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                    Zusammenfassung
Ein Mangel an Hexosaminidase A tritt am häufigsten als Tay-Sachs-Erkrankung (GM2-Gangliosidose Variante B) bei Kindern in Erscheinung. Selten wird die Gangliosidose erst in höherem Lebensalter manifest, wobei der Verlauf dann sehr unterschiedlich sein kann. Wir beschreiben einen Patienten mit zerebellärer Ataxie und neurogener Muskelatrophie. Elektrophysiologische Untersuchungen, bildgebende Verfahren und Muskelbiopsie zeigen pathologische, aber unspezifische Befunde, die Bestimmung der Enzymaktivitäten der Hexosaminidase A und B erlaubt die Diagnose. Bei spinozerebellären Ataxien ist differentialdiagnostisch auch an einen Hexosaminidasemangel zu denken.


Summary
Tay-Sachs disease is caused by Hexosaminidase A deficiency. Symptoms of the enzyme deficiency rarely become clinically manifest in adult age; then the course of the disease differs in a wide range. We report on a patient with cerebellar ataxia and lower motor neuron disease. Neurophysiological investigations, neuro-imaging (CT, MRI), and muscle biopsy reveal pathological but nonspecific findings. Determination of hexosaminidase A and B activities leads to the diagnosis. In patients with spinocerebellar ataxia hexosaminidase deficiency has to be considered as a differential diagnosis.
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