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An den folgenden Fall,  t i n  15 3Iom~te ~ttes Mgdehen, knt ipfen sieh 
theoretische und praktisehe Fragen:  E inmal  interessiert  die eigenartige 

. " " " , , ~  { s  StSrung des Knochenwaehstmns  wegcn (let' uugewohnhchen In, to l%isehen 
Befunde und der klinisehen Zeiehen, (lie keinem bek~mlten Krankhe i t s -  
bild eiugereiht werden konnten.  U~ad zweitens verlangt.en die El tern  
dr ingenden R a t ,  ob weitere Naehkommensehaf t  i iberhaupt  wiinsehenswert  
sei, denn der Fail  ist das jiingere Gesehwister eines an einem vSllig gleiehen 
und ebenso unerldii.r]iehen Leiden zugrunde geg~mgenen ]3rtiderehens. 

1)ieser Knabe,  der im Alter yon S Monaten  auswi r t s  starb und  leider 
niehl; Ztll" 8ektion k~ml, hat te  in alien Knoehen r6ntgenologiseh sehwerste 
Vergnderungen dargeboten, die nichg mit  den bekann ten  ]{rankheits-  
bildern in Einklang gebraeht werden konnten.  Und bei dem naeh dmn 
Ted des Kl taben geborenen Miidchen entwiekelten sich die gleiehen 
KnoehenverSmderungen hSehst eindrueksvoll  in gleieher Weise. Ins- 
be.~ondere sind die Se, h'adelaufnahmen, die uns dank dem Entgegenkommen 
der El tern  in Kopien zur Verfiigung stehen, zmn Verweehsehl 5hnlieh. 

{~Tber das Mgdehen sei kurz folgendes be.,'ichtet: Das sehr untergewiohgige I{ind 
zeigt~" noch t,:, a Jahr vet dem Ted enorme Verkatkungsdefekte in allen Skeletteilen. 
insl,esondere in den Metaphysen der I~mgen l~,Shrenkm~vhen. Die Nahte des 8eh/idels 
klafften weir his zu Fingerbreite, vielleieht infolge mangelhafter Anlago der Seh/idel- 
knoehen. Die grebe Fontanelle war sehr welt;, gespalmt nnd wSIhte sieh allmahlieh 
JllltlleA" tile]if" v o r ,  8o dab einc Ventrikelpunlction zur Druckentlasttmg v o r g e n o r n n l e l l  
werden mugte. ])abei bestanden hohe um'egelmgllige Temperaturen bi,s zu 40.0, 
ohne dab eine organisehe Ursache nachgewie-cen werden konnte. Aueh in den anderen 
platten Nnoehen bestanden /,~alkdefekte. die Rippen waren dtmn und sehmal L 

])as I':ind befand sieh im letzten Lebensvierteljahr nieht nlehr in klinisehe): 
]~ehandlung und starb, als es eben in die Miinehener UniversitStskinderldinik auf- 
genotllnlen werden sollte. 

1)as Vorhandensein einer t/achitis ~t~r yon kliniseher SeRe noeh 1/~. Jahr vet 
dem Ted abgelehnt worden im Hinbliek auf d~ts damalige Fehlen der L'harakte- 
ristischen 8eh'adelver/inderungen. Ebenso wurden Osteogenesia imperfeeta, Chondro- 
dystrophic, Sehiiller-Christian, Marmorknoehenkrankheit. Ostitia fibrosa erwogen 
und verworfen. Nine ])-Hypervitaminose, die man bei dem Briiderehen eine Zeitlang 

J Nine ausfiihrliche Darstelhmg des klinisehen Bildes gibt H. K~,br Msehr. 
IZinderheilk. 1938. 
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~mgenommen hatte,  wurde abgelehnt. Der Brnder ha t te  wohl tiber verhiiltnis. 
mi~Ng l~mge ZEit Det~vit  erlmlten, aber beim Miidchen w~ren kaum nennenswerte 
Mengen yon Vitamin D gEgeben worden. 
Nine Einordmmg aber der Krankhei t  in 
eine bekannte Krankheitsgruppe wztr un- 
mbglieh, obwohl zu den R6ntgenbildern 
such des Brfiderehens zahlreiehe p/~dia- 
trische und r6utgenologische Faehleute 
Stellung genommen hat ten.  

Was Auff~llendste bei der ~uBeren 
Besichtigung der Leiehe ist die weir 
front alw/irts ausgeladene GEgend tier 
groBen Yontanelle. Diese selbst ist ver- 
gr6flert t a s tbar  und dabei welch. Die 
N~ihte klaffen nur  in unmit te lbarer  Nach- 
barschaft  der Font~melle. In ihrem wei- 
teren Verlauf sind sie niebt~ mehr  t, astImr. 
Dies VerhM~en wird nach Abnahme der 
Kopfhaut  besttitigt. Abb. 1 zeigt die auf- 
fallende Vorw61bung der Stirngegend, so 
dab die Gegend der groBen ]~'ontanelle 
bei ~Betrachtung yon oben kcgelf6rmig 
ausgezogen erseheint. D,~bei sind aber 
Mle anderen Scbiidelnahte verschlossen, 
zmn Tell sogar verknSehert, lnsbesondere 
ist die Hinterhauptsfontanct le  nieht  mehr  
vorhanden.  Naeh Abnahme der SchSdel- Abb. 1. :l~:egclart.ig'e SehXdeldeformiUit 
katotte zeigt sieh deutlich (lie formale (Stirnpol). Seitenansicht naeh Abziehen 
Anpassung des t I i rns  an die Seh~delform : der I:~opfhaut, 
Teile der St irn- und Scheitellappen ah men 
getreulieh die spitze Ansziehung der grol3en Font~melle naeh (Abb. 2). Auch die 
Temportdlappen sind deformiert. AuffMlend st.,~rk ausgebildet sind die hnpressiones 
digitatae, die in der vorderen 
und mitt leren Sehftdelgrube ein 
ganz eindrucksvol]es ReliEf dar- 
bieten. 

Im 5brigen bietet  die K6rper- 
sektion niehts Auff~lliges. ]~ei 
der Hirnsektion ergibt sich ~uBcr 
einer formalen Anp~ssung des 
IIirns an die eigenartige Schadel- 
form und Abftaehung der Gyri 
makroskopisch ni~;hts veto Nor- 
malen Abweiehendes. Die Ven- 
trikel sind nieht  erweitert, ins- 
besondere l~gt sich die eneephalo. 
graphiseh festgeateilte Asym- 
metrie der Ventrikel nieht  be- 
st~t.igen. 

Aueh mikrosl~opiseh sind Xbb. "2. Formale ~npassung des Stirnhirns 
keine VerAnderungen im Aufbau an die Seh'hdelform. 
des Hirns nachzuweisen. 

Die Knoehen botch makroskopisch keinen eindeutigen Befund. Mangels anderer 
Befunde muB die an der Abflaehung der Hirnwindungen erkennhare Erh6hung 
des Hilzldruekes als Todesui~ache angespr(,t, ben werden. 
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Von den Schiidelknochen wurden untersucht: Stfieke aus dem 0s parietMe, 
Os oecipitale, augerden~ die Sutura paricto-front~lis sowie die Sutura parieto- 
occipitMis. 

Die Nithte sind immcr als bindegewebige Streifen nachzuweisen ; Nahtsynostoscn 
sind nieht vorhanden. An den SchSdclknochen linden sich ausgedehute Osteophy~- 
bildungen, die die einzelnen 1,2uochen steller, weise bis zu 6 mm verdieken. Tabul~ 
cxterna, Diploe, Tabu]~ interna sind nieht klar zu unterscheidcn, sondcrn es ist 
dureh starke end- und periostale Neubildung zu einer fast vOlligen Verwischung 
dieser Schichtenstruktur gekommen. Durch endostal gebildeten ICnochen und 
Osteeid sind dic Markr/i, ume der Diplce weitgehend eingeengt. Aul3erhatb der 
Tabula externa linden sich mindestens zwei Schiehten neugebildeter Xnoehen- 
substanz bzw. Osteoids. Die inhere dieser Sehichten (I) zeigt KnoehenbS, lkchen mit 
osteoidem S~um, dic deutlich a.bgegrenzte ~ugcre (I1) besteht aus gefS, Breiehem 
Osteoid. Das Gewebe dcr Schicht I~I hiBt sich an einer Stelle, die etwa einem 
Tuber oeeipitale entspricht, quer dutch die ganze Breite des Xnochens verfo]gen, 
sie steht mit einer ebenso geBauten kn6chern-osteoiden Auflagerung der ~2abul~ 
interna in enter ]3eziehung. M6g]icherweisc liegt bier eine Ausheilung eines friaheren 
kraniotabisehen Erweiehungsbezirkes vet. 

An der Knorpelknochengrenze der Pdppen finder, sich mMtige St6rung der peri- 
ost.a]en, stii.rkste der endoehondralen Ossifikat.ion. ;DiE Kuorpelknoehengrenze ist 
st.ark ~'erdi(',kt. ])as periostM gebildete Osteoid s,-hiebt sieh muffartig tiber die ge- 
samte Knorpelwueherungszone hinweg. Neugebildetes Osteoid fiillt die Mark- 
rSmme der Spongiosa weitgehend aus. Diaphysenwitrts fo]gt dana eine ziemlich 
sehmMe Zone osteoiden Gewel)es, yon der aus breite Zungen gefii2~reichen Gewebes 
knorpelw~rts vordringen. Der gewueherte Knorpel zeigt nurAndeutung einer Reihen- 
bildung. Insbesondere in der Zone der provisoriseheu Verkalkung fehlt die Bikhmg 
exakter KnorpelsSmlen. Hier liegen in einer sehr reiehliehen Gmmdsubstanz die 
Knorpelzetlen stellenweiso ganz regellos. Weiter cpiphysenwiirts fiihrt eine eigen- 
artig verS, nderte Knorpeiwueherm~gszone hiniiber zum wuehernden Knorpel 
(s. unten). 

_4m anderen untersuehten K~mrpelknoehengrenzell ist ein gleieher iBefund zu er- 
heben. Aueh hier starke Entwieldung von Osteoid, stellenweise iiui3erst mangelhafte 
provisorisehe Verk~tkung, die mit anderen, gut verkalkten l~2norpelpartien ab- 
wechsett,. In der Knorpelwucberungszmm et)enfalls eigenartige Veri~nderungen 
(2. unten). 

Jn den WirbelkOrpern sind gleichartige l~efunde, zu erheben. }ten:erkens~vert 
ist die an einigen unserer Pr/iparate vorgefundene Verdoppelung der Zone der 
provisorisehen Verkalkung. 

Die beschriebenen Verimderungen sind mit  Sicherheit als P,.a.ehitis 
zu deuten, iDas gewaltige Osteophyt  des SehSdeldaches, (lie Osteoid- 
bildung am Periost  der Rippcn und  (lie eharakteristisehe S t6ruug  der 
endochondralen Ossifikation tassen dari iber keinen Zweifel. Wir  k 6 n n e n  
sogar sac,en,~, da.13 (lie Kra.nkheit  in Sehfiben_ verlaufen ist, dafiir sprieht, 
(lie deutliehe Mehrsehichtigkeit des Osteophyts am Sehgdeldaeh. Die 
Neubil(hmg der Knori)elverk~lkungszone in den Wirbeln deutet, auf Aus- 
heihmgsprozesse, wie sie z. B. you Sch'morl, M. B. Schmidl, St.rcct~fi ge- 
sehildert worden sind. 

Die Vergnderungen im Xnorpe] erfordern gesonderte Bespreehung,  
sie sind aueh der Befund, (ter die Besonderheit  des vorliegenden Falles 
darstell t  und  zur Mitt.eilung Anla.13 gibt. 

Xnorpelzone an der Epidiaphysen~'enze des tIumerus: Die Schieht des 
wuehemden, des S/iulenknorl)els und des pros'isoriseh verkalkenden Kno~pels ist 
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enorm verbrei ter t ,  im ganzen auf 4 - -6  ram. Auch seitlich w61ben sieh die Konturen  
des Knorpels fiber die Umrisse des Knoehens heraus. In  der Zone der Knorpet- 
wucherung ist n icht  vie] Pathologisches erkennbar.  Zw~r liegen die tCnorpelzellen 
nieht  in exakten, parallel l~ufenden l~eihen, aber das ist wohl nur  die Vorstufe der 
groi]en Ver~nderungen, die sich in der Zone des S~ulenknorpels abspielen. Diese 
Zone zeiehnet sich aus durch grebe Unregelm/~Bigkeiten in Menge und Verteilung 
der Grundsubstanz sowie dureh schwere Ver~nderungen an  den Knorpelzellen selbst. 
Die sehr vielgest~ltigen Knorpelzellen liegen wohl in L/mgsreihen (Abb, 3). Aber  
die Reihen sind weir auseinander gedr&ngt durch die s tark vermehrte  Grundsubst~nz. 
Stellenweise sind die Knorl0elzellen sehr klein, K*~pseln sind dann  kaum erkennbar.  

Abb. 3. Femur. %Vachstumszone. G~llcrtartige Erwcichung des I~norpels, 
Cystenbildung. 

Hgufig erscheinen die Kerne i iberhaupt  nicht  mehr  in der normalen Weise, es findcn 
sich vielmehr intensiv mit  Hii, matoxylin bl~u sich f/~rbende unscharf  begrenz~e. 
ganz vexwcaschen aussehende Gebilde. die wohl an Stelle der Knorpelkapseln liegen. 
aber deren S t ruk tur  nnd Kernfgrbung nieht mehr  erkennen lassen (Abb. 4}. Mi~- 
unter  und offenbar ganz wahllos nimmg auch die ganze Knorpelkapsel saint  dem 
eben noeh erkennbaren Kern eine sehr st.arke Blauf'arbung an. Wahrseheiniich 
handel~ es sich in diesen ]3ezirken um Verkalkung zngrundegchender ],:norpet- 
zellen. Die Grundsubstanz ist hier sehr vermehr t :  sie sehiebt sieh in Gestalt yon 
breiten bandar t igen F1/~chen zwischen die verka]kten Zellreihen. 

Die Grundsubstgmz ist nm so weniger gef~rbt, in je breiterer Ausdehnung sie 
sich zwisehen den Knorpelreihen finder. ) [anchmal  tiegen in ihr einzelne verkalkte 
Knorpe]zel]en. mi tunter  aber ist die Grnndsubstanz eme eben blgu]ich gefiirbtc 
vSltig homogene Masse, die den Eindruek einer Erweichung maeht  und  sieh zu 
Cys~chen yon wechselnder GrSBe umwandelt  (Abb. 5). Solehe Cys~en sind iibrigens 
~n einzelnen Knochendurchschni t ten uueh makroskopisch erkennb~r.  

Es ist zu bemerken, dab sich diese Befunde am S~iulenknorpe] nicht  in allen 
Skeletteilen in gleicher Weise guffinden lgsscn. Sie sind sehr ausgeprggt ~m Humerus,  
an den Rippen, am Femur:  m~n finder sie "~ber aueh an andercn Knorpelknoehen- 
grenzen in minder s tarkem Ausmat]. 
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Weiter diaphysenw~rts solltc sieh nun eine Zone der provisorisehen Verkalkung 
finden. DiG Knorpetzellen sind hier groB und blasig, ks fehlen aber deutliehe Reihen, 
vielmehr liegt eine mehr netz~rtige Strukt.ur vor. Die Verkalkung ist nnr stellen- 
weise so stark ausgepr/igt, wie es ftir den geordneten Ab]auf des Knoehenwaehstums 

Abb. 4. Nckrosc und Verk~xlkluag tier I(Ixorpclzellcn, VcrmchYung dcr G mludsub~ta nz. 

Abb. 5. Cystcnbilduug im orweichenden Knorpel, 

crfordcrlich ist,. Enttang einzotnen Knorpelm~rkk,~nMen ist sic alierdings besonders 
stark. 

Das  e igenar t ige  K r a n k h e i t s b i l d  f in(let  m i t  der  v o r h i n  geseh i lde r t en  
R a e h i t i s  ke ine  vo l l s t4nd ige  E rk lg rung .  Das  g le iehze i t ige  Bes t . ch in  raehi -  
t i scher  St.Srun~en= bei  andersa . r t igen Erkrankun~enr ist  nach  Ans ich t  
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v. P]aundlers nieht ungew6hnlieh. Aueh die ROntgenbilder zeigten nicht 
das typische Bild der Raehitis. Eine lCeststellung des Serumphosphors war 
leider unterblieben. Lrnd vor allem gaben der vtillig gleiehe Krankheits- 
verlauf des friiher verstorbenen Briiderehens und die gleiehe 8ehgdel- 
deformitgt noeh das Rgtsel auf, hinter beiden Krtmkheitsbildern eine 
gemeinsame, offenbar erbbedingte Ursaehe zu suehen. 

Sie scheint in Verttnderungen des Knorpels zu liegen, die sieh histo- 
logiseh a.n mehreren untersuehten Waehstumszonen auffinden lassen. Die 
m/iehtige Wueherung des Knorpels allein wfirde zum Bild der Raehitis 
passen. Aber bei der Raehitis liegt m~r eine quantitative Vermehrung der 
Knorpelwucherung vet. Wir haben im vorliegenden Fall ganz sehwere 
St6rungen des Knorpelaufbaues. ~Iangelhafte Reihenbildung, netzartige 
Strukturen in der Zone der provisorisohen Verkalkung, Erweielmng und 
Degeneration des Knorpels bis zur Cystenbildung und Verkalkung sind 
Vergnderungen, deren Ursaehe im Knorpel selbst gesueht wet'den muB. 

Abbildmlgen ghnlieher Knorpelver'iindemmgen babe ieh in der Literatm' 
nieht gefunden, aueh Herr Professor (;ruber, der hist.ologi,sehe Prgparate 
und Mikrophotogramme sah, entsinnt sich nieht, -4hnliehes gesehen zu 
haben. Wegen der naehweisba.ren sehweren Knorpelvergnderungen kSnnte 
man die histologisehen Befunde am ehesten der Chondrodystrophie zu- 
reehnen. Zumindest seheiden andere histologiseh klar umsehriebene 
Skelcterkrankungen aus. Osteogenesis imperfeet~ kaml dutch die selu' 
gute Ausbitdung yon CortieMis und Spongios~ an allen untersueht.en 
Knoehen ausgeseblossen werden. Aueh die differentialdiagnostiseh 
erwogenen anderen Leidetl wie Sehiiller-Chrisl:ian, Marmorknoehen- 
erkrankmlg, D-Hypervitaminose, 0stitis fibrosa scheiden a.us. J[ .  B. 
Schmidt erw/ilinte bei der Durehsieht der g6ntgenbilder z. B. die Ka.schb-~- 
.Beci:sehe Krankheit  (eine zentralasiatisehe Beobactmmg). Naeh K+tu/- 
~nann-G'ruber liegt, dieser Krankheit  eine verwiekelte Avit.aminose vet  
mit  raehitisartigen St6rungen, Blutungsherden unter dem Periehondrium 
und KnorpelzerstSrungen. Ein Bild also, das in manehen Ziigen dem 
unseren gleieht. 

Die malacische J~orm der Chondrodystrophie wur(le w m  E. Kau/ma.z~.lt aufgestellt. 
im (legensatz zu der hyperplastisehen und hypopl~stischen Form. N,~ch Ka*.~/man~l. 
u. a. ist die hyperplastische Form dureh allseit.iges Wachstum und Vergr613erung 
der l{.norpelwucherungszone, die mal~zcische dutch gallertartige Erwei,ehung der 
Knorpelsubstanz ausgczeichnet. 

Oallertartige Erweiehung und Cystenbildurig sind in unserenl Fall 
sehr eiltdrueksvoll. Zu diesen Z/igen der mMaeisehen Form gesellt sieh 
eine Vermehrung der I,~norpelsubstanz also eine hyperplastisehe Kompo- 
nente. Die klassisehe Form der Chondrodysfrophie hat mit der um- 
fassenden Darst.ellung Kau/man.~.s, dann weiter dureh M..B. Nchmidt und 
Dietrich eine wohl abgesehlossene Darstellung gefunden. Aber es zeigt 
sieh beim Studium des Sehrifttums, dal3 diese erseh/ipfende Darstelhmg 
eben mir die mikromelen, hypoplastisehen Formen umfal3t. Kau/man~zs 
andere beiden Formen, die hyperplastisehe mid (tie malaeisehe, bieten 



304 Julius. ~I6ra : 

hinsiehtiich E r k e n m m g  gr6l?ere Sehwierigkeiten, und es sind das im 
wesentlichen die ]:J/tile, die zusammen mit  den part iel len Formen  oder  den 

.,formes f rus tes"  wiederholt  zu Diskussionen AMafl gegeben h~bert, ob 
ihre Zuordnung zur Chondrodystrophie  i iberhaupt  berechtigt  ist. Die 
klinisehen Bilder  der hyperplast ischen und mMaeisehen Formen weiehen 
yore Bild der klassisehen Mikromelie erheblieh ab. 

Naeh Gruber fehlt z. B. t;ei den schwersten malaeisehen Formen die prihnat, ure 
Nahtsynostose der Seh~idelbasis, und es kommt nieht zu einer Einziehung der 
Nasenwurzel sondern zu einem im gam'en plattnasigen Relief des Gesichtsseh/tdels. 
Allerdings scheint es nicht zuzutreffen, dab die malaeisehe Form in allen F/illen 
mit dem Leben unvereinI)ar ist, wie das z. B. HSfiler angibt. Es seheint dies yon der 
Intensit/it der St6i'ung abzuhiinge,~ und insbesondere yon dem Grad der Is ion 
mit, der hyper- oder hypoplastisehen Form. 

Bu.rckbardt bringt, einen rSntgenologiseh hullerst, interessaneen Fall yon I(om- 
1)in,~tion der drei .l,'ormen m~d insbesmMere Ersatz tier malaeisehen Knorpelteile 
dureh Katkdepots. /-)as Kind lebte 1.,el Abs,hlu/~ seiner Ver0ffentliehung, und die 
Prognose sehien keineswegs ungimstig. 

Wir  k6nnen in den malaeisehen Bezirken unso.res Falies ebenfalls 
VerkMkungen na.ehwei.-:en, wenn diese auch nieht so cindrueksvoll  und 
r6utgenologisch erkennbar  sind wie im Fall Burckhardt  oder in den 
kliniseh-rantgenologiseh und histologiseh /ihnlichen Beobaehtungen yon 
Cam'eMi, [la~oermann, IViskolL 

Was den bekann~en sogenannten Perioststreifen der chondrodyst,'ophisehen Epi- 
physe anlangt, so habe ich ihn in den Prti.paraten nur in Audeutung gesehen, a[ler- 
dings fan(len sieh (la aueh Gef/illverbindungen zur Diaphyse. Naeh Ka.~l/ma'*~, 
und J)feh'icb. ist der Perioststreifen imr hei (ler hypophtstischen Form der Chondro- 
dystrophie regehniigig vorhandcn, bei der hyperplastischen fmdel, (.r sich seltener. 
Wir batten ihn demnaeh aueh in unserem Fall nieht sehr (fit zu erwarten. 

Es ist sehr schwierig, die eigenart.igen Formver / inderungen  des Schhdets 
zu erklSren, die bei unserem Fall und auc}}, bei dcm Bruder  sieh a.lhnghlich 
entwickel ten und neben dem ,,weiehen Sehiidel" das auffallendste K m n k -  
heit.-.'zeichen fiberhaupt, waren. Sieherlieh erklii.rt, der raehitisehe Befund  
a.n den 8ehiidelknoehen die Vorw6tbung der St i rnfontanel te  nieht, allein. 
Fiir  die Formver i tnderung  des Chondrodystrophikerseh/tdels  wird nach 
Vircho/es Vorgang die Ossifikationsst, Sruug in der Sehiidelbasis v'erant~ ort- 
]ieh gemacht .  Wi t  haben Mder  das Os tr ibasilare ltur makr)skopisch  
naehgesehen trod niehl:s znr 3Iikroskopie e l l tnommen.  Und so sind wir 
beziiglieh der En t s t ehung  der 8eh'adeldeformit/i t  nur auf Vermutungen  
a ngewiesen. 

]~;s empfiehlt sich in diesem Zusammenhang auf I,'ii, lle hinzuweisen, die ebenfidls 
dm'eh die eigemzrtige 8ehfidekh:formitgt auffieten mid bei denen wine Chondro- 
dystrophic erst durch <lie histologisehe Knoehemmtersuehung na.ehgewiesen werden 
konnte. Ieh erinnere an den akroeeplrMen/deliefsehth:lel, den G. B. Gr~*be~" besehrieben 
hat. Hier gelang der Naehweis einer lokalisierten Chondrodystrophie, die nur im 
Sehi~delbereieh zur Ausbildung kam, andere untersuehte Knoehen waren frei. ins- 
besondere bestand keine 31.ikr,mmlie. Auch (lie Ver6ffentlietmng yon Heht II'-elte.r 
zeigt ]-~hnliehes: eine birnf6rmige iiberm/iPaige Oxyeephalie bei aueh an den Exgremi- 
t.gten deutlieher ('hondrodystrophie: bier lind aueh bei einer iihnliehen Ver/3ffent- 
liehung R. ~ffc'yers handelt; ('s sich um Neugel)m'ene, die kllrz naeh tier (~eburI; sta.rben. 
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Es bestehen hier Beziehungen zu einer Reihe yon Migbildungen des gesamten Kno- 
f:hensystems, die als Dysostosen beschrieben und in einer ziemlichen Mannigfaltig- 
keit naeh den verschiedensten Untersuchern benannt werden. Dem p~thologisehen 
Anatomen entziehen sie sich meist, und so sind aueh k&unl Sektionsbefunde bekannt,. 

.[eh mSehte in diesem g a h m e n  kurz einen sehr merkwiirdigen Fall 
erw'Xhnen, der von Geh . -ga t  ,-. P/au~qdler als Dysostosis mult iplex Typus  
Hur le r  diagnostiziert  wurde. Ieh babe (lie Untersuehung der Knoehen  
geme, insam mit  W. Eisner durehgefiihrt .  

Dieses Neugeborene, P/attndler nennt es das Kind mit den ,,Schneckenaugen". 
bet neben einer akrocephalen Sch/tdelmil3bildung eine symmetrische radiouln/ire 
Synostose, Hypoplasie der Augenlider und ttornhauttriibungen. P/avndler reihtc 
den Befund einem offenbar recht seltcnen Symptomenkomplex an, dot guftersb 
vMgestaltig ist, doch aber immer wieder einige Itauptziig(, erkennen 1513t. wie 
Sch/tdelmil3bildung un(t im Laufe der Kindheit sieh herausbildenden KleinwuchsL 
und der yon amerikaniseher Seite als G~rgoylismus bezeiehnet wurde. Wit konnten 
in diesem ersten Sektionsfall wm Hurlerseher l)ysostose zur (~berrasehung dcr 
Klinike, r das Vorliegen einer hypoplastischea Chondrodystrophie hiutologiseh 
naehweiscn. Gerade dieser Fall beweist die recht versehiedenartige )[anifestation, 
die eine cinigermaBen gut umsehriebene StSrung des Knoehenwachstums wie die 
Chondrodystrophie haben ka,m. 

Besonders yon orthop/idischer Seite wurde versueht,  aus den grogen 
Formversehiedenhei ten  der Chondrodystrophie einzelne klar umsehriebene 
Krankhei t sb i lder  herauszunehmen.  So win'de eine Chondrodystrophia  
adoleseentium s. tarda abgegrenzt  (Scborr) eine Reihe yon Epiphysen-  
erkrankungen bei Kindern und Jugendl iehea  Ms ~'il/verskjSldsche Krank-  
heir zusammenge, fal~t. M u r k  Jan.sen, aueh Hiifiler, schlagen vet ,  diese 
nicht  angeborenen,  sondern erst im Kindesal ter  sieh entwiekelnden Krank-  
hei ten als Dysostosis enehondralis abzutrennen.  Man k6nnte unserett Fall  
und das ~Briiderehen diesen anreihen. Freilieh isg eine Seh~delverunstal-  
tung bei den weni(,en als l)vsostosis enehondralis besehriebenen Fiillen 
noeh nieht bekannt  geworden. 

Die Frage naeh der Vererbliehkeit  ties vorliegeuden Leidens haben 
wit bejahen miissen. Chondrodystrophikerfamil ien sind bekannt ;  so z. B. 
konnte Jacob.sen eine vererbliehe , ,Osteoehondrodvstrophie ' :  fiber 5 Gene- 
ratiolmn einer Famil ie  veffolgen. Sieher liegt bei unseren beiden Ge- 
sehwistern eine besonders sehwere und dazu vererbliehe StGruug ve t ,  das 
beweist das Befallensein yon versehiedengesehleehtl icheil  Geschwistern. 
Wit  habert also dell E l te ru  yon weiteren Naehkmnmen abgeraten.  
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