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MRI bei neurometabolischen Erkrankungen und 
Leukodystrophien

Nicole I. Wolf, n.wolf@amsterdamumc.nl 
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Übersicht

Ø Was Mustererkennung (pattern recognition) ist
Ø Wonach und wie wir schauen
Ø Wann es schwierig wird
Ø Warum es wichtig ist

Wichtig
Ø Schauen, schauen, schauen – Üben hilft!
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MRI Mustererkennung

Aber:

Ø Kann normal sein in einem präsymptomatischen 
Patienten.

Ø Kann besser werden und selbst normal!

Ø Kann uncharakteristisch sein, vor allem bei 
Erwachsenen.

Ø Ist häufig nicht hilfreich bei Erkrankungen der grauen 
Substanz.

Erlaubt oft eine Blickdiagnose bei 
Leukodystrophien. 
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Pattern recognition

Macrocephaly

Normal MRI

T2

Alexander 
disease

Canavan 
disease

Megalencephalic 
leukodystrophy with 

subcortical cysts 
(MLC)

4

Alter bei Beginn spielt eine Rolle!

M. Krabbe, 
infantile Form

M. Krabbe, 
juvenile Form
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MRI in MLD: Alter bei Beginn

Late-infantile Juvenile Adult 1 Adult 2
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MLD: Erste Veränderungen
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MLD: Erste Veränderungen

8

Mustererkennung bei Erkrankungen der grauen Substanz

CLN1 M. Alpers
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Mustererkennung bei Erkrankungen der grauen Substanz

CLN1 M. Alpers M. Leigh (SURF1)
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How to analyse MRI images?

Van der Knaap Schiffmann, 
Mochel, Wolf; Lancet 
Neurology 2019
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analyse affected
structures in 

detail
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Distribution of abnormalities & special
features

Van der Knaap Schiffmann, 
Mochel, Wolf; Lancet 
Neurology 2019

determine type of 
white matter 
pathology

analyse 
affected

structures
in detail

most likely
genetic

other types of 
pathology

analyse “extra” 
characteristics

MRI-based
leukodystrophy 

differential
diagnosis

confluent multifocal

analyse 
predominant 

localization of 
abnormalities
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Mustererkennung bei Stoffwechselerkrankungen: 
mitochondriale Leukodystrophien

APOPT1LYRM7

NUPBL1

Roosendaal et al, 
AJNR 2021
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Mustererkennung bei Erkrankungen der grauen Substanz

MEGDEL (SERAC1) PKAN

Wortmann SB et al, 
Neuropediatrics 2015
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MR Spektroskopie

Ø Manchmal hilfreich: Blickdiagnose!
Ø Kann bei Verlaufsuntersuchungen helfen.
Ø Kann helfen bei Forschungsfragen (Krankheitsmechanismen).

Ø Weniger Diagnosen als vor 20 Jahren noch erwartet.
Ø Einfach zu machen: 1 Voxel (z.B. occipitaler Cortex, Thalamus, Corona 

radiata) zum Screening.
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1H-MRS und Diagnose

Succinat

Lactat

Glutamat

Glutaminase Hyperactivität 
(aktivierende GLS Variante)

Succinatdehydrogenase 
Mangel
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Warum noch Mustererkennung im Zeitalter von WES etc.
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Dr Schober, 
Feldkirch

Fallbeispiel

Ø Einige Anfälle mit 7 Monaten
Ø Ungeschickt, ADHD
Ø Chromosomenanalyse und 

fragiles X normal

àLeukoencephalopathy with 
calcifications and cysts (LCC)

àPathogene Varianten in der 3’ 
Region des nicht-kodierenden 
SNORD118 Gens

à Im WES nicht abgebildet
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Zusammenfassung

Ø MRT Mustererkennung ist schnell und zuverlässig.
Ø Man kann sie auch bei erworbenen Erkrankungen anwenden.
Ø Üben hilft.
Ø Bei Erwachsenen wird es schwierig.
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