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Abkürzungsverzeichnis 

ALB Albumin 

ALS Amyotrophe Lateralsklerose 

ALSFRS-R amyotrophic lateral sclerosis functional rating scale-revised 

CHIT1 Chitotriosidase 

CK Kreatinkinase 

CSF Liquor 

C9orf72 Chromosome 9 open reading frame 72 (Gen) 

EMG Elektromyographie 

ENG Elektroneurographie 

fALS Familiäre ALS 

FTD Frontotemporale Demenz 

FUS Fused in sarcoma (Protein) 

FVC Funktionelle Vitalkapazität 

HDL High density Lipoprotein 

KREA Kreatinin 

LDL Low density Lipoprotein 

LMN Lower Motor Neuron (Unteres Motoneuron) 

PBP Progressive Bulbärparalyse 

PLS Primäre Lateralsklerose 

PMA Progressive Muskelatrophie 

PR Progression rate (progressive Progressionsrate) 

ROD Rate of decay (retrospektive Progressionsrate) 

sALS Sporadische ALS 

SOD1 Superoxide Dismutase-1 (Protein) 

TARDBP TAR-DNA-binding protein gene (Gen) 

TDP-43 TAR-DNA-binding protein-43 (Protein) 

TC Gesamtcholesterin 

UMN Upper Motor Neuron (Oberes Motoneuron) 
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(1) Gene, deren Mutation zu Störungen bei der Proteostase und Qualitätskontrolle von 

Proteinen führen, 

(2) Gene, deren Mutation RNA-Stabilität, -Funktion oder -Metabolismus beeinträchtigen 

und 

(3) Gene, deren Mutation zur Depletion des Zytoskeletts von Neuronen oder zur direkten 

Schädigung dieser führen (8).  

Mutationen in den Genen C9orf72 (chromosome 9 open reading frame 72), TARDBP 

(transactive response DNA binding protein gene) sowie den Genen für SOD1 (superoxide 

dismutase-1) und FUS (fused in sarcoma) sind am häufigsten zu verzeichnen (9). Bei den 

meisten Genen handelt es sich um Missense-Mutationen mit Ausnahme der C9orf72-Mutation 

(8). 

Für folgende Mechanismen wird ebenfalls eine Beteiligung an der Pathogenese vermutet:  

- Glutamat-Exzitotoxizität: Erhöhtes Glutamat-Aufkommen im synaptischen Spalt führt 

zu einem massiven Calciumeinstrom in die Zelle. Infolgedessen entstehen vermehrt 

freie Radikale, welche wiederum Neuronen schädigen (7). 

- Oxidativer Stress: Oxidativer Stress führt zur Entstehung von reaktiven 

Sauerstoffspezies (ROS) durch eine Imbalance zwischen Pro- und Antioxidantien. 

Daraus resultieren Schäden an Lipiden, Proteinen, DNA und RNA und somit eine 

Zellfunktionsstörung sowie Mitochondrien-Dysfunktion (10). 

- Mitochondriale Dysfunktion: Oxidativer Stress kann zur Akkumulation geschädigter 

mitochondrialer DNA und infolgedessen zur Störung der Funktion von Mitochondrien 

führen. Daraus resultiert wiederum ein Zelluntergang von Neuronen (11). SOD1-

Akkumulationen sammeln sich ebenfalls häufig in der Mitochondrienmembran und sind 

mit einer mitochondrialen Dysfunktion assoziiert (12). 

- Störung des axonalen Transports: Eine Akkumulation von Neurofilamenten sowie 

weiteren neuronalen Strukturproteinen führt zur Störung des axonalen Transports und 

der axonalen Stabilität (7) 
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