen der DNA, sowie Defekte zahlreicher nukledrer Cene beschrieben wor-
den, die auf Defekte der mitochondrialen Energieproduktion zurtickzufihren
sind. Atmungskettendefekte die auch maternal (liber die Mutter, wahrend
der Schwangerschaft), autosomal-rezessiv, autosomal-dominant oder X-
chromosomal vererbt werden kdnnen. Einige mitochondriale Erkrankungen,
die sich vorwiegend durch Symptome in der Muskulatur dussern, sollen hier
kurz dargestellt werden:

Myoclonus Epilepsie mit Ragged Red Fasern (MERRF)

Bei MERRF leiden die Patienten an Symptomen wie myoklonischer und to-
nisch-klonischer Epilepsie, mitochondrialer Myopathie, neurosensorischer
Taubheit, Ataxie und Demenz.

Chronisch Progressiven Externen Opthalmoplegie (CPEO)

z.B. eine Lahmung der Augenmuskeln und hangende Augenlider findet sich
bei der CPEO. Wenn weitere Symptome sind u.a. Retinopathie, Laktatazi-
dose, neurosensorischer Taubheit, Ataxie, Kardiomyopathie, kardialen Reiz-
leitungsstérungen, erhohter Liquorproteinkonzentration und Demenz. Der
Krankheitsbeginn ist variabel (Kindes- bis hohes Erwachsenenalter).

Rhabdomyolyse

Rhabdomyolyse ist ein haufiges Syndrom, verursacht durch akute Muskelfa-
sernekrose und Freisetzung von Muskelenzymen in das Blut und fihrt zur
Myoglobinurie. Die Myoglobinurie kann akute Niereninsuffizienz verursa-
chen. Genetische Krankheiten, Toxische Belastungen, Uberbelastung des
Muskels oder entziindliche Prozesse kdnnen Ausldser sein.

Leigh-Syndrom (LS)

Das LS oder ,subakute nekrotisierende Enzephalomyelopathie” geht auf den
Pathologen D. Leigh zurlick, der dieses Problem 1951 zum ersten Mal be-
schrieb. Das LS ist eine der haufigsten kindlichen mitochondrialen Erkrankun-
gen. In der Regel ist das LS mit primaren Atmungskettendefekten assoziiert.
MS kann eine Folgekrankheit sein ausgeldst durch Demyelinisierungen peri-
pherer Nerven mit anschliessender neurogener Muskelatrophie.
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Diagnostik

Gewebeentnahme/Muskelbiopsie

Die Durchfiihrung einer Muskelbiopsie ist bei
mitochondrialen Erkrankungen eine mogliche
Diagnosemoglichkeit (Schmerzhaft und auf-
wiandig). An der ETH kénnen Muskelbiopsien
der Patienten histologisch und biochemisch
untersucht werden. Unter dem Rastermikro-
skop werden defekte Mitochondrien (Mega-
mitochondrien) sichtbar. Die histologischen
und biochemischen Ergebnisse ermoglichen
gezielte molekulargenetische Analysen. Aus
dem Muskel wird DNA (Erbmaterial) isoliert.
Bei der mtDNA ist die genetische Analyse der
DNA aus dem Muskel aussagekraftiger als aus
Blutzellen gewonnene DNA.

Die-Herz-Frequenz-Variabilitits-Messung
(HFV)

Eine Herzfrequenzvariabilitdtsmessung er-
moglicht es Uber die Analyse der gemessenen
Regulationssysteme, festzustellen ob ein
Atmungskettendefekt in den Mitochondrien,
zum kollabieren (zerstéren) derselben fuhrt.
Diese Messung ist unkompliziert, dauert ledig-
lich 5 Minuten und flr den Patienten ange-
nehm. Interessenten konnen sich bei uns fir
eine HFV-Messung anmelden. Die Messung
mit Auswertung und Besprechung kostet bei
einer Erstmessung 120.— CHF. Wiederho-
lungsmessung 90.—CHF.

Therapiemoglichkeiten

Die Ursache mitochondrialer oder nukledrer Gendefekte, sind bislang noch
nichttherapierbar. Ab man kann den Ausbruch derselben mit den geeigneten
Massnahmen verhindern. Wenn sie sich schon manifestiert haben, konne sie
gestoppt werden. Wir haben verschiedene geeignete Therapieoptionen. Bei
einem Q10-Mangel verbessert sich der Zustand der Patienten durch Ein-
nahme von Q10-Ultrasome plus deutlich bis zur Symptomfreiheit.

Bei Patienten mit sporadischen DNA-Mutationen kann ebenfalls Q10 zusam-
men mit einem aeroben Training die Muskelkraft deutlich verbessern. Ver-
schiedene oben beschriebene Symptome und Komplikationen wie Fibromy-
algie, rheumatische Krankheiten, Augenkrankheiten, Epilepsie, Diabetes mel-
litus, Schlaganfalle, Herz-Kreislaufkrankheiten, Herzrhythmusstérungen
konnen mit mitotropen Substanzen behandelt oder verhindert werden.

Therapieempfehlung:

Patienten mit einer mitochondrialen Belastung, ohne Symptome:
Nahrstoff: morgens | mittags  abends
Q10-Ultrasome plus Astaxanthin 1Kaps. --- 1Kaps.
Vitamin C coated mit Bioflavonoiden 1Kaps. 1Kaps.
Vitamin D3 plus K2 und B 1Kaps. --- 1Kaps.

Bei einem zu tiefen pH-Wert, abends 1 Essloffel Basenpulver (mit Magnesium-, Calcium- und
Kaliumcitraten) bis der im Morgenurin gemessene pH-Wert wieder Gber 6.4 liegt.

Patienten mit Symptomen:

Nahrstoff: morgens | mittags  abends
Q10-Ultrasome plus Astaxanthin 1Kaps. 1Kaps.
Vitamin C coated mit Bioflavonoiden 1Kaps. 1Kaps.
Selen-Methionin 1Kaps. --- 1Kaps.
Vitamin D3 plus K2 und B 1Kaps. --- 1Kaps.

Bei einem zu tiefen pH-Wert, abends 1 Essloffel Basenpulver (mit Magnesium-, Calcium- und
Kaliumcitraten)
bis der im Morgenurin gemessene pH-Wert wieder Uber 6.4 liegt.

Je nach Art und Auspragung der Symptome sollte die Empfehlung ange-
passt werden. Gerne stehen wir fir eine Beratung zur Verfligung.
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