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Die morphologische und auch topographisch-anatomische Betrach-
tung von fehlgebildeten Organen und Organsystemen allein 148t allzu
oft weniger deutlich hervortretende oder nicht regelméBig vorkommende
Verdnderungen an anderen Organen auller acht. Haufig werden gerade
durch diese, als Nebenbefund abgetane Untersuchungsergebnisse Kri-
terien iibersehen, die nicht nur in der Diagnosestellung, sondern auch
in der genetischen Zusammengehorigkeit von MiBbildungskomplexen
wertvolle Hinweise, auch fiir die Hntstehungsursache der Einzel-
miBbildung geben kénnten. An dieser Stelle sollen die mit Nieren-
miBbildung vergesellschafteten Fehlentwicklungen anderer Organe, ins-
besondere aber nicht zu selten vorkommende, charakteristische Ver-
gnderungen des Gesichtes nidher untersucht und besprochen werden.
Allgemein bekannt und vielfach beschrieben sind gemeinsame Anomalien,
die die Nieren mit den ableitenden Harnwegen einerseits und das
Genitalsystemn andererseits betreffen. Die zusammengehorige Onto-
genese dieser Organsysteme 146t an und fir sich zahlreiche Kombi-
nationsmoglichkeiten von Fehlentwicklungen zu. Es kann daher berech-
tigterweise bei bestehender MiBbildung des einen Systems auf eine solche
des anderen geschlossen werden. Als seltenere, gemeinsam vorkommende
MiBbildungen wurden von ADRIAN und LICHTENBERG angefihrt: An-
encephalie, Hydrocephalus, Idiotie, Spina bifida, Beckenanomalien,
Polydaktylie, Hasenscharte, Wolfsrachen, angeborener Defekt im Os
occipitale, Darmatresien, Zwerchfellhernien und Situs inversus. Die
genannten Untersucher kommen schliefllich zu dem Ergebnis, daBl Ent-
wicklungsstérungen am Genitalapparat und MiBlbildungen an anderen
Organen, Anomalien des Skelets, psychische Defekte usw. gegebenen-
falls daran mahnen mufBten, daB mdglicherweise MiBbildungen an den
Nieren und den oberen Harnwegen bestehen.
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Das gemeinsame Auftreten von NierenmiBbildungen und eigen-
artigen Gesichtsverinderungen ist im deutschen Schrifttum mit Aus-
nahme einer spéiter zu erwihnenden Arbeit von FRITSCHE nicht bekannt,
wohl aber im angloamerikanischen Schrifttum durch die Publikation
von PorTER, welche an Hand von 20 eigenen und aus der Literatur
zusammengestellten Fillen dariiber berichtet.  PoTTER beschrieb eine
Abflachung und miBige Verbreiterung des Nasenriickens, Epikanthus,
geringes Zuriickweichen der Unterlippe, aullerdem grofie, oft tiefsitzende
Ohren mit mangelhaftem knorpeligen Grundgeriist. Sie demonstrierte
im Gegensatz zu fritheren Berichten, dall diese Syntropie nicht nur bei
Monsterbildungen vorkommt, sondern auch bei Kindern ohne andere
kongenitale Anomalie gesehen werden kann. Es ist allerdings zu be-
merken, daf bei allen Fillen PoTTERs eine vollige Agenesie der Nieren
vorlag. PorTER sah die Gesichtsveréinderungen als so charakteristisch
an, daB ihrer Meinung nach, schon aus ihrem Vorhandensein allein,
pramortal die Diagnose eines volligen Nierenmangels ermoglicht wird.
In der Folge wurden insbesondere im angloamerikanischen Schrifttum
mehrfach derartige Félle im Sinne PoTTERs publiziert (Smite, MACHT,
GuxTER und OsER sowie ALLEN und OrcHARD). Im deutschen Schrift-
tum kommt erstmaligc Frirscer an Hand eines eigenen Falles von
Arenie bei sirenoider Monopodie auf das Problem zu sprechen. FEr
untersuchte die deutsche Literatur nach Sirenen, sirenoiden Fehl-
bildungen und anderen MiBbildungen mit Arenie oder hochgradiger
Hypoplasie der Nieren, wie er sagt, und konnte durch Abbildungen oder
Beschreibungen allein an 83 Fillen 17mal eindeutig und 8mal fraglich
derartige Gesichtsverbildungen antreffen. Auch hier handelt es sich
also um Fille, bei denen ein funktionstiichtiges Nierengewebe aus-
zuschlieBen war.

Unter den Nierendysplasien sind neben Verlagerungen, in ihrer
Mannigfaltigkeit die quantitativen und qualitativen Veréinderungen
einzelner oder beider Organe zu verstehen. In morphologischen Einzel-
beobachtungen und Sammelreferaten (MorTzrsLDb, GRUBER und BING)
sind die Definitionen von Nierenmangel, Nierenkleinheit bzw. Nieren-
vergrofBerung und die genetischen Deutungen dieser Verbildungen nieder-
gelegt. Die einseitige Hypoplasie der Niere stellt unter den Dysplasien
nach BALLOWITZ eine der hdufigsten MiBbildungen dar, welche klinischer-
seits Interesse hinsichtlich ihrer Diagnose und Operationsindikation
beansprucht, aber auch im pathologisch-anatomischen Sektionsgut 6fters
zu sehen ist (STErRNBERG). Trotz exakter Definition ist manchmal
eine Abgrenzung zwischen hypoplastischer Niere und Aplasie bei persi-
stieren der Gewebsanlage schwierig (KEmMPF), wobei auch die mikro-
skopische Untersuchung nur mit Wahrscheinlichkeit entscheiden kann,
ob eine Hypoplasie vorliegt (HansEr). In der hypoplastischen Niere
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miissen die wesentlichen Bestandteile an der Bildung der Dauerniere
des Menschen, ndmlich die aus metanephrogenem Gewebe stammenden
Nephrone und die aus Polrdhren hervorgegangenen Sammelrohre vor-
handen, bzw. nachzuweisen sein. Unter diesem Gesichtspunkt be-
trachtet, konnten wir in der uns zuginglichen Literatur nur wenige
Fille von beiderseitiger Hypoplasie der Nieren finden. Gesichtsverdnde-
rungen erscheinen dabei in keinem Fall beriicksichtigt. Im folgenden
sollen nun 2 Fille beschrieben werden, bei denen charakteristische
Gesichtsverinderungen mit doppelseitiger bzw. einseitiger Nieren-
hypoplasie nebst anderen aber keinesfalls monstrésen Entwicklungs-
stérungen vorlagen. Im Hinblick auf die Gesichtsverdnderungen, die
eventuell zu eingehenderen klinischen Beobachtungen Anlal geben
konnten, sowie auf die noch spiter zu behandelnden Zusammenhénge
mit der Dysraphie im Sinne OSTERTAGs, erscheint die Publikation der-
artig gelagerter Fille durchaus berechtigt.

Fall 1. Frithgeburt einer 19jahrigen Zweitgebdrenden, die frithere Schwanger-
schaft mit normalem Verlauf, wihrend der jetzigen Schwangerschaft auBer Odemen
an den FuBknécheln keine Auffilligkeiten. Das Kind stirbt nach 1 Std Lebens-
dauer als lebensschwache Frithgeburt mit multiplen MiBbildungen.

Obdukiionsprotokoll (SN. 209/55). 45 cm lange, 1800 g schwere méannliche
Frucht, die duBere Decke blafl, der abgebundene Nabelschnurrest naher dem
Schambein mit 3 GefiBen, eine Rontgenaufnahme des Schéidels, Rumpfes und
der GliedmaBen unauffillig. Der Schiadel mit 29,5 cm supraorbitalem Umfang,
die Stirne hoch und flach, am Gesichtsschidel die Nase breit, in ihrer Wurzel
wie eingedriickt, nicht eingezogen (Breite der Nasenwurzel etwa 3 ¢cm), der Augen-
winkelindex 54,5, duBerer Lidabstand 66 mm, innerer Lidwinkelabstand 36 mm.
Unterhalb vom oberen Rande der Augenhéhle eine tiefliegende, deutlich aus-
gebildete frontopalpebrale Furche, die Lidspalten weit und offen, die Augipfel
leicht hervortretend, Hornhdute diffus schleierartig getritbt, die Sehldcher an-
gedeutet zu sehen, Bindehdute seitlich kleinfleckig gerdtet. Die untere Lidfurche
tief eingezogen, darunter mit nach oben offenem Boden bds. eine Talte gegen die
Wangenhohle ziehend. Epikanthus bds. Die Lippen gewulstet, das kleine kaum
zu sehende Kinn wie zuriickgesunken, durch einen Hautwulst verdeutlicht. Rechtes
Ohr mit knorpeligem Skelet, linkes Ohr im unteren Anteil knorpelig, im oberen
hautig, das Relief verstrichen. Bauch itber der Hohe des Brustkorbes, das dulere
Genitale angedeutet zwitterig, die deutlich ausgebildeten Hodensicke leer, am
kurzen Penis eine unterseitig endigende, weit offene Harnrohre.

Die Schadelhohle wurde zunédchst nicht eréffnet, es erfolgte eine Fixierung
des Gehirns durch Injektion von Formalin durch die Nase. Nach Fixierung ergibt
die Hirnsektion (185/3/55): die Grofe des Organs entspricht dem Entwicklungs-
alter, die Relation zwischen GroB- und Kleinhirn ist normal, die Meningen sind
zart und durchscheinend. Der Windungsbau a8t Abweichungen von der Norm
nicht erkennen, an Schnitten ist die Hirnsubstanz trotz lingerer Formolfixierung
auffallend weich und rotlich grau verfirbt. Eine Differenzierung zwischen Rinde
und Marksubstanz erscheint noch nicht méglich, der Balken ist sehr schmal, die
Ventrikel sind in allen Anteilen gleichmiBig leicht ausgeweitet. Die Blatter des
Septum pellucidum sind dicker als der Balken und schliefen einen mittelbreiten
Ventriculus V. in sich ein. Am Situs folgende Abnormitiaten: Brusthohle: Das
Herz samt dem Mittelraum stérker nach rechts verlagert, der rechte Brust-
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fellraum ist spaltformig eng, im weiteren und breiteren linken Brustfellraum
zu oberst Diinndarmschlingen und seitlich, bzw. riickwirts Dickdarm gelegen,
Basisnahe findet sich ein nach aufwirts geschlagener Teil des linken Leber-
lappens, welcher in einem Defekt des linken Zwerchfellschenkels liegt. Die Pars
sternocostalis des Zwerchfells bildet einen dreieckigen angespannten, sagittal ge-
stellten Anteil, welcher in einer 2 cm langen sagittalen Furche der Leber gelegen
ist. Diese Furche befindet sich etwa 1 ¢m linkerseits vom Ligamentum falciforme.
Vorwiegend der lumbale An-
teil des Zwerchfells fehlt.
Das rechte Zwerchfell voll-
standig.

In der Bauchhohle liegt
die stark gewdlbte 10:7:4 cm
groBe Leber, der mittlere und
der untere Bauchraum leer,
hinter dem linken Leberrand
der angewachsene abstei-
gende Anteil des Dickdarms
und anschlieBend das Recto-
sigmoid. Beim Hochklappen
der Leber sieht man den
schlauchférmig  gestalteten
nach aufwirts ziehenden
Magen, welcher in einen wohl-
gestalteten Zwolifingerdarm
iibergeht, die oberen Jeju-
numschlingen leer, eng bei-
sammen im Bauchraum ge-
legen, die mittleren im
Zwerchfelldefekt. Die Bauch-
speicheldriise nach oben hin
verzogen, die Milz liegt links-
seitig im Brustfellraum basal
Abb. 1. Fall 1. Charakberistische Gesichtsverande- und erscheint frei beweglich.
rungen mit Hypertelorismus und angeborener Horn- Das Gekrose des Darmes frei
hauttriibung. Prolg.ps von Diinndarmschlingen in den beweglich wie zweigeteilt mit

linken Brustraum . . . "

einem biischelartigen Stiick

zu den Diinndarmschlingen
des Bauchraumes und einem ausgezogenen breitflichigen Anteil in die Brust-
hohle reichend, an den Blinddarm tritt im linken Brustraum der Wurmfortsatz
von vorne, der Diinndarm von links seitlich heran. Die Gekrosearterien in einer
gleichen Linie und auf gleicher Hohe gelegen. Im Magen und Darm Mekonium, die
Gallenblase und die Gallenwege unauffillig. Das Bauchiell am Zwerchfelldefekt
endigend, bzw in direktem Ubergang zum Brustfell.

An den Halsorganen keine Abnormitédten, von den luftleeren Lungen das
linke Organ neben der Wirbelsiule gelegen, zweilappig, fest, blaBrosardtlich, das
rechte Organ schmal und langlich, zweilappig, an sonst wie links. Das kugelférmige
Herz miBt an der Basis 3 em, von der Basis zur Spitze ebenfalls 3 em, erscheint ohne
duflere Verbindungen, die abgehenden und zukommenden Gefiafie in gewohnlicher
Lagerung, fetale Blutwege offen, Herzscheidewéinde und Herzklappen o. B. Von der
Hauptschlagader geht knapp auf Hohe unterhalb des linksseitigen Zwerchfelldefektes
eine Arteria coeliaca, sowie eine nach aufwérts filhrende Arteria mesenterica superior
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und inferior ab. Im Retroperitoneum die grofB3 erscheinenden Nebennieren an ge-
horiger Stelle, die rechte Niere (vorerst nicht darstellbar) findet sich bei der Pri-
paration als 1,2:0,9:0,4 cm groBes unter der Nebenniere gelegenes, rundliches,
glattes Gebilde, welches einem trichterférmigen Nierenbecken aufsitzt, der rechte
Harnleiter einige Millimeter dick, zieht in gewdhnlichem Verlauf nach abwarts.
Von der medianen konvexen Oberfliche ist eine zur unteren Hohlvene fithrende
Blutader zu verfolgen und eine Schlagader zu sehen, welche vor der Hohlvene

Abb. 2. Fall 1. Hypoplasie der Nieren. Abnorm hoher Abgang der linken Nierenarterie
bei (a). Hypospadie

aus der Hauptschlagader etwa 1 cm oberhalb deren Endaufteilung abgeht. Die
linke Niere bohnenférmig gestaltet, 2,3:1,2:0,7 cm grof3, mit angedeuteter Lappung
und einem medianen Nierenbecken. Im Hilusgebiet eine zur unteren Hohlvene
ziehende Blutader zu sehen. Als Schlagader findet sich ein diinnkalibriges Gefa8,
welches unterhalb der Arteria mesenterica inferior seitlich aus der Aorta entspringt,
der linke Harnleiter einige Millimeter dick, gewohnlich, die Harnblase o. B. Auf
der Hohe der Linea terminalis zwei itber stecknadelkopferoBe Gebilde von rotlicher
Farbe, die Harnréhre bis auf die beschriebene unterseitige Endigung unauffillig.

Am Skelet keine Abnormititen. Im unteren Ende des rechten Oberschenkel-
knochens kein Knochenkern.

Histologisch. Rechte Niere: Um einen grofieren Hohlraum, welcher von einem
mehrschichtigen Epithel ausgekleidet wird, finden sich gegen den oberen und
unteren Pol zu zwei siulenformige und inselartige Gebilde, der Hohlraum gegen
die konvexe Oberfliche von lockeren gefialifithrendem Bindegewebe getrennt. In

Virchows Arch. Bd. 329 29
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den tieferen Lagen dieses lockeren Bindegewebes zwei kleinere Inseln. AnschlieBend
an diesen Hohlraum, der offensichtlich ein Sammelbecken darstellt, ein kernarmes,
aber ziemlich faserreiches fibroses Bindegewebe mit reichlich hyalinen Ziigen. In
diesem Bindegewebe eine ganz charakteristische Anordnung erkennbar. Immer
wieder knollig knotige Bindegewebsareale um rundliche driisige Hohlrdume, die
Bindegewebslagen locker, parallelfaserig mit gleich gerichteten Kernen, keine oder
nur ganz wenige elastische Fasern erkennbar. Nach auBen zu eine deutliche Ver-
dichtung des Bindegewebes. Das Epithel der Hohlrdume hochprismatisch bis

Abb. 3. Fall 1. Histologisches Ubersichtsbild von der rechten und linken Niere

zylindrisch ohne Biirstensaum, die Zellkerne oval, gelegentlich keulenférmig, die
Lichtungen meistens frei, enthalten nur gelegentlich abgestoBene Epithelien. Weiter
gegen die Oberfliche zu unregelmiBige Ausliufer des beschriebenen Bindegewebes,
keine eigentliche Strahlenbildung erkennbar. Das Bindegewebe in mehr auf-
gelockerter Form, hierselbst nun verschieden weite kanilchenartige Bildungen zu
sehen, welche mit abgeflachtem bis kubischem Epithel ausgekleidet sind, deren
Zellen durchwegs rundliche Kerne mit gelegentlich deutlichen Kernkorperchen
erkennen lassen. In dieser Lage finden sich in einer Reihe Glomeruli, wobei oft
anschlieBend an diese noch dunkelzelligere, schlauchférmige Ausstillpungen wie
kappenformige ampullire Bildungen vorhanden sind. In dieser Gewebsschicht
im Zwischengewebe deutlicher als nierenbeckenwirts eine schiittere Rundzell-
infiltration und gelegentlich herdférmig inselférmig angeordnet chondroide Struk-
turen (Knorpelinseln). Die Gefifle sowohl in dem erst beschriebenen als auch in
dem zuletzt "beschriebenen Anteil wie in Gruppen beisammenliegend, deutlich
gefiilit. In den beschriebenen cystischen Ausweitungen oberflichennahe fallen
sehr haufig brockelige grobe Gewebsteile auf, welchen nackte Kerne untermischt
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sind und wo sich gelegentlich um einen Eiweifkern im HE-Schnitt tintenblaue,
bei der Kossafarbung schwirzlich briunliche Massen nachweisen lassen. Oft auch
nur randstindig eine zusammengesinterte EiweiBmasse nachgefarbt.

Die linke Niere 1iBt Mark und Rindenanteil schon deutlicher voneinander
unterschieden erkennen, die Glomeruli finden sich in 24 Etagen ausgebildet,
im Zwischengewebe der Rinde eine schiittere Infiltration und cystisch ausgeweitete
Kanilchenabschnitte mit EiweiB- und Kalkmassen. Hier auch bereits eine von
flachen Epithelien ausgekleidete groBere Cyste. Das Zwischengewebe der Mark-
substanz ortlich stirker hyalinisiert, die GefiBe in einem Haufen beisammen-
liegend. Leber mit streifigen und herdférmigen Blutbildungsherden, die Zellbalken
selbst unauffillig, Sudan- und Berlinerblaufarbung negativ. Innersekretorische
Driisen, Oesophagus, Magen, Darm, Milz o. B. Die Lungen weitgehend driisig,
besonders das rechte Organ mit wenig entfalteten Alveolen, bds. in den Alveolen
netzig fadige zart rosa gefirbte Massen als Inhalt. Das Zwischengewebe breit,
auffallend erscheint eine stirkere Faltelung der augenfillig geknickten bzw. kom-
primierten Luftwegsiste.

Gehirn: Die Markscheidenfarbung zeigt im Bereich der GroBhirnhemisphiren
eine beginnende Bemarkung der inneren Kapsel. Im Hirnstamm ist der Lemniscus
medialis allein bemarkt, nur im Kleinhirnmarklager und Riickenmark ist die
Myelinisation weiter fortgeschritten, die GroBhirnrinde ist zumeist noch vier-
schichtig und wenig ausdifferenziert. Die Ganglienzellen, die wenige Pyramiden-
formen aufweisen, sind zum Teil in Sédulenform angeordnet. Uberall, besonders
im Kleinhirn, tritt noch die embryonale Koérnerschicht in Erscheinung. Das Mark-
lager zeigt an vielen typischen Stellen eine lebhafte Myelinisationsgliose. Be-
vorzugt in periventrikuliren Gebieten sieht man in den Gliazellen reichlich
feinbrockeliges Neutralfett. In den lateralen Winkeln der Seitenventrikel und an
den MarkgefiBen in Form traubenférmiger Gebilde verschiedener GroBe sieht man
héufig Keimzentren, die aber nicht iiber das normale Ma8 in diesem Entwicklungs-
alter hinausgehen. Die Meningen sind noch ziemlich kompakt und zellreich,
besonders dicht und zellreich erscheinen die Plexus der Seitenventrikel, die hyper-
plastisch anmuten. Der Nodulus des Kleinhirnwurmes zeigt einseitig eine knoten-
formig in den Ventrikel ragende, heterotop imponierende Dysplasie. Der Zentral-
kanal erweist sich auf allen Schnitten durch das Riickenmark noch offen und an
einer kurzen Strecke des Sacralmarkes verdreifacht. Die Gefalle des Zentralnerven-
systems sind fast iberall ausgeweitet und prall mit Blut gefullt. Hine exzessive
Erweiterung sieht man vor allem im Marklager, vorziiglich des Kleinhirny, Hier
findet man allenthalben herdfdrmig Wucherungen des GefaBbindegewebes mit
Bildung zahlreicher neuer Capillaren, die durch geschwollene Endothelkerne und
ihre gequollene Wand ins Auge springen. Diese GefaBneubildungen stehen haufig
am Rande von runden, durchschnittlich '/, mm im Durchmesser haltenden Herden,
in deren Bereich man degenerierte Markfasern, reichlich kleine Gliakerne, seltener
Erythrocyten und eosinophile Schollen beobachten kann. Im Nucleus dentatus,
der derartige Herde auffallend hiufig aufweist, sind die Ganglienzellen geschrumpft.
Ein Zusammenhang zwischen diesen Herden und den fetthaltigen Gliazellen
besteht nicht.

Auge *: Der ganze Bulbus eher als klein zu bezeichnen, das Hornhautepithel in
gewdhnlicher Dicke, die Bowmaxsche Membran deutlich, das Stroma leicht ge-
lockert. Die DrscEmMETsche Membran etwa in der Mitte der Hornhauthinterseite
an umschriebener Stelle verquollen, dortselbst breitflichig anhaftend ein locker

* Wertvolle Hinweise bei der histologische Begutachtung der Augenbefunde
verdanken wir Herrn Dr. R. G. FreY von der II. Universitits-Augenklinik in
Wien.
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ADbb. 4a——c. Befunde am Zentralnervensystem bei Fall 1. a Verdreifachung des Zentral-

kanales im Bereich des Sacralmarkes (HrEIDENHAINsche Markscheidenfirbung). b Hetero-

top anmutende Rindendysplasie des Kleinhirnunterwurmes, zapfenformig in das Lumen

des 4. Ventrikels vorspringend (Kresylviolett). ¢ Nucleus dentatus (HEIDENHAIN). Enorm

erweiterte GefiBe bei (z); kleine, runde Marklichtungsherde mit randstéindiger Wucherung
des GefiBbindegewebes bei (v)



Abb. 5a——c. Fall 1. Histologische Befunde an den Augen: a kongenitale vordere Synechie.

Endothel der Cornea bei (z). DrscEMETsche Membran bei (y). Rest der Pupillarmembran

(). b Odematises, mesodermales Gewebe im Iriscornealwinkel, welche einen VerschluB
des Kammerwinkels bilden. ¢ Pathologische Exkavation der Papille
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Streifen und Inseln aus einem lockeren Zwischengewebe mit einem oder 2 Gefafen
gebauter Gewebsbezirk, auf welchen sich oberflichlich das Hornhautendothel
fortsetzt. Seitlich an diesem Gewebsbezirk ein diinnwandiges GefaB und Pigment.-
klumpen vorhanden. Von diesem ditnnwandigen GefiB ziehen peripherwirts zarte
in Richtung eines biirzelartigen Fortsatzes der Regenbogenhaut. Dieser Fortsatz
in gleicher Weise aus einem lockeren Zwischengewebe mit vielen diinnwandigen
Gefilen aufgebaut. Im Gewebe der Regenbogenhaut selbst keine Zeichen einer
Entziindung. Im Bereiche der einen Kammerbucht eine eigenartige Lockerung
des Grundgewebes und zartfaseriges Gewebe erkennbar. Vorderseitig an der Linse
einzelne Pigmentkliimpchen vorhanden, sonst die Linse unauffallig. ITm Bereich
der Sehnerveneintrittstelle eine tiefe ampullenformige Ausbuchtung, an deren
Grund die anscheinend verdichtete und ausgebauchte Lamina cribrosa zu sehen ist.

Pathologisch-anatomische Diagnose. Frithgeburt, Unreife der Organe, Hypo-
plasie beider Nieren mit kleinen Blastemcysten, abnorm hoher Abgang der linken
Nierenarterie, linksseitiger Prolaps von Baucheingeweiden (Diinndarm und Dick-
darm, Milz sowie Teile von Pankreas und Magen) in den linken Brustfellraum bei
Defekt der Pars lumbalis des Zwerchfells. Mesenterium commune, Hypospadie,
Dextrokardie, Hypoplasie der Lungen, angeborene Hornhauttriibung, angeborenes
Glaukom, persistierende Pupillarmembran, Hypertelorismus.

Aus den Nierenbefunden kénnen wir ein Stehenbleiben auf gewisser
Entwicklungsstufe und Riickbildungsvorgiinge feststellen. Wir sehen
in der rechten Niere ein weniger fortgeschrittenes Entwicklungsstadium
vorliegen als in der linken, die Untersuchung ergibt zwei sichere und zwei
in ihrer Fortbildung anscheinend gehemmte primire Pyramiden, ein un-
vollsténdig ausgebildetes Nierenbecken, Fehlen und Verminderung von
Kanalsystemen, wobei anscheinend die Sammielrohre in stirkerem MaBe
betroffen werden. Die Cysten in beiden Organen sind ein so hiufiger
Befund, daf Busse meinte, jede hypoplastische Niere sei auch cystisch.
In unserer speziellen Fragestellung kénnen wir den Cysten eine sekundére
Bedeutung zumessen und verweisen auf die jiingst erschienenen Be-
schreibungen von KEmpr. Auflerdem ist bemerkenswert, daB die linke
Niere in ihrer Entwicklung anscheinend weiter fortschritt und der
abnorme hohe Abgang der an sich sehr kleinkalibrigen zufithrenden
Schlagader keinerlei wesentlichen Einflu auf deren Unterentwicklung
zeitigte. In einer Korrelation zur Zwerchfellhernie scheint unsere Nieren-
verinderung nicht zu liegen, wie wohl KLEINE annahm, dafl eine Nieren-
dysplasie méglicherweise auch in ursichlichem Zusammenhang mit einer
Zwerchfellhernie stehen konne. Die Zwerchfellhernie links ist als falsche
Hernie bzw. als Prolaps nach SiEeMUND anzusehen, wobei einerseits
der linke Abschlufl zwischen Brust- und Bauchhohle an und fiir sich
spiter als der rechte stattfindet und andererseits in dem bestandenen
Defekt das Mesenterium commune sicherlich ein Bestehenbleiben dieses
und nur moglicherweise eine Entwicklung des Defektes begiinstigte.
Es handelt sich bei dieser falschen Hernie um eine HemmungsmiBbildung.
Das definitive Zwerchfell entsteht bekannterweise erstens aus dem
mittleren Teil des Septum transversam, zweitens aus zwei symmetrischen
Anteilen der Membrana pleuroperitonealis, die in die Uskovschen Pfeiler
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iibergehen und drittens, aus den Teilen, die bei der Erweiterung des
Thorax entstanden sind. Da in unserem Fall die Pars lumbalis fehlt,
liegt hier eine Defektbildung in Form einer Aplasie des dorsalen Uskov-
schen Pfeilers vor. Eine Verbildung am #duBeren Genitale beschrieb
unseres Wissens in Gesellschaft mit Hypoplasie der Nieren DICKMANN,
bei einem Fall fand sich eine Atresie der Urethra, in unserem Fall liegt
Hypospadie vor.

Hervorheben mdchten wir noch die Hypoplasie der Lungen ins-
besondere deshalb, weil der Befund héiufig bei jenen Fillen heschrieben
wurde, wo Arenie vorlag und man andererseits versuchte, dieser Hypo-
plasie bzw. Aplasie der Lungen ein beginstigendes Moment im Vor-
dringen von Bauchorganen in den Brustraum zuzuschreiben (ScHoLz).

Der pathologische Befund am Zentralnervensystem kann nach zwei
Gesichtspunkten zusammengefafit werden: 1. nach Entwicklungs-
stérungen und 2. nach davon unabhéngigen Stérungen. Zu den Ent-
wicklungsstérungen rechnen wir mit aller gebotener Vorsicht den stellen-
weise verdreifachten Zentralkanal, die Dysplasie im Bereich des Unter-
wurmes, die Plexushyperplasie, das erweiterte Cavum septi pellucidi
sowie mit Einschrinkung die Balkenhypoplasie. Wenn auch die er-
wihnten morphologischen Abweichungen im einzelnen nur als gering-
fugig zu bezeichnen sind, so stellen sie in ihrer Gesamtheit einen Befund
dar, der in erster Linie eine Zuordnung zu dysraphischen Entwicklungs-
storungen ermoglicht. Unter Dysraphie versteht man nach OSTERTAG,
der das ganze Problem in seinem Handbuchbeitrag zusammenfassend
darstellt, den fehlerhaften Schluf3 des dorsalen Newralrokres. Zu den
spinalen dysraphischen Stérungen gehdéren nach BENDA u. a. auch
abnorme Befunde am Zentralkanal wie Hydromyelie, Ependymproli-
ferationen, Verdoppelungen usw. Wir mochten daher das verdreifachte
Stiick Zentralkanal als dysraphisches Symptom auffassen. Ahnliches
vermuten wir auch von der heterotop anmutenden Fehlbildung am
Unterwurm. Nach OsTErTAG treten bei der Dysraphie im Fligel-
plattenbereich Heterotopien und Spétdifferenzierungen auf. Eine be-
sonders kritische Stelle sei der Nodulus mit dem Telaansatz, wo es
zumal auf dem Hohepunkt der Abwanderung aus den Ependymteilen
zu mesenchymal ektodermalen Untermischungen kommen soll. Diese
kénnen als einfache Fehlbildungen liegen bleiben oder zu Misch-
geschwiilsten des Unterwurmes werden. Es wird dabei betont, dafi die
meisten Fehlentwicklungen des Kleinhirns nicht isoliert auftreten,
sondern als Teil einer iibergeordneten allgemeinen Stérung. Erst in
letzter Zeit beschiftigt man sich mehr mit den dysraphischen Aqui-
valenten des GroBhirns. Abgesehen von der Balkendysgenesie, die in
vielen Fillen (BENDA, MARBURG, DE MORSIER, OSTERTAG) einer dys-
raphischen Stérung gleichgesetzt wird, die von der Gegend des rostralen
Schlusses des Neuroporus anterior — der spéteren Commissurenplatte —
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ihren Ausgang nimmt, gibt es auch noch andere Fehlentwicklungen, die
als hierher gehorig betrachtet werden. Auch an dieser Stelle miissen
wir auf den Handbuchbeitrag OsTERTAGS verweisen. Er fand im Gehirn
von Dysraphikern eine fehlende ausreichende Trennung in der Mittel-
linie des Frontalhirns, periventrikuldre Gliosen, Hyperplasie des Plexus
chorioideus, Hydrocephalus usw. Interessant in unserem Zusammen-
hang ist die Feststellung, dafl das Mesenchym héufig iberschiissig
angelegt wird und sich auch eine abnorm starke Capillarisation zeigt.
Es 1iBt sich somit aus dem Befunde im Zentralnervensystem auf eine
Entwicklungsstérung im Sinne einer durchgehenden leichtgradigen
cerebrospinalen Dysraphie schliefen. Wenn auch eine starke Capillari-
sation, wie eben erwihnt, vielleicht in das Bild der Dysraphie passen
wiirde, so wollen wir doch den Befund am intracerebralen Mesenchym
vorerst noch von den Entwicklungsstérungen trennen. Die Wucherung
von Capillaren im Zusammenhang mit kleinen Destruktionsherden findet
man in erster Linie an gewissen Pridilektionsstellen bei der chro-
nischen Alkoholvergiftung in der Form der sog. Polioencephalitis
haemorrhagica superior acuta, aber nach PETERS auch bei verschie-
denen Intoxikationen und bei der Wirsonschen Pseudosklerose. Da wir
derartige Herde, die keineswegs als entziindlich aufgefaBt werden
kénnen, in &hnlicher Form beim Neu- oder Frithgeborenen noch nicht
antrafen, so wollen wir der Vermutung Ausdruck geben, daB es sich
hierbei ebenfalls um die Folgen einer Intoxikation bzw. einer Erndhrungs-
storung handelt.

An den Augen ist ein Persistieren der Pupillarmembran zu ver-
zeichnen. Die Pupillarmembran an und fiir sich besteht aus Arkaden
diinnwandiger Gefifle — im Gegensatz zu den auffallend dickwandigen
Irisgefiflen — und aus einem sehr diinnen fast strukturlosen Film von
Mesoderm. Die Riickbildung "dieser Pupillarmembran beginnt mit
6!/, Monaten, indem zuerst die zentralen Arkaden verdden und ver-
schwinden. In unserem Fall hat man den Eindruck, daB sich von der
Pupillarmembran mehr vorfindet, als sich dem Entwicklungsmonat ent-
sprechend erwarten lieBe. Die Verwachsung an der Hornhauthinterseite
ist als ,,kongenitale vordere Synechie* zu bezeichnen. Es handelt sich
hierbei um Adh#sionen von mesoblastischem Gewebe der Iris zur hin-
teren Hornhautfliche im Sinne einer unrichtigen Differenzierung des
postendothelialen Gewebes. Dieses postendotheliale Gewebe nimmt im
12 mm-Stadium des Embryos die zukiinftige Vorderkammer ein, und
normalerweise formiert sich die Pupillarmembran und die Iris daraus.
Im weiteren verliert das postendotheliale Gewebe voéllig den Zusammen-
hang mit der mesoblastischen Schicht, aus welcher das DEscEMETsche
Endothel gebildet wird. Bleiben Teile des postendothelialen Gewebes
in Zusammenhang mit der Riickseite der Hornhaut, so fehlt an dieser
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Stelle der Adhision meist die DrscEMETsche Membran. In unserem
Falle ist ein Fehlen des Endothels als auffallend zu bezeichnen. Diese
adherenten Striinge bilden alle Uberginge von einfachen Fiden bis zu
breiteren peripheren Gewebsmassen. In unserem Fall kommt die
Adhision von der Pupillarmembran, wie das dimnwandige kleine seitliche
GefdB an der Adhiision erkennen liBt. Die in der Kammerbucht vor-
liegenden peripheren Gewebsmassen bilden einen Verschlufl des Kammer-
winkels und sind die Ursache eines
kongenitalen Glaukoms.

Einen ahnlichen Fall schildert I. Maxw
im Zusammenhang mit einer angeborenen
vorderen Synechiein ihrem Buch, Abb. 209
(Auge eines 10jshrigen Kindes). ,,Man
sieht weiBlliche Gewebsstringe und Ge-
websmassen von der Vorderfliche der Tris
gegen den Kammerwinkel zu ziehen. Es
bestand ein erhoéhter intraocularer Druck
und eine glaukomatdse Exkavation der
Papille, aber keine Vergroferung des
Auges oder der Cornea, was besonders
betont wird.* Dieses periphere weiBlliche
lockere Gewebe blockierte den Kammer-
winkel und reprisentiert einen miBgebil-
deten peripheren Anteil der Pupillar-
membran.

Die angeborene Hornhauttrii-
bung unseres Falles hat somit ihr
Substrat in einem angeborenen ~ADb- 6. Fall 'Zn-gcéi‘;"tméteféig‘;l;iesif?hts‘
Glaukom (deutliche glaukomattse greisgnhafteryApusdruck ’
Exkavation der Papille), welches
wiederum charakterisiert ist durch mesodermales Gewebe im Iris-

Cornealwinkel und eine vordere Synechie.

Fall 2, (Dieser Fall wurde wegen des Hypertelorismus bereits an anderer Stelle
kurz mitgeteilt.)

Uber die Familienanamnese liegen auBer dem Vermerk, daB Mutters Vater
Trinker gewesen sei, keine wesentlichen Angaben vor. E. ist das 1. Kind, die
Mutter war bei der Geburt 29jahrig. Schwangerschaft und Geburt verliefen
normal. Bis in das zweite Lebensjahr soll E. wie ,leblos* dagelegen sein. Die
korperliche und geistige Entwicklung verlief auBerordentlich verlangsamt. Sie
lernte erst mit 3/, Jahren gehen und nie sprechen. Der Stuhl kam schon immer
bei der Scheide heraus.

Befund. Korperlich betriachtlich unterentwickeltes Madchen von 4%/, Jahren
in ausreichendem Ernihrungszustand (Kérperlinge 85 statt 102 cm). Die Haut
ist auffallend blaB mit leicht gelber Komponente. Am Stamm und an den Ex-
tremitdten zahlreiche Narben nach Furunkulose. In der Gegend des rechten
Rippenbogens findet sich ein linsengroBer Naevus pigmentosus, seitlich davon
ein groflerer, hellbrauner Pigmentfleck. Der Kopf ist auBergewohnlich breit, kurz
und hoch wund turricephal konfiguriert (KopfmaBe: groBte Kopfbreite 125 mm,
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groBte Schidellinge 136 mm, Ohrhohe des Kopfes 119 mm, kleinste Stirnbreite
104 mm, innerer Lidwinkelabstand 34 mm, dulerer 82 mm, Kopfumfang 440 mm,
Augenwinkelindex 41,4). Die Stirne ist iiber der Nasenwurzel eingedellt und im
oberen Anteil nach vorne ausladend. Das Hinterhaupt ist stark abgeflacht. Das
relativ groBe, flache, ausdrucksvolle Gesicht mutet greisenhaft an. Auffallend ist
besonders der weite Augenabstand, der eindrucksmiBig noch durch einen be-
trachtlichen Strabismus divergens verstarkt erscheint. Die Irides sind grau. Die
Nase ist kurz, an der Wurzel sehr breit und eingesunken, die Nasenlécher sind von
vorne sichtbar. Eine ziemlich ausgeprigte, bogenformig verlaufende Hautfalte
zieht beiderseits vom inneren Lidwinkel gegen die Wange. Die Ohrmuscheln sind
nicht auffallend verbildet. Die Lippen sind sehr schmal, die Unterlippe weicht
etwas zuriick. Es findet sich ein intaktes vollstandiges Milchgebil. Zunge, Gaumen
ohne Befund. Die Kopthaare sind dunkelblond, fein, leicht gelockt. Die Stirn-
haargrenze liegt ziemlich tief. Die After6ffnung fehlt, der Sphincter ani wirdals
tastbar beschrieben. Das #uBere Genitale ist weiblich, kindlich, die Hymenal-
offnung weiter als normal. Der Stuhl wird durch die Vagina entleert. Das motorisch
deutlich riickstéindige Kind zeigt einen durchaus normalen neurologischen Befund.
Gesichts- und Hérsinn sind, soweit itberhaupt prufbar, nicht gestért. Psychisch
besteht eine tiefstehende Idiotie. Vorgehaltene Gegenstinde werden fixiert und
ergriffen, aber kaum sinngemidB damit hantiert. Es besteht keinerlei Sprach-
verstandnis und keine sprachliche AuBerung.

Verlauf. Wenige Tage nach der Aufnahme erkrankt und stirbt das Kind an einer
Dysenterie.

Aus dem Obduktionsprotokoll (525(12). Hals- und Brustorgane, Leber und Milz
sind ohne pathologischen Befund. Beide Nieren sind milligebildet. Die rechte
zeigt eine 2 cm breite quere Furche, die annihernd in der Mitte ringférmig an-
geordnet ist und durch ihre grauweiBe Farbe und derbere Konsistenz auffallt.
Die linke Niere ist ausgesprochen hypoplastisch und erweist sich als ein schmales,
sackférmiges Gebilde mit normal angelegtem Becken und Ureter. AuBler einer
Atresia ani findet sich ein Uterus bicornis (die zur genauen Beschreibung und histo-
logischen Bearbeitung vorbereiteten Organe des Urogenitalsystems gingen leider im
Laufe der Jahre verloren). Dysenterie (FLEXNER).

Der Schidel zeigt eine stark turricephale Verbildung, doch fehlen sowohl
jegliche MiBverhaltnisse an den Niahten, als auch Zeichen eines gesteigerten Hirn-
druckes. Von vorne betrachtet findet sich eine abnorme Verbreiterung der Pars
nasalis des Stirnbeines und VergroBerung des Abstandes der Lamina papyracea.
Das Stirnbein ist auBerdem stark nach vorne zu konvex vorgewélbt. Die Orbitae
sind in keiner Weise verbildet. Die Schlifebeinschuppen laden weit nach lateral
aus. An der Schidelbasis ist kein abnormer Befund zu erheben.

Hirnsektion (31/1/54). GehirngréBe der Norm entsprechend. Normale Relation
zwischen GroB- und Kleinhirn. Auffallende Kiirze der GroBhirnhemisphiren. Die
SyLvische Furche verlauft etwas steil. Der Windungsbau 148t keine Abweichung
von der Norm erkennen. Die Meningen sind zart, die Falx gut ausgebildet. Auf
den Frontalschnitten durch die GroBhirnhemisphéren findet sich ebenso wie an den
Schnitten durch den Hirnstamm, das Kleinhirn, die Medulla sowie durch das
gesamte Riickenmark ein durchaus normaler Befund.

Histologischer Befund des Zentralnervensystems (es wurden von allen wichtigen
Regionen Priparate angefertigt). Der Befund ist sehr diirftig. Es findet sich
lediglich eine durchgehende, ziemlich erhebliche Ausweitung der periadventitiellen
Réume und in der Rinde deutlich merkbare Parenchymausfille, meist in Form.-
gefaBabhingiger kleiner Liickenfelder im Bereich der 3. Schicht. Die Suche nach
dysraphischen Stérungen im Riickenmark und nach dysraphischen Aquivalenten
im Bereich des GroBhirns, Kleinhirns usw. war erfolglos.
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Zusammengefalit handelt es sich bei diesemm Fall um eine Kom-
bination von MiBbildungen des Urogenitalsystems und des Gesichtes
mit Idiotie bei einem 4/, Jahre alt gewordenen Médchen. Kine genaue
Beschreibung der erstgenannten Fehlbildungen konnte nicht erfolgen,
da die Prédparate in Verlust gerieten. Soweit sich beurteilen 148t, liegt
eine linksseitige hypoplastische Niere mit normalen ableitenden Harn-
wegen vor, wihrend die Verhdltnisse rechts unklar bleiben miissen.
Auflerdem fand sich eine Atresia ani mit Rectovaginalfistel und ein
Uterus bicornis. Der Kopf ist turricephal konfiguriert, ohne die Merk-
male, der durch vorzeitigen Schlufl der Néahte bzw. einer fehlerhaften
Anlage der Knochenbildungszentren hervorgerufenen Craniostenose. Die
pathologische Euryopie entspricht auch rein metrisch einem Hyper-
telorismus. Charakteristisch ist ferner das flache, ausdruckslose Gesicht
mit greisenhaften Ziigen. Tir die tiefstehende Idiotie konnte ana-
tomisch kein Anhaltspunkt gefunden werden. Es ist zu bezweifeln, ob
die, wenn auch. deutlich wahrnehmbaren vorwiegend gefiBabhingigen
Ganglienzellausfalle der GroBhirnrinde fiir den hochgradigen Schwach-
sinn verantwortlich gemacht werden kénnen. Wir méchten eher dazu
neigen, hier von einer ,,befundlogsen® Idiotie im Sinne von H. Jaxos
zu sprechen. Bemerkenswert ist das Fehlen von dysraphischen Sto-
rungen im Riickenmark und GroBhirn.

Besprechung der Befunde

Auf Grund der bei beiden Fallen erhobenen Befunde handelt es sich
einerseits um Dysplasien des Urogenitaltraktes, andererseits um eine
Storung im Bereiche des Gesichtsschidels mit dem hervorstechendsten
Merkmal eines iiberweiten Augenabstandes im Sinne eines Hyper-
telorismus. Wahrend beim ersten Fall beide Nieren ausgesprochen
hypoplastisch sind, findet sich beim zweiten Fall lediglich die linke Niere
im Sinne einer Hypoplasie verkleinert. Es verdient ausdriicklich fest-
gestellt zu werden, dall das ableitende Harnsystem durchaus normal
ausgebildet ist. In der feingeweblichen Untersuchung, die nur beim
ersten Fall moglich war, ergibt sich ein Uberwiegen der bindegewebigen
Grundsubstanz gegeniiber dem Organparenchym und eine insbesonders
rechts geringer ausgeprigte Aufteilung der Sdulen und Pyramiden,
beiderseits Cysten und Knorpelinseln. Glomeruli sind in ihrer sonst
typischen stockwerksartigen Anordnung nicht zu sehen. Neben den
priméren Entwicklungsstérungen sieht man als sekundédre Folge degene-
rativ-atrophische Verdnderungen. Es scheint also beim ersten Fall eine
zu geringe oder mangelhafte Wachstumsenergie der Ureterenknospe
bzw. des metanephrogenen Gewebes vorzuliegen, wodurch das Wachs-
tum der Nachniere wohl induziert, aber auf einer gewissen Stufe zum
Stillstand gekommen ist. '
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Bemerkenswert erscheint uns das gleichzeitige Vorliegen von Ent-
wicklungsstérungen des Genitalapparates, und zwar im 1. Fall in Form
einer Hypospadie und beim 2. Fall als Uterus bicornis kombiniert mit
einer Atresie des Anus und Rectovaginalfistel. Wir finden also hier
eine rudimentére Entwicklung des inneren Genitale mit einer Hem-
mungsmifBbildung des Sinus urogenitalis vergesellschaftet. Nach KemMpr
sind zahlreiche Formen schwerster Mibildungen des weiblichen Genital-
systems bei Nierenagenesie nachgewiesen und auch Aprian und Licr-
TENBERG meinen, dafl mit Anomalien des Genitales vergesellschaftete
Entwicklungsstorungen des Harntraktes weit hiufiger beim Weibe als
beim Manne beobachtet werden.

Beziiglich der Gesichtsveriinderungen ist folgendes zu bemerken.
Im Vordergrund steht in beiden Fillen, wie oben erwihnt, der Hyper-
telorismus. Dieser findet sich, wie der eine von uns (G.) vor kurzem
dargelegt hat, selten allein, sondern zumeist mit anderen Entwicklungs-
storungen sowohl des Craniums als auch des iibrigen Korpers ver-
bunden. Nach den bisherigen FErfahrungen erscheint es fiberhaupt
nicht berechtigt, den Hypertelorismus als MiBbildung sui generis, sondern
nur als geringste Ausbildungsform von Fehlentwicklungen anzusprechen.
Besonders hiufig ist die Kombination mit turricephalusihnlichen
Schideldysostosen (Turricephalie, Acrocephalosyndaktylie und Dys-
ostosis craniofacialis) und vor allem aber, was besonders im Zusammen-
hang mit unseren Fillen bemerkenswert erscheint, mit den sog. kranio-
cerebralen Dysraphien (pE Morsier). Es handelt sich bei letzteren
um Verbindungen zwischen -transethmoidalen Spaltbildungen mit
schweren cerebralen Entwicklungsstorungen wie Riechlappenagenesie
und Balkenmangel. Nun gibt es aber im Bereich des GroBhirns dys-
raphische Aquivalente, die sich nicht in Form derartig augenfilliger
MiBbildungen bemerkbar machen. Es erscheint nun sehr interessant,
daB sich beim ersten Fall bei histologischer Untersuchung doch uns
sicher als dysraphische Stérungen erscheinende Symptome im Sinne
OsTERTAGs vorfanden. Allerdings weist der zweite Fall keine derartigen
Befunde auf. Immerhin lag hier eine Idiotie vor, fir die die feingeweb-
liche Untersuchung kein sicheres morphologisches Substrat ergab. Dal
die Kombination von Hypertelorismus mit Schwachsinn keine zufallige
ist, beweisen die Angaben GUxTHERs (Oligophrenie in 7 von 12 Fallen)
und Frieprs (nach diesem bei allen beschriebenen Féllen). Die Ver-
dnderungen an den Augen haben ihre entwicklungsgeschichtliche Er-
klirung in einer HemmungsmiBbildung, wobei nicht nur Verbildungen
im vorderen Bulbusabschnitt zu finden sind, sondern der ganze Bulbus
verkleinert ist. Dies ist um so bemerkenswerter, als ja eine intrackulédre
Drucksteigerung bei angeborenem Glaukom vorliegt. Nach I. MANN
ist der Hypertelorismus héunfig mit einer Mikrophthalmie vergesell-
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schaftet, andererseits sind Augenverinderungen mit Milbildungen so-
wohl im Bereiche des Schidelskelets, als auch des Inhalts (Brachy-
und Acrocephalie, klaffende Schidelnihte, Encephalocele usw.) be-
schrieben und MiBibildungen des peripheren Skelets, welche mit Augen-
verinderungen einhergehen, weisen hiufig eine Spina bifida auf (See-
FELDER). Es wird in diesem Zusammenhang immer wieder betont, dal
schwere Verdnderungen am Zentralnervensystem beobachtet werden
konnten.

Wenn wir nun unsere beiden Félle mit den Beobachtungen PoTTER:,
ArrEN-ORCHARDs, bzw. FriTzscHEs vergleichen, so miissen wir fest-
stellen, daB nicht nur bei Nierenagenesie, d. h. also bei vollstdndigem
Fehlen beider Nieren oder bei nicht stattgefundener Verschmelzung der
Ureterenknospe mit dem metanephrogenen Gewebe, eine Gesichts-
verbildung in Erscheinung tritt, sondern dal} auch ein- oder beidseitige
Hypoplasien dysplastische Gesichtsformen aufweisen, die ebenfalls
charakteristische Ziige tragen, aber von denen von PoTTER als signifikant
beschriebenen in gewisser Hinsicht abweichen. Bei unseren Kéllen
fehlen vor allem die ,;flopears” bzw. als Elefantenohren beschriebenen
Verbildungen des duBleren Ohres, wihrend der Hypertelorismus, die
Abflachung und Verbreiterung der Nasenwurzel sowie die ausdruckslose
greisenhafte Physiognomie gemeinsam sind. Wenn man bedenkt, daf
bei den von uns beschriebenen Fillen zweifellos ein funktionstiichtiges
Nierengewebe vorlag (der 1. Fall starb unseres Erachtens an seiner
nicht beatmungsfihigen Lunge), so gehen derartige Beobachtungen
iiber den Rahmen der Kuriosa hinaus und gewinnen auch ein vorerst
noch nicht abzuschidtzendes klinisches Interesse.

Die klinische Bedeutung der einseitigen Nierenhypoplasie, die, ein
schwerer Grad der Mifibildung vorausgesetzt, in ihrer praktischen Kon-
sequenz nach SUTTER einem Nierenmangel entspricht, geht nach der
Statistik von WiNTER daraus hervor, daB bei 236 Fillen Solitdrnieren 66
(38%) ein krankes Organ hatten. Diese Tatsache entspricht der
Regel, daBl kongenital nicht normal angelegte Organe in erhéhtem Mafle
zur Erkrankung disponieren. 32% der Menschen mit Solitdrnieren
erkranken an Nephritis. Von chirorgischem Interesse sind aber auch
Steinleiden, Pyelonephrosen, Hydronephrosen, Tuberkulose und Tu-
moren. Es wire zu wiinschen, daf3 von klinischer Seite an Hand eines
groferen Materials den Gesichtsverbildungen bei nachgewiesenen Nieren-
dysplasien ein erhohtes Augenmerk geschenkt wird. HEs ist dabei nicht
zu erwarten, dafl alle beschriebenen Merkmale der Gesichtsdysplasien
vorhanden sind, sondern es kann angenommen werden, daf auch Teil-
symptomen eine gewisse pathognomonische Bedeutung zukommt. Es
gilt hier das Wort OSTERTAGs, dall die rein lokalistische Betrachtungs.
weise zugunsten einer Erfassung der Gesamtpersonlichkeit weichen muf.
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Wenn nun die Frage nach dem ursichlichen Zusammenhang zwischen
den Miflbildungen der Nieren einerseits und der Gesichtsdysplasie
andererseits erhoben wird, so muf in erster Linie die Stellung der ge-
nannten Fehlentwicklungen zum groflen Komplex der Dysraphie dis-
kutiert werden. Grundlegend wurde das ganze Problem vor kurzem
von OSTERTAG behandelt, dem wir in den wesentlichsten Punkten folgen
diirfen. Die Abhéngigkeit der MiBbildungen des Urogenitaltraktes von
frithembryonalen Entwicklungsstérungen der caudalen Abschnitte des
Neuralohres bzw. des Achsenskelets ist heute eine bekannte Tatsache.
Am héufigsten, weil auch am einfachsten nachzuweisen, ist das gleich-
zeitige Vorkommen bei der Spina bifida. So fand GrmMBERG Ureteren-
erweiterung, MriNoLDI eine Neigung zur Bildung von Nieren-, Blasen-
und Ueretersteinen. Insbesondere hob aber LEEMANN die Bedeutung
der Spina bifida fiir die Verbildung der oberen Harnwege hervor. Nach
OsteERTAG finden sich mit dysraphischen Storungen auch schwerere
Fehlbildungen wie Aplasie einer Niere, GroBenunterschiede der Nieren,
Hufeisennieren, Beckennieren, Kuchennieren, seltener Cystennieren,
renkulére Lappung, Verbildung und Abknickung der Nierenbecken usw.
vergesellschaftet. Zu den MiBbildungen, die von einem mangelnden
SchluB am caudalen Ende der Ko&rperachse ihren Ausgang nehmen,
gehoren nach OsTERTAG je nach der Schwere des Ausbildungsgrades
leichte Formen, wie z. B. eine einfache Hypospadie, ein Analprolaps
und schlieflich Defekte der ventrocaudalen Bauchwand mit Exstrophia
vesicae. Die schwersten Formen, die nach GRUBER ebenfalls in den
Kreis der Entwicklungsstérungen der unteren Wirbelsiulenabschnitte
gehoren, sind die sireniformen MiBibildungen, die, wie Frirzscugs Fall,
hiufig mit Arenie gekoppelt vorkommen.

OsTERTAG konnte nun bei Féllen mit Verbildungen am Urogenital-
apparat am Riickenmark nicht immer eindeutige Befunde im Sinne
einer Dysraphie erheben. Er fand hingegen bei 2 Féllen entsprechende
Verdnderungen, die vom primédren rostralen SchluB des Neuralohres,
namlich der Lamina terminalis, ihren Ausgang nahmen. Die von OSTER-
TAG zitierten Fille wiesen eine unzureichende Gliederung der rostralen
medianen Hirnwand, eine Reduktion der Falx, plumpe Schlifen- und
Stirnlappen sowie eine Fornixgliose auf. Auch Fritzscur fand bei
seinem erwihnten Fall, allerdings nicht ndher im Detail beschriebene,
mikrogyre Rindenformationen. Wir sehen nun in unserem ersten Fall
Verinderungen am Gehirn, die unseres Erachtens eindeutig im Sinne
dysraphischer Aquivalente des GroB- und Kleinhirns zu werten sind.
Diese Befunde sind insofern von grofler Bedeutung, als die richtige
Differenzierung des Mittelgesichts. in einer direkten Abhingigkeit von
der regelrechten Entwicklung im Bereich des vorderen Neuroporus zu
stehen scheint. Dies wird um so plausibler, als nach STERNBERG zu
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einem Zeitpunkt, in dem bereits die Gesichtsfortsitze ausgebildet sind,
die Area triangularis in der Gegend des vorderen Neuroporus zu liegen
kommt. Es kann daher angenommen werden, dall bei fehlerhaftem
SchluB des vorderen Neuroporus das physiologische Néherriicken der
Augenanlagen behindert wird und daraus ein Hypertelorismus resultiert.
Wir sehen also auch in der mangelhaften Ausdifferenzierung des Gesichts
die Mbglichkeit einer Manifestation dysraphischer Aquivalente des
kranialen Neuralohres.

Die in unserem ersten Fall gefundene Fehl- bzw. Mifbildung an
den Augen rundet das Bild der anscheinend zentral bedingten Ver-
bildung des Gesichts und stellt ein unseres Wissens noch nicht be-
schriebenes Symptom in der MiBbildungskorrelation zwischen Nieren
und Gesichtsverdnderungen dar.

Denkbar wire auch der Einfluf einer gestorten Entwicklung
trophisch-vegetativer Zentren im Zwischenhirn und der ventralen
Fliigelplattengebiete der caudalen Riickenmarksabschnitte auf die nor-
male Ausbildung sowohl des Urogenitalapparates als auch des Gesichts.
Da die Zusammenhiinge aber keineswegs als hinreichend gekldrt an-
gesehen werden kénnen, wire zu fordern, dab kiinftighin bei derartigen
MiBbildungskorrelationen mehr als bisher der feingeweblichen Unter-
suchung des zentralen Nervensystems die Aufmerksamkeit zugewendet
wird.

Unabhingig von der formalgenetischen Deutung scheint es uns aber
festzustehen, dafl das Zusammentreffen besonderer Nierendysplasien
in Form einer Agenesie bzw. Hypoplasie mit eigenartigen Gesichts-
veranderungen keineswegs als zuféllig zu betrachten ist. Aus diesem
Grund mochten wir vorschlagen, diese MiBbildungskoppelung als reno-
faciale Dysplasie zu bezeichnen.

Zusammenfassung

Es werden 2 Falle von Dysplasie des Urogenitaltraktes in Kom-
bination mit Stérungen im Bereiche des Gesichtsschidels und mit mehr-
fachen inneren Organabartungen beschrieben. Die Fehlbildungen des
Harnapparates waren doppelte bzw. einseitige Nierenhypoplasie. Am
Genitalapparat konnte eine Hypospadie bzw. ein Uterus bicornis ge-
funden werden. An inneren Organmifbildungen waren vorhanden: im
1. Fall eine Hypoplasie beider Lungen, linksseitiger Prolaps von Bauch-
eingeweiden in die linke Brusthohle bei Defekt der Pars lumbalis des
Zwerchfells, Mesenterium commune.

Unter den Gesichtsverdnderungen dominierte der Hypertelorismus,
im 1. Fall mit Mikrophthalmie und angeborener Hornhauttritbung
auf Basis eines angeborenen Glaukoms vergesellschaftet. Am Zentral-
nervensystem konnten in diesem Fall eindeutige Verdnderungen
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gefunden werden, welche im Sinne dysraphischer Aquivalente des GroB-
und Kleinhirns zu werten sind. Der Zusammenhang zwischen dys-
raphischen Stérungen an Gehirn und Riickenmark einerseits und Ge-
sichts- bzw. Nierenverbildungen andererseits wird besonders hervor-
gehoben. Die ursédchliche Bedeutung einer frithembryonalen Entwick-
lungsstérung des Zentralnervensystems bzw. des Achsenskelets fiir die
korrelative Entstehung der Nieren- und Gesichtsverdnderung wird ver-
mutet. Das pathognomonische Auftreten der charakteristischen Ge-
sichtsveréindérungen nur bei Arenie wird in Frage gestellt.

Es wird vorgeschlagen, die beschriebene Millbildungskoppelung als
reno-faciale Dysplasie zu bezeichnen.

Literatur

ADRIAN u. LicHTENBERG: Z. urol. Chir. 1, H. 3 (1913). — AireyN, G,
and N, P. OrcHAND: J. Obstetr. 59, 810 (1952). — Barrowrirz, E.: Zit. nach
GRUBER u. BiNg. — BrxD4, C.: Development, Disord. of mentation and cerebr.
palsies. New York: Grune & Stratton 1952. — BussE: Zit. nach ScBInLING., —
DiecrMaNy, H.: Virchows Arch. 241, 401 (1923). — Frieps, R.: Arch. of Oph-
thalm. 155, 359 (1954). — Frirscur, F.: Zbl. Path. 94, 170 (1955). — GRIMBERG:
Zit. nach OsTERTAG. — GROSS, H.: Ophthalmologica (Basel) 181, 137 (1956). —
GRUBER, G. B.: Beitr. path. Anat. 114, 372 (1954). — GrUBER, G. B., u. L. Bixe:
Z. urol. Chir. 7, 259 (1921). — GUNTHER, R.: Z. menschl. Vererbgs- u. Konstit.lehre
27, 253 (1943). — GusTER u. OsER: Zit. nach ALLEN u. ORCHAND. —
Hawser, R.: Beitr. path. Anat. 77, 417 (1922). — Kemer, F. K.: Virchows
Arch. 328, 182 (1956). — Kugrixe, H. O.: Beitr. path. Anat. 80, 609 (1928). —
LreaMaxy, E.: Zit. nach OstERTAG. — MacuT, A. H.: Amer. J. Dis, Childr. 80,
297 (1950). — Mawnw, I.: Developmental abnormities of the eye. Cambr. Univ.
Press 1937. — Maxs, I.: Graefes Arch. 119, 77 (1928).. — MarpURG: Zit. nach
OSTERTAG. — MEINOLDI, P.: Zit. nach OsTERTAG. — Morsizr, (. DE: Schweiz.
Arch. Neur. 74, 309 (1955). — MotzreLD, K.: Beitr. path. Anat. 59, 539 (1914). —
OSTERTAG, B.: Z. Urol. 47, 339 (1954). — Tn Handbuch der speziellen pathologischen
Anatomie und Histologie von HeNkr, LuBArscH u. Rossue, Bd. XTII/4. Berlin:
Springer 1956, — PorTeR, E. L.: J. of Pediatr. 29, 68 (1946). — Amer. J. Obstetr.
51, 885 (1946). — Scmmrivg, F.: Virchows Arch. 232, 178 (1921). — ScHonz:
Berl. klin. Wgchr, 1911, — SEEFELDER, R.: Ergebnisse der Pathologie 21, I, 511. —
SteemunD, H.: In Handbuch der speziellen pathologischen Anatomie und Histo-
logie von Henxe-LusarscH, Bd. IV/3. Berlin: Springer 1929. — Smrrm, H. G.:
Canad. Med. Assoc. J. 65, 148 (1951). — STAEMMLER, M.: Beitr. path. Anat. 68, 22
(1921). — STERNBERG, C.: Wien. klin. Wschr. 1907, Nr 45, — STERNBERG, H.: Z.
Anat. 82, 747 (1927). — Sutrrer, F.: In Handbuch der inneren Medizin, 4. Aufl,,
Bd. VIIT, 8. 866. Berlin: Springer 1955. — WINTER: Zit. nach SUTTER.

Dr. O. Bravn, Niederodsterreichische Landeskrankenanstalt,
Wien-Speising, Speisinger Str. 109



