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Interessenskonflikt

PI in STIM-CP Studie, partielle Finanzierung durch Boston Scientific
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Übersichtsartikel
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Transition

• Zusammensetzung des interdisziplinären Team

• Zeitliche Planung 

• Therapie- / Versorgungsziele 

• Administration und Wissenschaftliche Aspekte
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Glutaracidurie Typ 1
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Übersichtsartikel – Glutaracidurie Typ 1
Klinische Überwachung

Diagnostisches 
Vorgehen

Erhaltung der 
Stoffwechsellage

Notfallmanagement

Neurologische Komplikationen

Impfung

Krankheitsaufklärung

Transition



16.11.20237 GNP Dortmund 2023

AAV2-Gentherapie bei AADC-Mangel

• Gentherapie mit Eladocagene exuparvovec EMA zugelassen

• International Working Group on Neurotransmitter Related

Disorders (iNTD)

• Standardisierte Empfehlungen zur Vorbereitung, Behandlung 

und Follow-up der Patienten 
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Cerebralparese
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Übersichtsartikel – Cerebralparese
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Klinische Studien
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Hintergrund:

• Deutlicher Anstieg funkt. Tic-Störungen 2020

• 24 Experten, web-basierte Delphi-Survey

Funktionelle Tic-Störung 

Age at onset

Rapid evolution of symptoms

Phenomenology

Comorbidity profile

Other functional neurological symptoms
or somatic symptom disorders

Major criteria Minor criteria

• 2 Major + 1 Minor Criteria: V.a. funkt.Tic-Störung 
• Alle 3 Major Criteria: Diagnose funkt. Tic-Störung
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Hyperkinetische Bewegungsstörungen

Studiendesign:
• Retrospektive Datenanalyse
• Multizentrisch
• 140 Pat. mit komplex. Bewegungsstörung
• mittl. Alter bei Erfassung 13,3 Jahre (0,5-68)
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Hyperkinetische Bewegungsstörungen - GNAO1

JNNP

Studiendesign:
• ESNEK-basierte Umfrage
• Retrospektive, multizentrische Kohorte, n=25
• Alter 9 Jahre (4 Mo-24 Jahre)

N=25 Patienten mit mildem Phänotyp:
• Späte Manifestation (>2 Jahre)
• Keine epilept. Enzephalopathie
• Freies Gehen
• Alter 23,8 Jahre (5-66 Jahre)

• Erweiterung des klinischen Phänotyps
• Keine eindeutige Genotyp-Phänotyp Korrelation
• Tiefe Hirnstimulation effektiv 
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• Koffein wirkt antagonisierend am Adenosin-Rezeptoren

• Funktionelle Analyse c.139A>G und c.662C>A im C. elegans Model

Deutliche Besserung der Bewegungsstörung durch Koffein 

Hyperkinetische Bewegungsstörungen - GNAO1
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Studiendesign:
• Retrospektive Kohortenstudie
• N=30 Patienten, Alter 4-76 Jahre
• Prim. Zielpunkt Verbesserung der Bewegungsstörung >40% 

(Frequenz, Dauer)
• Dosis 60-800mg/Tag in 1-4 ED

• Koffein ist gut verträglich und effektiv
• THS kann Bewegungsstörung verbessern
• THS reduziert hyperkinetische Exazerbationen

Studiendesign:
• Retrospektive Fallserie
• 4 Patienten, Alter 13 Jahre +/- 2,9 Jahre
• Alter bei THS-GPi 9 Jahre

Hyperkinetische Bewegungsstörungen – ADCY5
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Dyskinetische CP und Tiefe Hirnstimulation 
Studiendesign
• Prospektive multizentrische Studie
• 16 Patienten mit dysk. CP
• THS-GPi
• Alter 7-18 Jahre
• Studiendauer 36 Monate
• Prim. Zielparameter: CPCHILD

Signifikante Verbesserung der Dyskinesien 
(DIS) nach 36 Monaten
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Alternierende Hemiplegie

Studiendesign:

• Klinische Fallserie

• N=2 Patienten, Alter 12 und 9 Jahre

• High Flow 12 l 100% O2 über 15 Min.

• Anwendung in 60 Episoden

AHC: Gestörte Na+/K+-ATPase 

neuronale Hyperexzitabilität

vermehrte spreading depolarisation (SD) 

Reduzierte spontane neuronale Aktivität   

Paroxysmale Bewegungsstörung

Normalisierung der Ionenkonzentration nach 
SD: Na+/K+-ATPase Aktivität

Hoher ATP- und O2-Verbrauch

Verbesserung > 90% der Attacken nach 20 Minuten
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Tic / Tourette-Syndrom

Ecopipam: 
• Selektiver D1-Rezeptor-Antagonist
• Dopaminansprechen der Neurone

• Sign. Verbesserung der motorischen und vokalen Tics 
• Sicherheitsprofil gut

Studiendesign:
• Multizentrentr., doppel-verbl. Plazebo-kontrollierte Studie
• Studiendauer 12 Wochen
• N=76 versus 77 Patienten, Alter 6 – 17 Jahre
• Prim. Zielparameter: YGTSS
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Studiendesign:
• Multizentrische, doppel-verblindete Plazebo-

kontrollierte Phase IIIb Studie
• Adulte Patienten mit chron Tic-Störung (n=97)
• Studiendauer 13 Wochen
• Prim. Zielparameter: YGTSS

• Nabiximol: Verbesserung 21.9% versus 9.1%, n.s.
• Überlegenheit bezüglich sek. Outcome-Parameter

Tic / Tourette-Syndrom
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• Open-label extension study von MOXIe

• N=73 Patienten, Alter 16-40 Jahre

• Omaveloxolone verhindert Krankeitsverschlechterung
bei FA im Langzeit-Follow-up

• Früher Therapiebeginn sinnvoll
• Verträglichkeit gut

Friedreich Ataxie
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• Valbenazine: Hochselektiver vesikulärer
Monoamintransporter2 Hemmer (VMAT2) 

• Phase 3, random., doppelblinde, Plazebo-
kontrollierte Studie (USA, Canada)

• N= 125 Patienten (adult)

• Prim. Zielpunkt: Verbesserung Unified 
Huntington's Disease Rating Scale [UHDRS] 
total Maximal Chorea [TMC]

• Baseline - 12 Wochen

Chorea Huntington

Valbenazine führte zu sign. Verbesserung der 
Chorea bei Patienten mit Chorea Huntington
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Genetik

Zech M et al. Lancet Neurol 2020



Vielen Dank!

anne.koy@uk-koeln.de
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Ergebnisse: 
• 94% weiblich
• Mittleres Alter 13,7 Jahre
• Psychiatrische und 

entwicklungsneurologische
Auffälligkeiten in 91%, Angststörung
bei 67%

Starke Prävalenz plötzlicher Tic-Störungen bei überwiegend
weiblichen Teenagern während der Pandemie

Klinische Studien – COVID19 Tics/Tic-ähnliche Störungen

• Retrospektive, monozentrische Studie
• N=34 Patienten mit plötzlicher Tic-Manifestation
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Übersichtsartikel – ASMs und Bewegungsstörungen
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• Single-center, interventional, open-label, 
proof-of-concept study

• 24 Pat. mit AT, mittleres Alter 17,5 Jahre

• NR 25mg/kg/Tag für 4 Mon. plus 2 Mon. 
wash-out

Klinische Studien – Ataxia Teleangiectasia

• Verbesserung in SARA und ICSAR nach 4 Monaten
• Verschlechterung nach Absetzen von NR
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• Phase IIb, open-label

• N=30 Patienten, Alter 6-55 Jahre

• Oral NALL für 6 Wo., danach 6 Wo. wash-out

• Prim. Zielparameter Clinical Impression of 
Change of Severity, Laufstrecke

GM2 Gangliosidose

• NALL sicher und effektiv
• Sign. Verbesserung der Funktion und QoL
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• Phase IIb, open-label

• N=30 Patienten, Alter 6-55 Jahre

• Oral NALL für 6 Wo., danach 6 Wo. wash-out

• Prim. Zielparameter Clinical Impression of 
Change of Severity, Laufstrecke

GM2 Gangliosidose

• NALL sicher und effektiv
• Sign. Verbesserung der Funktion und QoL
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