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Als degen~.ra.tive l )vsostosen werden  eigenar t ige  SkelctveriSmdermigen 
bezeiehnet ,  die mit  anderen AnomMien vere int  vorkommen.  Sie we rdcn  
naeh P]a2outl~'r in hyperp las t i sehe  und hypoplastisehe,  F o r m e n  als 
Mehrungs-  mad Minderungs typen  der  pathoIogisehen O,ssifikation u n t e r -  
te i l t .  Als h.vpoplastische Form |s t  die Dysostosis  cleidoeranial is  each  
?,'che'~ethatcer bekannt ,  be|  der  sich Mfi.ngeI und Defekte  v e t  a l l e m  an 
Sch/idel und Clavicula finden. Es wird ein domina n t e r  Erbgang  vet-  
mule t ,  da  eine Anzahl  yon entsI)rechenden Stammb/i.unu.n bek : tnn t  |st .  
Zur Gruppe der hypecplas t isehen Formen gehih'en die Dvsostosis  m u l t i -  
ph 'x  wmt T y p  H~,rler, die 1)yst rophia  periostal is  hyperp las t i ea  fami l i a r i s  
(Dzierzyn, ski), die Dysosto~is cra.niofaeialis he red i ta r i a  naeh Cro~tzon, 
und die Hyper t roph i~  eraniem~e .~imple familiale w)n Klippol und ffeil- 
.~'l~in (nach I'/aundler-Sd~loflmann). Die drei  le tz te ren  A b a r t u n g e n  sind 

-:1 "t ~msgesproehen familiar ,  w/ihrend die ~rage der Erb l iehke i t  be|  der  
Hurlersehen K r a n k h e i t  noeh n icht  rest los gekli i r t  |st .  

In der  obigen Ans ta l t  war ein K ind  zur Aufnahme g e k o m m e n ,  be|  
dem neben einer Id io t ie  sehwere SkeletverS.nderungen und eine be ider -  
seitige Hornhau t t r i i bung  festzustel len waren. Der Fal l  I/iBt s ieh  in 
keiner  der  vorhandenen  Einze l rubr iken  vol ls tSndig un te rbr ingen ,  wenn  
el' aueh mi~ der  Dysostosis mul t ip lex  yon Hurler viel Ahnl iehke i t  zeigt .  
Seine Ver6ffent l iehung mag deshalb  einiges In teresse  erweeken.  

Die Krankengesehieh te  soil nun zuers t  darges te l l t  werden:  
Hannelore St., geboren am I0.3.37, war be| der Aufnahme in der L.A.(I. 

am 6.5. 39 2 Jahre 2 Monate all. 
.Familienanamnese. 3 gesm~de Geschwister. Die Mutter hatte im 6. ::;_'ehwanger- 

sehaftsmonat eine sehwere Lungen- und Rippenfellentziindung. l_~ber Erbkrank- 
he|ten i.~t in der F,~milie nichts bekannt. 

Eigene Anamneso. Normale Geburt.. Einige Tage naeh der Geburt sotlen 
Krtimpfe aufgetreten ~in, im Ansehlufl daran wurde eine sp~tisehe L/i, hmung 
beider Be|he bemerkt. Im Aug.-Sept. 1937 ~mrde das Kind im Krankenhaus als 
Littlesehe Krankheit mit ~nsteigenden he|Ben Bii, dern behandelt. W~thrend einer 
~J w6ehigen Beobaehtung auf einer orthopitdisehen Abteihmg im Dez.-Jan. 1937: 3S 
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konnte dcr  kliuische Verdacht  eiuer Kfiftgelenk.duxathm nicht  best,i.tigt ~er, ien. 
Diagnose: ,,Mikroeephalus. Little. /:k~ide Beine. hor spastiseh". 

s (Landesanstal t  G'. ant 8 .5 .39) :  L/tnge 72 cm (Solls 8a era); (h.wieht 
,; ,Skg (Sollgewieht 12,Tkg); Kopfumfang 45era ;  H6he wm Nasenwurzel lris 
Seheitel 8 era. 

K6rperl ieh zuriiekgebliebenes Kleinkind,  mit  knrzem Hals und grogem Kopf. 
Muskulatnr der Extremitgten unterentwiekelt .  Flache Nase, eingesunkene Nasen- 
wurzel. Haut  und Sehleimhaute wenig durehblutet .  Keine 0deme. Die Ohren 
~itzen etwas t, ief, sonst gu/]erlieh o. ]3. Augen : 
Bewegtmgen, soweit zu priiflm, frei. Naeh 
vorgeh~ltenea GegenutSnden wird nieht  ge- 
,,riffen, dieselben werden aueh nieht  fixiert.  
Bc[derseitige Hornhaut t r t ibmlg,  links dieh- 
ter als reeht.~, Augenhintergrund nieht, er- 
kennbar.  Im Ober- und Unterkiefer je 
4 Sehneidt, ziJ.hne. Sehilddruse nieht  ver- 
~rSI3ert. Halslymphknoten o. }~. 

Brustkorb:  Symmetriseh. Aa Herz un<t 
I,unge kein krankhaf ter  Be, fund. Leib: 
welch, guL eindriiekbar. Leber und Milz 
nic.l,t vergrSgert.  Cenitalien: aul3erlieh n. ?B. 

Die oberen Glicutma/3en werden vor- 
xviegend in Beugestelhmg im l"Albogengelenk 
gehalten. Mit ihnen werden gelegentlieh 
aktive ziel~eri(..htete Bewegungen in der 
l~ieb~ung des 3[mules m~sgef~ihrt. 1Zb~e 
passive b t reckung in den Ellbogengelenken 
ist heidcrseits nur Sis zum Wmkel w-m 
135" m6glieh. Hgade et.was plump, Finger- 
Mmtrakturen besonders links. Trams der 
Muskulatur der oberen Extremitii.ten etwas 
gesteigert. 

Die unteren Gliedrna.gen werden bei 
horizm~taler Riiekenhtge in maximMer 
St, reck- mM A~enro t~ t i ,mss te l luag  gehal- 
t,m, so daa der la~erale Fuflrand die Unter- ~kl)b. i. 
lage berithrt.  Knie- und Hfiftgelenke sind 
beiderseits nur  in sehr besehrgnktem Ausmage zu bewegen, besouders die Knie- 
gelenke sind weitgehend anky/otisch. Die FuBgeienke sind vSllig fre[ beweglich. 
Tonussteigemmg der ]3,einmusknlatur ist nieht  naehzuweisen. 

Zentralnervensystem: Pupillen reagieren prompt  attf LiehteinfMl. Faeialis- 
reflex: re. = li. pos. Bauchdeekenreflexe: re. = li. m allen 3 Etagen sehwaeh pos. 
Pat.ellarsehnenreflexe: re. =~  li. sehwe~eh pos. Aehillessehnenreflexe: re. schwaeh 
auszul6sen, li. negativ. Adduetorenreflexe: re. = [i. pos. Ful3sohlenreflexe: bds. 
pos. Radiusperiost-, Biceps- und Trieepsreflexe: bds. pos. Babinski,  Gordon, 
Oppenheim und Rossolimo neg. Langsam eintretender,  striehf6rmiger, helh'oter 
Dermographismus. 

Pereutanreakt ion naeh Hamburcjer neg. Wassermann, Kahn,  ,~[einieke im 
Blur neg. Wassermann, 5[astix, 3Ieinieke K1/trung II. Takata Ara im Liquor neg. 

E~ceph~dogramm am 12. 10. 39. Alter:  2 Oahre 7 5Ionate. Regelmggige Tropfen- 
folge, Liquor Mar. 1., Zellen. 

( ;u te  Luftfiiihmg des Vent, r/ke{systems. Auf dec ant.-~)st .  Aufnahme i~t alas 
Ventrik~,lsystem vrm reehts obeu nach links unteu verkantet ,  aueh das Septnm 

3* 
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ist schritggesteth. Es hesteht anseheinend ein link~eiti~or Narhenzug. Die Ventrike[ 
selbst sind leieht erweitert, die ,Sehmetterlingsfi~ur ist erhalten. Der 3. V~,utrikel 
ist kolhenf6rmig d~u',~estellt, in der Orbita bds. iut ein striehf6rmi~er Luft.sehatten 
gek,gen (Suleus irlfmmrbital{s ?). (~'ber der Konw~xitiit links sind mebr i0. de r  '].'kffe 
gelegeue Luft~msarmnttlrlgell klein- his mittel[leeki~ erkenn|)~tr, die sielt auf  den 
s,,itlichen Aufnahmen als in d,.r mitth.ren Behgdelgrube gelegen erwei*,n, l{eieh- 
!iche fliiehenhlffte Luftansammhmgen in der hinteren SeJlgdelgrul~e. ])it, Neiten- 
vent.rikel sind in ihrer (les~zmtheit dt~rgestellt und lei~.ht erweitert. Die S,'hiideL 
kn,~elwn sind t:dlweise ;uH'fatte:~d verst;irkt, stellemveise besomlers diinn. Svlla o. P,. 

5tellungsanomalien der Z/thne. 
Eneephalogrvtphisehe Dia- 

gnose: Hirnnarbe links. .~Ut- 
13ige l';rweiterung des V,,n- 
trikelsvstems. Hyperplasie 
dps Sehitdeld;tehes. 

l",,rl~H~f. Vallig pfh.gel~v- 
,liirftiges, tiefstehendes Kind. 
d~ts kcinertei .F(~rtschritte 
maeht. Motoriseh ist ,las K ind 
vOllig unbeholfen, es lipgt 
immer ruhi~, im Bet, t, ;tl,~e- 
sehen yon prin,itiven B,.we- 
gungen der oheren I;lied- 
mal3en. Es verlmLg sich nieht 
aufr.uric.hten ocb*r den l,:opf 
zu ht~ben und bleibt ~lwh in 
eiuer unhe~luemen [-laltung 
lichen. Das Kirl,! mul3 ge- 
fiittert werden, mtBt. und 
k,,tet dil, uernd *'ill. S~-hhlek- 
st6rungen wurden nieht be~l)-  
~et~tet.  Ein ,Spru.eha.nsatz ist 
nieht vorhanden, nut selten 
~ erden weinerliehe, wim- 
mernde La.ut.e au~est~l.len. 

Abl). 2. ]:~s re~t~iert auf .Sehalh-eize. 
steht abet sonst, sciner [_'m- 

gebung vOllig reaktioush~s gegentiber. F.inen Person~lweehsel erfagt es in keiner 
Weise. Wiihr,.nd des Anstaltsaufenthaltes erfolgt ein weiterer l{iiekg~tng ltea 
k6rperliehen AIl~emeinzustandes. Die L/ingenzul~thme hat in It:! .Jahren 3 em 
betraGen. r mit '31 ._, dahren 75 era. Das (;ewicht "war auf 7 kg zu- 
riiekge~an~en, das Unterhautfettgewebe fast v611i~ geschwunden, so clal3 Knoehen-  
relief m~d 31uskelalis/itze utm~r der Haut  deutlieh sichtbar wurden. Haut  und 
,Sehleimh~kute wurden iiLd3erst anhmiseb. Unter v6iliger Apa.t.hie und Nahrungs.  
verweigerung starb es am :ll. 10.40. Psyehiseh und motoriseh his zum T,Jde 
keine .'&nderung. 

Selclicr~sprotokoll. Leiche eines 3t/~jghri.<geu, k6rp~,rlieh nieht dem Alter  ent- 
spreehend entwiekelten Mitdchens. Kaut reeht blaB, etwas gl~tnzend tiber den 
groBen ~:elenken. Beide Beine hefinden sieh in betr~,ehtlieht~r AuBenrot, c*tions- 
stellung. Die Knoehen de," Ober- und Untersehenkel siud s~tbelseheidenf6rmig 
wie be{ Raehitis. Druckstellen iiher dem Kreuzbein: sehr sehleehter Allgemein- 
zust~md. 

Kopt'h6hle: i~undliehe, ziemlivh swnmetrische Cak,tte Yon durehschnittl ich 
16ram Wandstitrke. I)as Kn,,chen~ewehe ist frischrot gefiirbt, macht einer: 
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~ctlwammigeu Eindruck und 1/illt 
sieh ziemlieh leicht mit  dem 
Messer sehneiden, l-Juror etwas 
~espa.nnt. AuSerer Liquor be- 
trgchtl ieh vermehr t .  Meningen 
zart  und durehscheinend his auf 
ein mnschricbenes Gebiet in dec 
Mitt(, der Konvexi~/i.t des linken 
Oecipitallappens. Hier sowie im 
~leichen (;pbiet der reehten Seite 
best~-ht ein kinderhandteller- 
~roller Bezirk wm Ulegyrien, die 
hereits in den Parietalbereichen 
ihren Anfang nehmen, links mehr 
als reehts. Die Differenzivrung 
dec \Vindung(m im linken Fron- 
t alla, ppen ist gr6ber als rechts. 
h n  ganzen erseheint das G roghirn 
recht at rophisch. 8ehadt, lbasis 
,~. I~. Beide Stirnhiihlen sind 
vm'svhlo.~sen, vii[lig v o n  (t~1 It 

schwallln/i~t~I/ [~nochengewebe 
:tus~efiillt. l)ie i~,bri~zcn Netmn- 
hbhh!n sind fi',i. BrusthOhlo: 
Lymphatischer  l-I~*chenring o. B. 
Miif]ig(', V('rgr6fSerun.g (lee Hals- 
lymphknotcn.  Lunge w(,nig luft- 
rt.it.h, oh  rll: nOl l l lC[ lswol ' t  e Vol'- 

dichimlgem Herzmuskel allseitig 
fast viillig ers(.hlaf[t mul sehr 
1.1a6. Klappen;tppar~t o. B. Aortg~ 
zart und glatt .  13;mchh6hJe: Lcber 
recht an~imis~.h, 51ilz welch. 
Follikel- und Trabekf,lzeichuung 
verwasehen. Nel)ennieron aus- 
reiehend pigmentiert .  Nieren 
etwas embrvonal, gelappt, im 
~anzt, n zicmlieh l,laB, Rinden- 
zeielmung schrnM. Beekenorganc 
normal entwiekelt.  5[agendarm- 
k a n a l  o, B.  

Die l?r/tpa, rierung der l';xtre- 
mit/i, tenknochen ergiht makro- 
skopisch keinen pathologisehen 
l~efund. Auf den Sehnittfl/i, ehen 
der  R6hrenknoehen finder sieh 
til)erall frisehrotes Mttrk. I)ie 
Epii)hvsenlinien sind sehmal, die 
(~elenke sind normt~l angeh~gt. 
Es findet sich lediglieh eine 
Luxatio pubie~ bekler Femur- 
k6pfe. Die (4etenkpfannen der 

.khb. 3. 

Abb. -1. 

Hiiftgelenke sind verhgltnismgl]ig klein, die (;eh.nkfla.(:hen sind at)er duret> 
weg ,.,latt. 
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Todesursaehe  : HerzmuskeIsehw/ iehe .  
ttaul)tleiden: Siche Klinik, spii, tere Gehirn.-mktion und histologisehe L;nter- 

suchung des Knochensystems. 
Die hi~tologischc Untersuehung des Gekirns wurde in liebenswiirdiger Weise 

yon  H e r r n  :Prof. Htdlervorden, Ber l in -Bueh ,  v o r g e n o m m e n .  Der  ]3erieht lmlre t :  
D ~ .  kleine Gehirn wiegt. 520 ~ Die Verkleinerung_ betrifft  hauptsii.ehlieh das 

(3rol~hirn, wahrend das Kk, inhirn die dem Alter entspreehende Gr61~e hat,  so  dal3 
ein betrSeht, tiehes MiBverh/J.ltnis besteht zu Ungunsten des GroBhirns. Im (';r.l]- 
hirn sind die Windmlgen stark gesehrumpfl, end narbig eingezogen, annikhernd 
symmetriseh auf Selden Seiten, und zwar besonders in den hinteren TeiI~m dr,-." 
SeheiteI- mM OeeipilaItapi~.ns, wghrend die 8tirmvindungen keine Besonderlwitea 
zeigen. Diese VerS.nderungea sind ~tuf die Konvexititt besehriinkt. ~v/ihrend (tie 
Basis des (aehirns v61lig normal a.ussieht. Auf Frontal,~ehnitten sieht m a n  einr 
hetrSrhtliche Erweiterung dt,r Ventrikel, links ebm Spur nlehr als reehts.  Auf 

einem Sehnitt auf der H6he  der 
vorderen Commissur eine h a (b i t e  
8ehrumpfung der Windun~en bereits 
ittl 13ereiehe volt f 2. Die wt~scnt- 
lichen VerSnderun,,_,en t~cffil(nt.n allf 
einem Sehnitt  durch das hintere  
[lalkenende, sic sind hie( I)ereit~ 
in yeller A(mdehnung Vl~l'h~Mldell. 
WS, hrend (lie basalen Windungen 
llil(t allch (tie des Srhlgfenh~ppens 
an der Konvexit/it nrn'mM aussehen. 
sind die oberen \\ ' indunff,n ;I.tlf der 
Nrlwitelhiihe .rheblieh ~esvhru mpft : 
es fall( auf. da.13 die Kuppen der 
\Vindungen im all.'_,cmeinen rift. 

A_llb. 5. }'rontMsclmitt i[Ill'l:]l i[(pll t)c,l.ipit.M- 
lappcn: Me '/;,lung eines grut~en 'rt,ilcs des [,esst.r erhalten sind als ,lit" TMer. in 
Maz'klagcrs m.l dcr anlie~zcnden Teile dcr dem,,1 die P, imle /lllt] Zlllll Teil allch 
llTirnwiud.nngt'n. 3Iarksrh,.i,lt, nf&rlmng, 1 : 1. die 31arksubstanz fast v611i~ zu- 

~runde ge.(_,angen sind. ])as 31ark- 
lager der Hemisphitren ist dentlieh reduziert. In gleieher Verteilun.~. ~d~er n .eh  
ausgesproehener sind diese Sehii,tigungen im Oceipitallappen. 

H;stol~]i,~che U.ter,sm'bu~tg. Bei l ;etraehtnng tines 8ehnittes dtu'cb, das  I~- 
]l~mtibnlum, sieht man mit bloBem Auge die starke Frweiterung des Seitenvrntrikels 
und eine betrhehtliehe Versvhmglerung des M~wklagers. Die Furehen sehneiden 
infolgedessen im Stirnhirn tief in die Hirnsubstanz ein end reiehen his d icht  ~m 
die Ventrikel heran. Die Stammganglien erscheinen relativ grng. Die zweite und 
drit te 8tirnwindung zeigt eine starke Versehmiilerung ihres unteren Tells e n d  einen 
guten l,:rhaltungszustand der Kuppen,  so dal3 diese Windungen wie Pilze dem 
Marklager aufsitzen. I':s is( nhmlieh nieht n u r d e r  Markkegel atrot,hiseh, sondern 
aueh die P, inde in der Tiefe de( ~'urehen s,mie an den Seiten des "Windungstales 
is( in diinnes Narbengewebe umgewandelt. Aueh in de( ersten Stir,awindung i.st 
ein Teil de( Rinde . n  den Abh/ingen des Furehentales stark versehmSlert : dam,ben 
sieht de( Gyrus einguli relativ groB aus.  

~V~krend die Windungen aa ihren Kuppen eine normale AreMtek~onil~ end  
ihren gew6hnliehen Zellbestaad besitzen, is( die !1 inde an den 8eiten de( VCindungs- 
title( vS[lig verSdet. Sie l,esteht nur aus einem schmalen (;lb~streifen, in dem bier 
und d:L n(~(,h einzelne kleine t;anglienzellgruppen erhalten sind, mi tunter  aueh 
kk, ine Haufen yon K,3rnehenzellen im Narbengewebe eingesehlossen. 3leist is( 
aueh die Marksubstanz in diese VerOdungszone ganz ,)der zum Tell mit einl~ezugen. 
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Niehr (iber'dl ist das Narhengewebe kompakt ,  es l inden sieh aueh spongiOse Ver- 
/inderunge,1 und Bildung kleiner Cvsten.. Ansehlielhmd an diese Narben,  abe t  ~ttlol!. 
unabbgngig davon gibt es Narbenziia'e in der erhaltenen Hirnrinde,  die t.eils sehr/ig, 
teils seakreehl: die Rinde durehziehen, aber aneh der Oberfl~iehe parallel ]aufend 
ganze Sehiehten yon Oanglienzellen ersetzen (lamin/i, re und pseudolaminiire Aus- 
f/(lie). Stammganglien,  Sehliifenlappen mi t  Ammon,~horn und  (lie unteren Win- 
dungen der Konvexit/it  sind im wesentliehen unversehrt  geblieben. 

.:kbb, 6. Zweite ."3tirnwi~tdlmg. Ver~'l', 5lllal. TttilminLil'hltn~z. 

Ein  Seimitt duretl einen Occipit,dh~pl~en (s. Abb. 5) gibt  ein bes~mders an~ehau- 
liehes Bild yon der Sehwere der Verhnderungen. Him" f/illt, ab~esehen yon der 
enormen Erweiterung de.~ Hinterhorns  des Seitenrent, rikel.~, die fast vSlIige Ver- 
()dung des 51arklagers in dh, Augen. nur die unteren Windungen ~ind gut erhal ten.  
die der Konvexit/ i t  und din' Mittellinie dagegen sind wieder an ihrer  Basis sehwer 
geseh/idigt, die Kuppen erhalten. Die histologisehe Untersuehung ergibt prinzipietl 
die gleiehen VerS.nderungen yon gliSsem Narbengewebe mit  eingesehlossenen 
K6rnehenzellgruppen,  weitgeheudem Untergang yon Ganglienzellen und  Mark- 
fasern, i n  den betroffenen Gel)ieten sind attetl die we(chert Hti.ute etwas verdiekt  
und die Ge/dBe ill ,teT* Me.*~bu.le~z (,s. Abb. 7) zeigen bemerkenswerte  Ver/i.nderungen: 
fibr6se Verdiekung tier Wand, lnt imawueJmrung uml nl i tunter  Kalkeinlagerungen. 
In einigen 6h4/i.~en hat  sieh eine Elastiea ,,zebiMet und z~isehen ihr und der  altml 
ein feimnasehiges Ftillgewebe. ;~tich innerhalb der Narbon sind die (;el~(tie verdiekt ,  
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,fit enthMtcu sie auch im crweiterten Adventitialr~u.ml K6rnt'henzellen. dic n, nq~ 
Fett enthMten. Entziindlk.he Erseheinungen fehlen iiberall, im Hinterhorn dcs 
,~'gAtenventrikels findet sieh eine Ependymitis granularis. 

Die ausgedehnten Narben in 3'[t~rk und lr die sehiehtf6rmigeu 
Ver6dungen und die; hcrdf6rmigen Au.~f's in der R.inde sind die Folge 
alter gef/iBabhiingiger Erweiehungen, deren Abba.ureste noch in K6rnehen- 
zellen erhalten sind. Die Ver/inderungen der GefM3e in den weiehen 
HMlten sind ctuf eine Ent.ziindung der Gef/~/3w~Lnde (Panarteriitis) zurii,rk- 
zufiihren, wie sic bei htngda.uernden )[eningitiden einzutreten t)flegt. 
:b'iir eine friiher durehgemaehte ){eningitis st)richt ferner die Verdiekung 

-kbb.  7. (]cfiil~ ;tlt~ d e n  weich t 'n  l I i iu t ,  en.  V c ~ l ' .  7 0 m n l .  t~- (dies,)l~-I.'ti, rl~ultg. 

der Meningen und di~ Ependymitis  granularis, wetehe regelmi~f3ig die 
Go, drnhautentziindun~en~ begleitet.. Die Erweiehungen. siud zust.andc 
gekommen dutch d~ts Zuaammenwirken der entz(indliehen Erseheinungen. 
der Oefgl3,'er/i.nderungen und des die Meningitis stets begleitend~a 
HirnSdems. Nachdem die Meningitis ~tbgeheilt war, sind aur die ent- 
ziindliehen Infiltrate versehwunden und schlief31it, h a.ueh die Erweiehungs- 
herde vernarbt .  Durch diese sehweren SehS, digungen ist das Gehirn in 
seinem weit.eren Waehstum behindert gewesen. Wenn in der Anamnese 
angegeben ist, dab das Kind in den ersten Tagcn na(.h der Oeburt Krs  
hatte, naeh welehen die L/ihmung der Beint~ zurfiekblieb, so dtirfte die; 
vermutete  Meningitis in diese Zeit fallen. Die sehwere Lungen- und 
Rippenfellentziindung der ~Iutter w/~hrend des 6. Sehwtmgerschafts- 
monats kommt, ursSchlieh nicht in Betraeht,  da. bei dent Entwieklungs- 
.,tt~dium des IetMen Gehirns in dieser Zeit schwerere St6rungen und 
Anzeiehen yon Entwickhmgshemmungen zu erwarten witren. 
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Zellver/mderungen im Sim~e einer amaurotischen ldiotie sind nieht 
vorhanden. 

Die .R.6ntgenuntersuchung des Knochensystenls deekte erhebliehe 
St6rungen des Knoehenwachstums ~mf, die ~mf den ersten Blick an eine 
gachitis denken la.ssen. 

Schddel. Die eneepha.logr~phischen Aufnahmen zeigen deutlich eine 
Hyperl)lasie der Belegknoehen. Auf den Originalnegativ{,,n imponiert. 
das verdiekte Schadeldaeh 
als ,,Heiligensehein", der 
anf den Kopien nicht zur 
Geltung kommen kann. Dic 
Wandst~trk,, der Calotte iiber- 
~,'hreitet nfit 16 mm weit- 
'_,~'hend {tie iiblichen ~[aBc 
in diesem KintlesMter. Js 
S,,lla ist. n(,rmal gestattet. 

O8~:r~' (;li~dma.fien. l)i,' 
Obcrtu'ntknoehen erseheineH 
rclativ plmnp, mit pm'iosta- 
Ion Auflagerungen a.uf dcm 
Schaft. I)as ob.,re Ende ist, 
def,}rmiert und abgefh~cht, 
mit b,_*gimlender K{'rnem.- 
Biekhmg des K{}pfes. 1)i,, 
Kno(-henstruktur im iltl|.{.rt~ll 
Ende zeigt llarefiziermlg, die 
Et)icon(lylen sind breit an- 
~{,legt. Die distalen Epi- 
physen der Unterarnlklmehen 
siud becherf6rmig mi~, Ver- 
dichtungcn der Struktur, die 
Handwurzelkerne sind an abb. s. 
Zahl vei'mindcrg. Die Mittel- 
handknochen weisen UnregehngBigkeit, t~n der Knoehenzeichnung auf. 
Einige Knochen der vorderen Phalangen deuten eine Zuekerhut- 
f o r r l l  a l l .  

[_:~tcre Gliedm, aflen. Anl Becken finden sich flaehe, wenig entwiekelte 
Gelenkpfannen. Die Obersehenkelknoehen stehen beiderseit.s erheblich 
luxiert, {tie oberon Enden sind stark unterentwiekelt  m~d verunstMtet. 
Der Sehaft ist beiderseits sabelf6rmig gebogen, mit periostalen Appli- 
kationen. An den distalen Enden breite beeherf6rmige Epiphysen. 
Die 13eeherform finder sieh aueh an den Untersehenkelknoehen. [Die 
t{6ntgenaufnahmen der Extremitit ten (s. Abb. 8 und 9) wurden a.nl 
3 0 . 1 0 . 4 1 )  gemaeht, da.s Kind war :/'/2 .Jahre a, lt .]  
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De r  gmume  h is to logische  B e f i m d  eines  F e m u r k o p f e s  wurde  in l i ebens-  

wi i rd iger  W e i s e  yon  H e r r n  Geheimra. t  M.  B.  ~ ch.m.ult, W i i r z b u r z .  du rch  
die  g i i t ige  Ve rm/ t~ lung  yon  H e r r n  Prof .  Api t z ,  Ber l in ,  e r h o b e n .  D e r  

B e r i e h t  l a u t e t  : 

I)rei gef/irbte Liingsschnitte vom Femur. umfassend einen grnlten Tei l  der 
Diaphyse, (tie Meta- und Epiphyse. Nach der Besehaffenheit der beiden tctzteren 
handett cs sieh um den oh~,'en Tell des Femur, denn die Metaphyse erheht  sich 

dachfirst.argig ,rod auf  jeder 
ihrer beiden ~rersehieden 
langen F1/icheu liegt eine 
flach-halbkugelige knorpe- 
lige l'.'piphyse, beitle du,'eh 
eine dimne Knorpe[briicke 
mitoinandcr verbunden: 
die Kopfepiphyse besitzt 
imf zwei der drei Schnitte 
t.illtql dtirftigen Knoehen- 
kern, ,li~, Trochanterepi- 
physe keinen. Am,h im 
Verhalten tier 1,2n, n'pel- 
wucherung stimtttOll die 
Vm'h/iltnisse mit dcnjcni- 
getl dos nornlaletl ObOl'ell 
Femurendes darin fd)ez'ein. 
dall (tie lvV/l(.lli.H'llngszoll(, 
im Kopfteit wesentlich 
|,/3her ist als imTrochanter-  
toil. Ieh halte also das 
l';ndstiiek nic,ht for  die 
lnillgestaltete lllltOl'(~, 8 ( ) l l -  

dern fiir die auf fl'iiher 
]"ntwiekbmgsstufe st(.hen- 
gcbIk'hene oberc Et.)iphys(. 
des ()berschenkelknochens, 
ein S_'chenkclhals ist  no,h 
nieht al)~esetzt, der  Kopf 

.tl,I). ,. n-oh sehr flach. Aueh die 
grohe Archi tektur  d,,r 

3[et~physe stimmt mit (let' des obcren Femu,'endes iiberein insofern, als (lt'r 
Spitzbogen vorhanden ist, (lie mit (ler tIalsentwicklung auftret(,nden vertikahm 
Kn,)chenpfciler fehlen al)er noch fast ganz und auch sonst weichen Anordnung 
m~d Gestalt der Knoch(ml)alken welt wm dem normalen Bau ab (s. unten). 

Knorpd-Knochen,lrenze. Im troch~ntercn Teil zeigt die Knorpelzellwucherung 
im ~tllgemeinen das g(.wtihnliche ]./i/d; die provisorische Verkalkung is~ ;u~ manchen 
Stellen deutlieh zu erkennen, ob sic vollst~indig ist, t/tilt sich wegen der starken 
kiinstliche, L Entkalkung nieht sicher sagen. Pathologiseh ist die A1)deekung des 
Knorpels gegen (tas Knochenmark zu dutch flach aufgelagerte I{.nochenschiehten 
in groIler Ausdchnung, i,ffolgedessen ist die Ma.rkraumbiMung in ([er hypertrophi- 
schen I~norl)('ischicht auf u enige Stellen beschr/inkt. In tier dem Femurkopf 
angeh6renden Wucherunaszone existieren st/irkere Abweichungen: Vielfach ist 
die lleihenfolge der 8chiehten verworfen insofern, als die Zellen nach dem Kn,)chen 
zu nicht zunchmend gr61]er werden, s~)n(k-rn auf die hypcrtrophische Schicht 
wie, h.r Bezirke ,nit klei,mren und welter ausei,mIlderliegenden Zellen vorkommcn, 
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ferner Reihen hypertrophiseher Zellen, die quer-, anstat t  langsgestellt sind. Un- 
gew6hnlich ist es ferner, dab h/i.ufig die Knochenbalken der Metaphyse tier in den 
I inorwI eindringende Forts~tze haben. Da die Kernfiirbung (w.hl infotge der 
S~.urewirkung) schwaeh ist, l~i.I3t sieh die feinere Struktur nieht vollkommen iiber- 
sohen, aber so viel ist festzustellen, da~ es sich dabei um Knochenbildung in den 
Knorpehnarkkanglen handett und ~tellenweise das Bindegewehe desselben in 
Knoehengewebe (ibergeht: ferner, da[~ vielfaeh Globuli ossei vorliegen, also die 
einzelnen Knorpelzellh6hlen mit Knochengewebe ausgefiiltt sind --- wahrscheinli,,h 
yon eingedrungenen Osteoblasten ausgehend - - ,  ohne miteinander zu konfluieren: 
solehe Globuli ossei liegen oft in dem an den fertigen Knoehen anstol~enden Kno,'pel- 
~ewehe. Alle diese dem Knorpel angeh6renden Verii, nderungen hahen meiner 
Meinung nach mit l~,aehitis niehts zu tun. 

K'm~chemyeweb,z. Auf der Metaphyse trod. dcm ang,'enzend.,n Tell d~,r 1)iaphyse. 
naeh dert, n ),litte }fin aufllOrend, am st~irkst~en an der Immnseite, flihqu,nhaftt~ 
1.:q,iostale Kn,chenauflagerungen in fortlaufcnder Sc.hieht. Ihrc, jiingst(, o],er- 
fliic.hli('he Schicht besteht aus Bindegewebsknoehen, naeh der Knochenrindt, zu 
ist vielfaeh ein Umbau in lame[15ren Knochen eingetreten weleher in (tie oht.r- 
fli~chliche l~,indens~:hicht ~,ingreift und zwischen beMen die (h'(,nze veI'wischt hat. 
l)as Knochen~ewel~e besitzt, soweit es sieh erkemmn lii.l.~t, lu)rll]a[tql KMkgehalt. 
ab und zu hebt si,'h unter der Osteohlastens,_'hieht eine osteoide La,ze ab. sie iiber- 
,~rhr~'itt't aber hie den normalen Umfang. Die Rind~ zei,,t keine anffitlli(,en Struktur- 
ahwric.hungen, ist nur dfinn und pomtisch, in ihrer std~periostalen Nehieht ist racist 
dt.r ursprflngliche BilLdeaewel~,sknochen dutch Osteone r Auf dvr dt'r Mark- 
h0hle zngekehrt-n FISehe [ieuen, tei]s mit ihr zusamnmnhii, ngend, tells h~se, Spon- 
~i.,sagrupl)en in ffir das Alter yon 3t/.~ .Jahrt,ll zu grol3er Ausdelmun~. (li,: aus 
l)Andegt,wrbsknnehen })(,st,.hcn; s-w~'it sil~ fr(,i im M:wk liegen, sind sir oft dm'c.h 
derbfa.st ,ri~es Bin(b,~ewebe e in~ehi i l l t :  i,:lt gb~tl})O, tla/~ (,s sit:}l tlnl ~/i , :htrrsDrl,iertv 
Teile dec ucspriin~licht, n ),larl<spcm~i,~t, also eine unv(dlkommt, ne Marldl6hlen- 
I,ildung handelt, nlcht um eine Neul~ildung yon ]~;itlkehen aus dora fihr6sen Mark. 
Am untrren 1,:lMe des Schnittes ist (tie Mackh6hle (lm'rh eine feinere, locker gehaute 
Spc, ngiosa ausgefiillt; ,fl)wohl --- uaeh dem Verludten dt.r I/inde zn urteilen --- (li~. 
Srhnit tf6hrung hier ctwas yon der l.itngsa,hse abweicht, seheint mir au(.h dies(. 
nieht an diese Stetl,: geh6rig zu sein, nut wage ich fiber ihre Entsrtqmn,_,sweise kein 
(;rteil, weil sieh tiber ihr VerhMtnis zur unteren Femurmetaphyse niehts aus- 
s~gen liiBt. 

Die _|[etaph!/,*e ist plump trod diem ,,.,ebaut. besteht teils aus einzetnen Bii.lkrhrn. 
vielfaeh abet am.h aus k,)mpaktet~ Bezirken mit eaten (iefS/3- und 5[arkrSumen. 
mid die aus beiden Foemen gehildeten Netze hahen nut zum Teil die der ],okalitat 
zukommende, zur Epiphyse aufstt,igend,, Anor(hmng, vMfach eine ganz indiffereme. 
l)as Knoehengewebe in ihnen besitzt nut in g,~ringer Ausdehnung lamvll(tren Bau. 
und zwar vorwiegend in den an die MarkrSume ~renzenden Sehi(:hten. Osteoblastcll 
sind an den Oberflii, ehen reielflich vorhanden, und zwar gerade auf den lamell{tren 
Absehnitten, abet daneben sind auffallend groBe Ntreeken dr, r ]:IMkenoberfliiehe 
frei dawm. Osteoelasten fl.hlen fast votlstSndig, aueh an solchen Stellen, wo offen- 
bare Resorptionsgruben und sogar riehtige Auskehhmgen bestehen. Nirgends 
finder sieh etwas yon Mosaikstruktur am Knochengewebe. sogar die Ki t t l in i ,n  
sind spSrlieher als es dem Alter entspricht, Wie sehon erw~ihnt wurde, liegt die 
Spongiosa dec Metaphyse fast, fiberalI dem Epiphysenknorpel in breiter Fliiehe an 
nnd deekt die SVueherungszone desselben gegen die Markraume alp auch dort,  
wo dies nieht gesehieht, ist selten das Einwaehsen yon Gefal]sprussen in die ge- 
wueherten Knorpelzellen naebwei*bar. 7[)as ]:lihl gleieht in dieser Beziehung dem- 
jenigen, welclms man bei der Chc,~Mrodystrophie hStffig finder, und bedeutet Still- 
stand des LS.ngenwachstums. 

Knoehenmurlr. Der Markzvlinder der Diaphyse bcstt~ht aus 1)[utbihlendem 
Zellmark, m~r sind die in ihm l i~enden  und aus der I'Iimle in ihn hineinragenden 
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541.)ngiosa.hezivke, wie evw/ihnt, meist yon ein(:r breiten Fasersehieht umM(.ben. 
I)I den 3[~rkrihu)mn der Metaphyse hevrseht da.s F~secmark vor als zartes lleti<:ulum 
,,d~-r ~ds derb fiLrilliives Bindegewehe; Zelhnark ist, hier nut spiirlich vorhanden. 

(;eblii.hte oder seh~mmige Zeiten, welche auf Lipoidablageruntz hinweisen 
k6nnten, sind in den (Jeweben nivgends naehweisbar, 

Geh.-t{at M. B. Sch.midt f~13t den Befund folgendernm fk, n zusam men:  
..[n dent gesehilderl;en ]~au des Femur  seheint mir d~s Vorherrschen(le 
fin Zm'iickbleiben der O,s,~i/ikation~s.- ~tnd Wachst~tma'vorr/ange zu s('in, 
welches sich aussprieht in der Kleinheit der knorpeligen Epil)hy,~en und 
der w.~rz6gerten Knoehenkernbi ldung in ih.nen, din" geringen Markraum-  
ontwiekhmg imaerhalb &,r Knorpelwueherungssehicht., der R.fiek.~t/i.ndig- 
kc.it din" 3[arkhi~hlenbiMung im _[intern dev Diaphyse und der "VerzSgerung 
des Umbaus  des embryonalen J3indegewebsknochm~s in lamellgrcs 
Knochengewel)o, wozu aueh der Osteoelastenmangol gehi~rt. Qualita.tive 
St)'ul~tul'Vev/tndevungen sind aot Knorpel das l':indring,,n yon Knoeht ,n  
in (lit, Wuehcrungszone mid (tit. Verwerfung der \~,;ueh(,run/sschiohten, 
am Kno(:hen die t)eriostale Knochenaufiagerung,  w(,lch,' niehl; (,ira. 
, t u a  iib~rtriehen(' Wachstumsverdiekung davst(.llt, sondt.vn Ost(.()- 
t>hytcharakte) �9 hat. Raehitis ist meines Er~ehrens bei allen diesen 8t6- 
mm~(-n nieht im Spi','I, dagegen gleichen sie in einigen P u n k t e n ,  wie 
,)'w/ihnt, den boi C.h()ndrodystr()phie vorkomm(mden."  

].)it, hoch/r'a.dige Idiot.it des Kindes ist t)athologiseh-anatomiseh dur(.h 
die 31ikrem.,'H)hali(, und die Z.~:rstiirung yon Hi) 'nsubstanz geklit)'t. Das 
ttorntalt, Hir,lgewieht b:~triigt naeh .3"[arclu~),t im :). aahr  b~q M~tdchen 
1()!)(.) .,,, gegeniiber 520 g in unser('m l#alle. Die totale Blindheit bevuht(, 
;tllf einer Z('l'St~i.il'Ull~Z des 8ehzentrums und am, h clio spastischen 8ym-  
ptome der l';xt,'emitiite)mmskul~mu" find:.n in llind.(.nd~.,strukti(men ihr(, 
Erklii.mmg. 

])it" 8t6rungen des K,mehenwachstmns sowie db, beiders(~itigeu 
Hornhaut t r i ibungen las,sen sieh abet  nichL ohm, woitm'es auf die Hirn-  
v{'r'gnderungen zurii<.kf/ihven. 

1(.)19 wurde yon (.gertrud Hurl~,r t'il~. Kra.nkheitsbild miter dem N a m e n  
,,Dyso.~tosis mult iplex" besehrieben, dessen H a u p t s y m p t o m e  )l(.})c'n 
(.inem verunst.altenden Zwergwuehs besonders I-[ornhauttri ibungen, 
mangelnde Streekbavkeit der (:lelenke (meist der l".llbogen- und Finger-  
gelenke), Kyphose,  grofie, r Baueh mit. Milz- und Lebervergr6gerung 
sowie affmmrtiger, plumper Oesiehtsa.usdruck sind. Daneben werch,n 
noeh tatzenf6rmige H/tnde, Neigung zu Hernienbil(tung und Imbezilli t / i t  
beobaohtet .  

Von Ellis, ,gheldo,~ und Capon war 1935 ffir das Syndrom (let Name  
, ,Gavgoylism" vorgesehlagen worden (yon franz, gargouilles - -  Trauf-  
r6hren, Wasserspeier an alt.en Ka.thedr~len) wegen des Gesiehgsausdrueks 
der Erkrankten.  Im in- und auslitndisehen 8chr i f t tum komlten 47 Fglle 
der l)ysostosis multiplex gesammelt  werden. 

Doppelseitige Hornhaulatriibung wird bei 44 F/illen erwS.hnt, so dal~ 
sie als Ha.uptsympt.om angesehen werden karat. Eine spitzwinklige 
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Kyphose findet sich bet 36 Fglleu, Bewe~mgseinschr~nkung der Gelenke 
bei 33, Leber- und ~[ilzvergrSl]emmg bei 30, I-ternien bet 27, typischer 
Zw~;rgwuchs bei 20 Fgllen. Imbezillitgt o,ler geistige l~iickstgndigkeit 
wurde bei 3t Kinde,'n beobachtet, gegentiber 4 geist.ig norm~len (Liet)em~, 
7'omble,so'~z, Thoet~e,s', Meyer-Ok~te.r); bei den rostlichen 12 Fgllen wurde 
auf den Cr nioht ngher eingegangen. [Das H6ehsta[ter der 
Frkrankten wird in einer Ver6ffentlichung yon Ellis, ,Sheleto,n und C~tt~o.~ 
,nit, IS Jahreu angegeben, dem je ein Fall yon Liebena~,~, und Ruggle.s 
mit 13 Jahrcu am n~tchstml kommt.  Bei den iibrigen Kiudt, rn war das 
Alter unter 10 Jahren. Die Lebenserwartung ist gering. 

Wit' glauben nun, dM3 uns~r Fall mit. dieser Dysostosis multiplex 
yore Typ H~trler erscheinungsbildlich vi~;l s zeigt., wenn such 
nicht alle Symptome ~msgoprggt sind. Dora Zwerg~lchs,  der besonders 
auf deu ]~ildern dor Fglle yon Liebe'nam und R~l,,qfle,~" am deutlichsten 
ausgesproehen ist, steht bei unsm'em Fall ~,in verlangsamtos Wa ,hs tum 
mit einer Lih~gonzunahme yon nur 3 enl in 1~/2 Jahren gegeniibe,'. Die 
Ursar wurdc histopathologisch in einem Zuriickbleib~,n der Ossi- 
fik*ti~.ns- und Wa(:hstumsvorggnge go{un(len. Die Bewegungseinschrgn- 
k,mg der (}olenke, besonders d(,r lgllbogen- und Kniegeleuke, ,sowie (tie 
Fingerkoutraktut 'en (let' linlceu Hand liel3(m sich in unserem l;'all ni,:ht 
dutch tmkylot.isehe Yerimderungen an den (~rotenkflgeh(,n orklih'en. 
]~]inc K3"phoso wur(te nieht beoba(.htet, doch ist das Kiud nieht zum 
Sitze~t gokomnlen, wghrend eine ~'erkriimnlung meist crst nach t~,:,- 
l~stung din' Wirbels/iule m~mifest, zu werden pflegt. Eine l{6ntgen- 
aufnahm,, der Wirbols/i.ulo ist nieht gemaeht worden, so da[~ Wirbel- 
k;~rperdeformit'gten der Lcnd,,nwirt~olsgule, wic sic in at  Ver6ffent- 
liehungen beschriebeu werden, nioht ausgeschlos,en werden kounten. 
L:,ber- und Milzvergr613erun~ wurde in vivo und autoptisch nieht 
diagnostizier~. Nabel- oder Leistenhernien konnten nicht festgestellt 
werden. Die beiderseitigt~ t{ornhautt.riibtmg wurde bereits angefiihrt, 
eine Augeusektion ist leider nicht vorgenommen worden. 

Die l:fype~'plasie des Sch~ideldaehes war bei keinem der 4~7 Fglle 
der Literatur, nach den R(hitgenbildern zu urteiien, so ausgesprochen 
wie in unserem Fall~,, wenn ttuch bt*i einigen die Knochenentwickhmg 
{ibvr die Norm hinausging (II,~e l:;esdziel,-, Nordma.nn, Ellis, ,Sheldon 
und Ca}9o.~). Bei den 20rigina.lfgllen yon H~trler wird yon Hyperostosen 
am Seh~ideldaeh gesproehen, doeh sind }{6ntgenbilder nicht gezeigt 
worden. 

Dieser erseheinungsbildlichen "Mmlichkeit steht jedoch die Abweiehung 
d,w G~hirnbefuude gegenfiber. Histologisehe Gehirmmtersuchungen 
wurden bisher yon 4: Untersuehern verOffentlieht: 1 Fall yon T~ahill, 
2 3[itt.eihmgen yon A,shb?j, s und Wa.tlcin s(~wie ein ausffihrlieher 
Berieht yon Kre,ssler und Aegerter. 13el alien 4 Sektionen wurde eine 
amaurotisohe Idiot.ie gefunden, dazu konnteu Kr~'s.sler und Aegerter noch 
Lipoidinfiltrationen in Lt,b,r, Milz, Lymphknoten,  Herzmuskulatur  und 
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Hypophysenvorderlappen nachweisen, so dab die Hurlersche Krankhei t  
bisweilen sehon als 5. Lipoidose bezeiehnet ~ r d .  1939 hat Berliner 
mitgeteilr, dab er bei der Sektion eines Hurler-Falles die Hornhau t  zur 
Untersuehung erhielt und in den lamellgren Sehiehten der Cornea granu-  
l'are Ablagerungen des Lipoids finden konnte. Er erwghnt aueh, dab 
bei der Untersuehung der Organe dieses Falies eine Lipoidspeieherung 
uaehgewiesen wurde. Die Milz- und Lebervergn'6Berung, die in 30 Yer- 
6ffentliehungen als Symptom der Dysostosis multiplex vorkommt,  finder 
damit  ihre Erklgrung. 

Im Untersuehungsberieht unseres Falles hat Herr  Prof. Hallercorden 
eine amaurotisehe Idiotie aussehlieBen k6mmn mid die Narbrmdefekte 
dec Hirnrinde als Fotgezustand einer wahrseheintieh durehgemachten 
3[eningit.is aufgefagt. Der Schwangerschaft.serkrankung der ~[utter wird 
keine ursaehliehe 13edeutung zuerkannt. {~'ber Pdndendefekte fmden sieh 
in der Literatur  nut Angaben bei Ellis, der sie bn Eneephalogramm. 
b~sonders anl Stirnhirn, zusanlmen ntit Hydrocephalus internus be- 
obaehtete. J3ei den anderen F/~llen muB angenommen werden, dab 
encephaIographisehe l~ntersuehungen nieht angestellt worden sind, da 
Angaben dariiber fehlen. 

Aueh iiber histologisehe Untersuehungen des Knochensystems f indet  
sieh im Sehrifttunl mlr eine Mitteilung. Geheinu'at M. ]3. Schmidt 
untersuehte 1939 einen operativ entnommenen Knoehenspan aus dem 
l-ladius eines Falles wm Iiii/3b..r, es zeigten sieh aber weder im ]~noehen-, 
noch im ~[arkgewebe wesenttiehe Abweiehungen yon der Norm. Bei  den 
oben erwiihnten 4 Sektionen wird yon Knoehenuntersuchungen nieht 
gespro~-hen, so dal3 die Kenntnis,se fiber' das histologisehe Verhalten des 
Skelets bei der l)ysostosis multiplex noeh /i.ul]erst mangelhaft, sind. 

Fiir unseren Fa.ll ist der ]3eweis der Zugeh6rigkeit zur Hurlersehen 
Krankhei t  nieht gehmgen. Es wurden narbige t~.indendestruktionmt naeh 
~[eningitis gefunden, w'ahrend bei den frfiheren Sektionen eine aAnau- 
to(is(he Idiotie festgestellt worden war. Unser Fall lagt sieh also nur 
unter den Sannnelbegriff der degenerativen Dysostosen einreihen. Beim 
Eingehen auf die Differentialdiagnose kann gezeigt werden, dab bei der 
Vielzahl der mehr oder weniger iihnliehen Krankheitsbilder deutliehe 
U'nterseheidungen m6glieh sind. 

Die erbliehe Dy.sosto.si.s cleidocranialis kann zmsgesehtossen werden, 
da bei ihr eine Verdfinnung und Liiekenbildung der 8eh/ideldachknoehen 
neben l.Tnterentwieklnng bis zu vOlligem Fehlen der Sehliisselbeine 
imponiert .  

Bei der Dyso,~'tosis twrioo'tali.~' hyperplastica ~-ird re,ben normalem 
Wuehs, Triehterbrust und starker Nasenentwiekhmg eine Hyperplas ie  
der Seh/idelknoehen und Schlfisselbeine mit oxy- oder akroeepha~ler 
Kopfform infolge prgmaturen Fontanellenschlusses gefunden und  als 
osteogene Hyperfunktion des Periosts aufgefal3t. Dies( generalisierte 
Knoehenerkrankung zeigt ausgesproehen familigren ( 'harakter.  
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Bei der Dyso.~to.~is cranio/acialis ist die EntwickiungsstSrung des 
Knochensystems nut  am Sch/tdel und im Ge~icht manifestiert. ])abei 
verkmSchcrt vorzeitig die Kranznaht ,  seltener die Pfeilnaht. Es besteht 
ein Progm~thismus des Unterkiefers. ])as Leiden i~t fanlilis ebenso 
wie die Hypertrophie cranienne simple/amiliale, die offenbar Beziehungen 
zu den beiden vorgenannt.en Erkra.nkungstypen h~t. Eine Hornhaut-  
griibung wird bei den vorher angefiihrten ])ysostosen nie beschrieben. 

Die Differenzierung yon den versehiedenen Zwergwuchstypen bietet 
keine Sehwierigkeit. Die Kinder mit primordialem Zwergwuchs (Nano- 
somi~ vera) zeigen die abnorme Kleinheit des ganzen KSrI)ers sehon bei 
(let (:*eburt. Sic werden a.ls Zwerge ohne Mit3bi[dungen des Skeletsystems 
gebo,'eu. 

Der hypophy,~ii.re Zwergu,uch,~ zt;ichnet sich clurch einen gr~u',ilel~ 
Knoehenbau ohne ])eformierungen aus, im Oegensatz zu dem mehr 
plumpen Knoehenbau in unserem Fatle. 

])er H,z~,hart,sche Zwergwuchs ist familit~r, die recessive Erbliehkeit 
wurde yon Hanhart bei 3 Sippen beobaehtet. Verunstaltungen des 
Skelet~ystems fehlen. Die Kinder, deren Waehstmnshcmmung im 
l . - -3 .  Lebensjahr bemerkt wird, zeigen den charakterist,ischen Typ der 
l)ystrophia adiposogenita.lis. 

J3eim ln/an.tilismu.s handelt es sieh um ein bekanntes Krankheits-  
biht ohne ])eformierungen des Knoehensystems. 

Die Annahme yon St.6nmgen der inneren Sekret.ion inl Sinne des 
Myx6dems oder ties Kretfni,smus reieht, in unserem Falle zur Erkl/i.rung 
der Skeletver/inderungen, der Beweglichkeitseinschrihlkungen der Getenke 
und der Hornhauttri ibungen nieht aus, wenn aueh bei den Hypothyreo~en 
d,~s Zurtiekbleiben des Waehstum,% der kurze, plumi)e Knoehenbau und 
die VerzSgerung der Knoehenkernentwickhmg im Vordergrund stehen. 

Die Abgrenzung yon der Chondrodystrol)hir ist. leieht mSglieh, da 
diese Zwergwuehsform meist famili'~r aufgritt und schon bei der Geburt 
ein tylois(.hes Bild bietet. :Die Ursaehe liegt in einer fetalen tZnorpel- 
waehstnmsstSrung, so dab die Kinder als Zwerge geboren werden, wgh- 
rend in Ullserem Falle die Ossifikationsst6rung er,dt naeh der Geburt ehl- 
setzte und dec Waehstumsstiilstand im 2.--3. Lebensjahr deutlich wurde. 

Die Morquiosche Krankheit ist dutch einen disproporgionierten Zwerg- 
wuehs ausgezeiehnet. ])ie bei der Geburg normMen Kinder zeigen zur 
Zeit des Laufenlernens deformierende Ver/inderungen des Skeletsystems, 
so dab die vorher normal langen Extremit/iten kurz werden. Die Er- 
krankung bef~illt besonders die Knoehen der Epiphysengegend, das 
Bild wird daher dem achondroplastisehen Zwergwuehs sehr s 
SehS.del und Gesieht bleiben frei. Als weitere Syraptome werden 
D(4ormierungen des Thorax und der Wirbelsi~nle, Beugekontrakturen der 
Hfiften und rtiekst/indige Knoehenkernent.wiekhmg erwiihnt. Die Er- 
krankmlg ist deutlieh familiar, Hornhauttri ibungen werden nieht be- 
schrieben und die sexuelle und geistige Entwiekhmg ist nieht gest6rt. 



4,S Ht.rmann Tr6ster: 

Eine Rachitis konnte durch die histoh)gisehe Untersuehung des Kno- 
ehens attsgcschh)ssen werden. Auf den R6ntgenbildern unseres Failes 
zeigt sieh zwar eine angedeutete Bceherform der distalen Enden der 
R6hrenknochen, doeh werden Infraktionen und Loo.sersche Umbau-  
zonen vermiBt. Bei dem Httrlor-Fall yon Gillespie und Siegting werden 
ebenfalls Be~'herform der distMen Enden yon t~adius und Uin~ sowie 
periostale \'( 'vdiekmlgen bes('hrieben mM als Kombinat ion yon gachi t i s  
und prinvS, rer kongonita[er Krankhei t  gedeutet. Im  Gegensatz zur 
Hyperflexibilitii, t der Raehitiker stoht ferner die Bewcglichkeitseinschrim- 
kml~ der Gelenke. Eine remt, le Racbitis t r i t t  mu.:h (;jiirffy nicht vor  dora 
7. Lvben@~hr auf. 

Die Frag-  naeh Atiologie und Pathogenese der 3[iBbildung(,tl uud 
krankhaften Vergnderungen unseres Falles kann llact), al, li(~ltl Ilur t(,ilweis(, 
boantwortet  werden. J[)ie Idioti~ wird dm'eh den Befund der narbig(:n 
Hirndestruktionen als Folgezusta.ml einer wahrs(~heinlich durehg'emaehten 
Meningitis erklart, (loeb bleiben die Knochenverimd(~rung(~n mid die 
Hornhauttrf ibung mfl),~riic'ksichtigt. Bei dvr t[~o'b~rschen Krankh~dt 
w~.rden uni;er den 47 Sehrifttumsfii, lh.n 8 (;esehwisterpaare sowio :2 FMIe 
( Bin~t'anger-Ullrich und .facobi- tVaardenburff) mit Blutsverwa.ndtsehaft 
der Eltern angefiihrt,, so dMJ ein rco('ssivcs l']rbleiden vermutet  wird: 
in der Familienanamnes~, tlnseros Falles fin(h,n sich f/it die Annahmc 
eilles erbli(,hcn Leid(.ns a[h~rdings keine entsI)roehenden Angaben. 

\'or1 einigen Alltoretl wird ~uff A.sch,r~er un([ En~elma.~w~ verwiesen. 
(lie anrwhmen, dab ,,der normate (Ienty'pus ein Gen bzw. einen zu- 
sammengeh6rigen (;enkomplex onthitlt, wch'h(~r die Aufgabc h~t, fiir 
regeh'echte \'erkn6cherm~g speziell der binde~('wcbig an~elegten Nnoehett  
zu ~orgen. St6rungen intterhalb dieses s162 k/Staten ein(," 
mangelhafte \"erkn6eh('rung der betreffendcn Skeletabschnittc hervor-  
F l l f e l l .  ~" 

Dureh Versuche ant . ,Kriiperhuhn" hat. La~da~ter beobachtet ,  dab 
neben chondrodystrophisehen Ver~mderungen an den Ext, remit/i.ten 
degenerative Hornhauttrfibungen aufgetreten sind. Er folgert daraus,  
dab bc.iden Mil~bihtungen ein mM dassclbe Erbfakt, orenpaar zugrunde 
liegen miisse und dab die \Vachstumssti.irung an den Knochen mi t  der 
eigena.rtigen Augenmil3biMung in einem Genkomplex festgekoppelt  sei. 
Es muB ein Ocn allgemeiner Wirkung auf }',mbryonalentwieklung sein, 
da Abk6mmlinge zweier verschiedener Keimbliitter, Ek tode rm un(| 
3[esoderm, betroffen sind. 

Diese Hypothesen (let' Erbpathologie werden, da andere kausale 
Zusammenhgng~, fehlen, aueh fiir unseren Tall in Erw/i, gung gezogen 
werden miissen. 

Wit haben uns darauf beschritnkt, die erseheimmgsbildliehe -~hniich- 
keig unseres Falles mit dei' Htu'lersehen Dysostosis multiplex aufzuzeigen, 
ohne ihn jedoch ganz diesem Symptomenkonll)lex zuzureehnen, trod 
wir pvwaFtetl V()ll sI)iiteron Sektionen iihnlicher Fiille, da g (tie histologiseh~ ~ 
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U n t e r s u e h u n g  des  K n o e h e n s y s t e m s  we i t e r e  E i n b l i c k e  in die P a t h o g e n e s e  
d ieser  m u l t i p l e n  A b a r t u n g e n  t u n  lessen  wird .  

Zusanunenfassung. 
Es  wi rd  e in  F a l l  yon  d e g e n e r a t i v e r  D y s o s t o s e  be i  e i n e m  3 t / z jgh r igen  

K i n d  besch r i eben .  N e b e n  schweren  Ske le tve r /~nde rungen  w u r d e n  e ine  
h o c h g r a d i g e  I d i o t i c  sowie H o r n h a u t t r f i b u n g e n  b e o b a c h t e t .  Diese  S y m -  
p t o m e  lessen  a n  e ine  Dysos tos i s  m u l t i p l e x  v o m  T y p  Hur ler  denken ,  
doch  e rgab  der  h i s t o l o ~ s c h e  U n t e r s u e h u n g s b e f u n d  des  Gehi rns  na rb ige  
R i n d e n -  u n d  3 Ia rkver /~nderungen  n a e h  Men ing i t i s  im  G e g e n s a t z  zu 
4 f r i ihe ren  Sek t ions fg l len ,  bei  d e n e n  e ine  a m a u r o t i s c h e  I d i o t i c  f e s tges t e l l t  
wurde .  E i n e  i n t r a u t e r i n e  Sch/ id igung  des  Geh i rns  du rch  die L u n g e n -  
und  R i p p e n f e l h : n t z i i n d u n g  der  :vlnt.ter wird  y o n  Prof ,  Hal l e rwrden  ab-  
ge l ehn t .  Be i  de r  h i s to log i schcn  K n o c h e n u n t e r s u c h u n g  du rch  G e h e i m r a t  
M .  B .  Schmid t  ~atrden c h o n d r o d y s t r o p h i e a r t i g e  Oss i f ika t ionss t /Srungen 
nachgewie sen ,  die  e inen  W a c h s t u m s s t i l l s t a n d  b e d i n g t e n .  I m  S e h r i f t t u m  
k o n n t e n  A n g ~ b e n  fiber die H i s t o p a t h o l o g i e  des  K n o c h e n s  n i ch t  g e f i m d e n  
wcrden ,  so d a b  in Z u k u n f t  yon der  K n o c h e n s e k t i o n  be i  ~hn l i chen  F~tllen 
besonders  w ich t i ge  Ergebn i s se  e r w a r t e t  wert ten.  
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