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Das Marfan-Syndrom.
Ein Beitrag zur rechtsmedizinischen Kasuistik™* **
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Marfan’s Syndrome. A Case Report

Summary. A 19-year-old schoolboy suffered from fluctuating uncharacter-
istic chest pain in the last 20 h before his death. He died unexpectedly within
a few minutes of a hemopericardium, which resulted from an aneurysmal
rupture of the ascending aorta. The patient’s past history as well as the aut-
opsy and ultrastructural findings led to the diagnosis of Marfan’s syndrome
with alterations of the cardiovascular skeletal system but no ophthalmolog-
ical involvement (“oligosymptomatic” form of Marfan’s syndrome). Apprai-
sal of the cause of death is made more difficult by the fact that medical treat-
ment was undertaken on the same day, whereby subtotal liver crushing was
established that had resulted from attempts at resuscitation.

Key words: Marfan’s syndrome, aortic rupture — Bloody pericardial tam-
ponade — Injury suffered during resuscitation — Sudden, unexpected death
from natural causes

Zusammenfassung. Ein 19jdhriger Schiiler litt in den letzten 20 Std vor sei-
nem Tod an wechselnden uncharakteristischen Brustschmerzen. Er starb
unerwartet binnen weniger Minuten an einem Hamoperikard als Folge einer
Aneurysmaruptur der Aorta ascendens. Vorgeschichte, Obduktions- und
feingewebliche Befunde fithrten zur Diagnose Marfan-Syndrom mit Verin-
derungen des Herzkreislauf- und Skelettsystems bei fehlender Augenbeteili-
gung (sog. oligosymptomatische Form des Marfan-Syndroms).

Die Beurteilung der Todesursache wurde durch eine am gleichen Tage
vorgenommene &rztliche Behandlung und den Befund einer subtotalen
Leberzerquetschung als Folge von ReanimationsmaBnahmen erschwert.

Schhisselworter: Marfan-Syndrom, Aortenruptur — Herzbeuteltamponade —
Reanimationsverletzung der Leber — Tod aus natiirlicher Ursache, Hamoperi-
kard
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Todesfille in zeitlich engem Zusammenhang mit &rztlichen MaBnahmen stel-
len fiir den behandelnden Arzt eine grofle seelische Belastung dar, besonders
dann, wenn es sich bei dem Verstorbenen um einen jungen Patienten handelte
und dessen Tod iiberraschend eintrat. Das seltene Vorkommen des Marfan-
Syndroms im rechtsmedizinischen Obduktionsgut und die ungewohnlichen
Begleitumstinde machen den nachstehenden Fall mitteilenswert.

Fallbeschreibung

Der 19jahrige Schiiler war schon wihrend der Kindheit und Jugendzeit deutlich unterge-
wichtig und sehr groB (mit 6%12 Jahren 22 kg Korpergewicht und 129 cm Korperlinge; mit
1442 Jahren 45kg KG/174 cm KL). Eine ausgepragte Stellungsanomalie der Zihne wurde
kieferorthopidisch versorgt. Wegen einer sich entwickelnden, zuletzt mittelgradigen links-
konvexen Kyphoskoliose der Brustwirbelsdule befand er sich mit 15 Jahren in orthopadischer
Behandlung. Réntgenologisch wurde ferner eine geringe Verbreiterung der Aorta ascendens
festgestellt (Abb. 1). Der Hausarzt stellte iiber der Herzspitze ein leises Systolikum fest, des-

Abb.1. Rontgenaufnahme des Thorax im Alter von 15 Jahren. Verbreiterung der Aorta
ascendens
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Abb.2. Der Schiiler im Alter von 9 Jahren mit langen Armen und Spinnenfingrigkeit sowie
Uberstreckbarkeit der Fingergelenke

sen Ursache nicht geklirt werden konnte. Zur Kenntnis genommen, jedoch nicht weiter
beachtet wurden bei ihm eine Uberstreckbarkeit der Gelenke und zarte, lange Finger
(Abb.2). Wahrend seiner Schiiler- und Jugendzeit betrieb er Schwimmen als Leistungssport.
Familienanamnestisch ist bemerkenswert, daf} die Mutter lange, schlanke Hande und Finger
mit einer deutlichen Uberstreckbarkeit der Gelenke aufweist.

Am Abend vor dem Todestag verspiirte der Schiiler wihrend einer Gruppenstunde
Schmerzen im Brustkorb, die allméhlich nachlieBen. Er suchte am nichsten Vormittag gegen
10.00 Uhr wegen erneuter Brustschmerzen beim Bewegen der Arme den Hausarzt auf. Dieser
konnte lediglich einen Druckschmerz zwischen der 4.und 5.Rippe rechts dorsal sowie bei
unauffalligen Blutdruckverhaltnissen auskultatorisch ein leises Holosystolikum feststellen.
Die Pulsfrequenz war mit 92 Schlagen/min etwas erhoht. Die Frage des Arztes nach einem
vorausgegangenen Trauma verneinte der Schiiler.

Wegen der geschilderten Krankheitszeichen wurde der junge Mann unter der Verdachts-
diagnose ,,mogliche Nerveneinklemmung im Wirbelsaulenbereich® von dem Arzt chiroprak-
tisch behandelt, indem ihm die “Wirbelsdule ausgehoben® wurde. Danach sei eine Besserung
der Beschwerden eingetreten. Wegen verstiarkter Schmerzen erfolgte um 15.00 Uhr eine
erneute Vorstellung beim Hausarzt. HeiBluftbehandlung und Massage sollten am néchsten
Tag durchgefiihrt werden.

Um 18.00 Uhr unterhielt sich die GroBmutter noch mit ihrem Enkel, kurz danach fand sie
ihn leblos in Riickenlage in der Wohnung auf dem Boden vor.

Unverziiglich herbeigerufene Sanititer und der Notarzt stellten beim Schiiler keine
Lebenszeichen mehr fest.

Reanimationsversuche (extrathorakale Herzdruckmassage, Beatmung, intrakardiale
Injektion, Legen eines Subklaviakatheters und Infusionsgabe) — zunéchst durch die Sani-
téter, spater durch den Notarzt durchgefiithrt — wurden nach etwa ¥ Std abgebrochen.

Eigene Untersuchungen

Gerichtliche Obduktion 4 Tage nach dem Tode. KorpergréBe 190 cm, Korper-
gewicht 59 kg. Ausgeprigter asthenischer Habitus. Supravalvulire transmurale,
horizontale, 6 cm lange Aortenruptur mit einem etwa im mittleren Drittel ge-
legenen intakten Intimasteg (Abb.3 u.4). Flichenhafte Blutung im basalen
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Abb.3. Aorta ascendens mit supravalvuldrer transmuraler Aortenruptur

Abb. 4. Rupturstelle der supravalvulidren Aorta mit kleinen Pseudozysten in der Media. Ela-
stica-van Gieson-Firbung. Vergr. 8 X
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Abb. 6. Destruktion elastischer Fasern und Pseudozysten in der Media der Aorta ascendens.
Elastica-van Gieson-Farbung. Vergr. 100 X
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Abb.7. Regelhafter Mediaaufbau der Aorta abdominalis. FElastica-van Gieson-Farbung.
Vergr. 160 X

Abb.8. Subepikardiales Fettgewebe mit stundenalter Blutung. (Erythrozyten, Leukozyten,
Rundzellen und Fibrinausschwitzungen). H.-E.-Farbung. Vergr. 160 X
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subepikardialen Fettgewebe. Ca. 320 ml Hamatoperikard. Geringe linksventri-
kuldare Hypertrophie des Herzens (Herzgewicht 380 g). MéBiggradige Ektasie
der Aorta ascendens.
MaiBiggradige Trichterbrust. Spinnenfingrigkeit beidseits. Senkspreizfiile.
Kieferorthopadisch korrigiertes Wechselgebi mit extremer Engstellung in
der Front. Retralverlagerung des Unterkiefers. Hoher gotischer Gaumen.

Zustand nach Wiederbelebungsmafinahmen

Punktférmige Injektionsstellen rechts subklavikuldr und links paramamilldr mit
lokaler Blutung. 400 ml Hamatothorax rechts. 8 X 7cm grofie, in die Tiefe rei-
chende Verletzung an der Dorsalseite der Leber zwischen dem rechten und lin-
ken Lappen (Abb. 5). 2500 ml Hémaskos.

Histologische Untersuchungen (H.-E.-, Elastica-van Gieson- und Eisenfirbung)

In der Aorta ascendens Rarefizierung der elastischen Fasern sowie Unterbre-
chung auf lingere Strecken. Ausbildung von Pseudozysten mit Ansammlung
mukoider Massen (Abb.6). Die Aorta abdominalis zeigte lichtmikroskopisch
einen regelhaften Aufbau (Abb.7). Keine Anhaltspunkte fiir syphilitische oder
mykotische Verdnderungen sowie fiir eine Riesenzellaortitis. Stundenalte Blu-
tung im subepikardialen Fettgewebe, mit z.T. ausgelaugten Erythrozyten,
reichlich Leukozyten und Fibrinausschwitzungen (Abb.8). Im Bereich des
Leberrisses keine zelluldre Reaktion. Blutansammlung im Rupturspalt.

Akute Anidmie der groBen parenchymatdsen Organe.

Todesursache war dic Herzbeuteltamponade nach Ruptur der Aorta ascen-
dens.

Diskussion

Die Diagnose ,Marfan-Syndrom* griindet sich im vorliegenden Fall auf die
Kombination der Symptome des Bewegungsapparates: Hochwuchs, astheni-
scher Habitus, hoher gotischer Gaumen, Stellungsanomalie der Zihne, Retral-
verlagerung des Unterkiefers, Kyphoskoliose der Brustwirbelsiule, Trichter-
brust, Spinnenfingrigkeit, Uberstreckbarkeit der Gelenke und Senkspreizfiie,
und auf die Befunde am kardiovaskuldren System: Geringgradige linksventri-
kuldre Herzhypertrophie, maBiggradige Ektasie der supravalvuliren Aorta und
Aneurysma dissecans auf dem Boden einer Medianekrose.

Da Augenverdnderungen nicht vorlagen, ist von einem oligosymptoma-
tischen Marfan-Syndrom zu sprechen, das zu Lebzeiten nicht bekannt war.

Kasuistische Mitteilungen iiber diese Erkrankung finden sich meist im klini-
schen Schrifttum [1,2, 4, 15,16, 18,19, 22,29, 32, 33,36-39, 42, 46, 47,49, 53-55,
57, 59, 60]. In der rechtsmedizinischen Literatur wurde nur selten iiber das
Marfan-Syndrom berichtet {8, 40, 58]. Hinweise auf die rechtsmedizinische
Bedeutung des Marfan-Syndroms finden sich bei Schulz et al. [52] sowie Her-



74 R.Vock und E. Schulz

mann [30]. Kiirzlich erwéhnte Doerr [11] in einer Verdffentlichung zur patho-
logischen Anatomie des plotzlichen Todes einen Todesfall durch eine Aorten-
ruptur bei einem Marfan-Syndrom. Zur straf- bzw. versicherungsrechtlichen
Problematik von Aortenrupturen nach Traumen nahmen Hallermann [23],
Naeve und Brinkmann [41] sowie insbesondere Bratzke und Wojahn [8] aus-
fithrlich Stellung. In derartigen Féllen sind eine exakte Anamneseerhebung,
eine sorgfiltige histologische Aufarbeitung der verschiedenen Aortenab-
schnitte, eine Rekonstruktion des Traumaablaufes und die intensive Nachfor-
schung nach alten Rontgenbildern des Thorax zur Beurteilung des Einzelfalles
unerlaBlich [8].

Beim Marfan-Syndrom, an dem Abraham Lincoln und Niccolo Paganini
erkrankt gewesen sein sollen [45, 48], handelt es sich um ein dominant vererb-
liches Leiden, das als Vollbild durch nachstehende krankhafte Befunde charak-
terisiert ist [2, 6, 9, 10, 13, 14, 17, 27, 29, 33, 36-39, 43-46, 51, 53, 56, 60]:

1. Skelettveranderungen (Hochwuchs mit langen, schmalen Extremitéten,
Spinnenfingrigkeit, Kyphoskoliose, hoher gotischer Gaumen, Stellungsanoma-
lie der Z&hne, Hypodentie, Hithner- oder Trichterbrust, Senkspreizfiiie und
Uberstreckbarkeit der Gelenke).

2. Kardiovaskulire Anomalicn (Aortenektasie- und aneurysma, Aorten- und/
oder Mitralinsuffizienz, Linksherzhypertrophie, Myokardfibrose und Myokard-
insuffizienz) sowie

3. Okulidre Manifestationen (doppelseitige kongenitale Linsenluxation oder
-subluxation, Linsenektopie, Myopie, Astigmatismus, blaue Skleren).

Die Hiufigkeit betriigt ca. 1-6 Fille auf 100000 Personen [3, 44, 48].

Die Erkrankung besitzt eine unterschiedliche Penetranz und Variabilitét, so
daB neben der vollentwickelten Trias auch oligo- und monosymptomatische
Formen sowie Abortivvarianten vorkommen [2, 6, 9, 12, 20, 33, 42, 59].

Die Ursache des Marfan-Syndroms ist noch nicht vollstindig geklart [7, 48].
Halbritter et al. [22] vermuten aufgrund ijhrer Untersuchungen an operativ
gewonnenem Aortengewebe, daB eine verdnderte Zusammensetzung der kolla-
genen Anteile mit einer weitgehenden Reduktion von Kollagen-Typ I die Ursa-
che fiir die Wandschwiche der Schlagadern darstellt. Andere Autoren sehen
die Ursache fiir die gestorte Bindegewebsbildung in einer mangelhaften Ver-
netzung von kollagenen und elastischen Fasern bzw. in einem priméren Defekt
der Bildung kollagener und/oder elastischer Fasern [10, 13]. Ein Defekt des
Chromosoms 7 soll fiir die mangelhafte Kollagensynthese verantwortlich sein
[48].

Die Lebenserwartung der Erkrankten hingt vom Ausmal der pathologi-
schen Verianderungen ab. Bei Abortivformen ohne wesentliche Beteiligung des
Herzkreislaufsystems konnen die Patienten relativ beschwerdefrei ein hohes
Alter erreichen [46].

Hiufig kommt es jedoch — wenn die kardiovaskuldren Symptome das
Krankheitsbild beherrschen — zu einer letalen Herzinsuffizienz oder — wie in
unserem Falle — unter thorakalen Schmerzen zu einer Aneurysmaruptur mit
ciner himorrhagischen Herzbeuteltamponade und konsekutivem Rechtsherz-
versagen [2, 15, 21, 26, 28, 40, 47, 53].
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Die isolierten Aneurysmen beim Marfan-Syndrom liegen typischerweise in
der supravalvuldren Aorta, es werden jedoch auch andere Gefdfibezirke von
der Wandaussackung betroffen, so die Aorta abdominalis [24, 29], die Hals-
schlagadern [25], die Pulmonalarterien [1], der Ductus Botalli [5] und die Ar-
teria hepatica [49]. Aortenektasie und Linksherzhypertrophie mit konsekutiver
Myokardinsuffizienz entwickeln sich progressiv erst wihrend der Pubertit [47].
Es ist daher nicht erstaunlich, daB3 der verstorbene Schiiler bis zu seinem Tod im
Leistungssport als Schwimmer aktiv war. Klinisch ist das Aortenaneurysma im
Anfangsstadium schwer zu erkennen [37, 48].

In unserem Fall war neben der Todesursache auch die Frage einer fehlerhaf-
ten drztlichen Behandlung zu kliren.

Aufgrund der mikroskopischen Befunde ist der Beginn der Ruptur mit den
ersten Blutaustritten in das subepikardiale Fettgewebe spitestens in die Vor-
mittagsstunden des Todestages, moglicherweise jedoch auch — aufgrund der
geschilderten Symptomatik — in die Abendstunden des Vortages zu legen. Zur
Todeszeit, die zwischen 18.00 und 18.30 Uhr gelegen haben diirfte, war der
GefiBdefekt schon mehrere (vermutlich ca. 6-8) Stunden alt. Er bestand also
bereits wihrend der zweiten 4rztlichen Konsultation um 15.00 Uhr, moglicher-
weise in fortgeschrittener Entwicklung als intramuraler Proze schon am Vor-
mittag zur Zeit der chiropraktischen Einwirkung.

Ob und inwieweit die chiropraktische MaBnahme des Arztes zu einer
Beschleunigung des Rupturvorganges gefiihrt hat, 148t sich nicht beantworten.
Es ist jedoch bekannt, dal3 bereits Minimaltraumen die Ruptur eines Aneurys-
mas herbeifithren kénnen [6, 11, 46, 48]. Gleichfalls muB auch an eine Erweite-
rung der Rupturstelle durch die Reanimationsmafnahmen gedacht werden.

Die Auffiillung des Herzbeutels mit Blut diirfte rasch erfolgt sein, da die
kritische Grenze von ca.500ml noch nicht erreicht war. Mdoglicherweise
stammte ein Teil des in der rechten Brusthohle vorgefundenen Blutes aus dem
Herzbeutel und floff wihrend der extrathorakalen Herzdruckmassage iiber die
perikardiale Punktions6ffnung ab.

Gutachterlich sollte zur Frage Stellung genommen werden, ob bei der Dia-
gnostik und Therapie der Riickenschmerzen von seiten des Arztes Fehler
begangen wurden. Nach Vorliegen aller Ermittlungs- und Untersuchungsergeb-
nisse lautete unsere Beurteilung, daB der Arzt bei dem uncharakteristischen
Symptom ,Riickenschmerzen“ nicht zwangsldufig an eine in Entwicklung
begriffene Aortenruptur denken muBte.

Die Kladrung dieses Todesfalles wurde noch durch den Obduktionsbefund
einer subtotalen Durchtrennung der Leber erschwert. Diese Verletzung lief
sich jedoch trotz der ungewdhnlichen Ausdehnung und des Blutaustritts von 2,5
Litern in die Bauchhohle zweifelsfrei auf die ReanimationsmaBnahmen zuriick-
fithren. Derartige reanimationsbedingte Leberverletzungen, verbunden mit
ausgedehntem Hamaskos, sind wiederholt beschrieben worden [31, 34, 35, 50].
Lignitz et al. [35] sehen in einer solchen Blutung einen voriibergechenden Erfolg
der Reanimation. Auch wenn eine solche Annahme in manchen Fillen richtig
ist, kann in einem derartigen Blutverlust nicht zwangsliufig eine konkurrie-
rende Todesursache gesehen werden.
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Ein umfangreicher Blutaustritt, verursacht durch Reanimationsbemiihun-

gen, 1483t sich auch erkldren durch Umstdnde wie in unserem Fall. Die Wieder-
belebungsversuche sollen iiber eine ¥ Std sehr forciert vorgenommen worden
sein.
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