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Uber einen Fall yon Relaxatio diaphragmatiea 
durch angeborene Miilbildung des Biickenmarkes 

Von 

1)IERLORENZO MARCHIAFAVA 

Mit 4 Textabbildungen 

(Eingegangen am 6. Januar 1960) 

Nur  sel ten ist bisher die Aufmerksamkei t  dem Nervensys tem zugewandt  
women,  wobei die Forschung sich iiberdies nu r  auf die genaue Un te r suchung  der 
Zwerchfel lnerven beschr~Lnkt hat .  So l and  To~Dv~Y einen abwegigen Verlauf 
der Nervenfasern  des Zwerchfelles. Dabei  war jedoch die Frage offengeblieben, 
ob es sich u m  die Ursache oder urn die Folge dieser Migbi ldung handel te  (REG- 
G~A~I 1954). 

Unl i tngst  ha t t e  ich Gelegenheit,, e inen Fa l l  yon  angeborener  ,,l~elaxatio 
d iaphragmat ica"  zu untersuchen,  bei dem sich ein schwerer Fehler  im Bau  
der Ursprungs-Zel lkerne  der Zwerchfel lnerven land.  Angesichts der Sel tenhei t  
eines solchen Befundes,  der meines Erachtens  bisher noch n icht  beschrieben 
worden ist, hiel t  ich es fiir gegeben, ihn  im folgenden kurz darzulegen u n d  zu 
diskutieren.  

I. Sante, 42 Jahre Mr, verheiratet, mit 2 lebenden, gesunden Kindern. - -  Der Patient 
hat normMen Milit~Lrdienst geleistet. Patient gibt an, dab er yon seinem 12. Lebensjahr ab 
an einer Cyanose der Ni~gel lift und bei Anstrengungen kurzatmig wurde. Diese Symptome 
blieben bis zu seinem 36. Lebensjahr (1951) unver~ndert, hinderten ihn jedoch nicht daran, 
seiner normalen Besch~ftigung nachzugehen. Im Jahre 1951 tritt dann ein Krankheits- 
zustand ein, der Ms Keuchhusten diagnostiziert und 2 Monate hindurch, d. h. bis zum Ver- 
schwinden der Symptome, mit Antibiotica behandelt wurde. Von jener Zeit an hat der 
Patient eine Verst~rkung der durch Anstrengung hervorgerufenen Dyspnoe sowie Herzklopfen, 
Tachykardie leiehten Grades, sehnelle Ermfidung der Muskeln und leichtes krankhaftes 
Zittern an den Fingern bemerkt. In den Jahren 1953/54 kamen zu den schon beschriebenen 
Symptomen noeh Schmerzen am Hinterkopf hinzu. AuBerdem empfand der Patient tagsiiber 
eine fast kontinuierliche Schlafsucht (Somnolenz). Ab und zu bemerkte er geringfiigige 
0deme an den KnScheln, die durch Bettruhe zurfickgingen. Anfang 1957 trat eine 5--10 rain 
lang andauernde Narkolepsie auf. Seit dem Mai desselben Jahres trat die Dyspnoe auch im 
Ruhezustand auI; auBerdem kam es zu einer Verst~Lrkung der Cyanose, er bekam Fieber und 
geriet in einen Zustand der Verwirrung mit einer Desorientierung in Zeit und Raum. Am 
31.12. 57 starb der Patient. 

Bei der Obdulction wurden folgende Befunde erhoben (Prot.-Nr. 9521; Prof. Dr. AI~To~Io 
ASCENZI) : 

Die Untersuchung der Sch~delkapsel und des Rtickgrates wies keine nennenswerten Ver- 
anderungen auf; auch Gehirnkrankheiten waren nicht nachweisbar. Gestalt und Volumen 
des Rtickenmarkes waren normal. Gut erkennbar waren die beiden Anschwellungen, yon 
denen die des Nackens den hSchsten transversalen Durchmesser in HShe des Segments C 6 
erreichte. Es fanden sich jedoch bemerkenswerte Abweichungen yon der Norm an den 
Ursprungssti~tten der XYurzeln der Spinalnerven in H6he der Segmente C3, C~ und C 5. An 
diesen Stellen entspringen die vorderen Wurzeln der Spinalnerven, wie es normal ist, l~ngs 
der vorderen Seitenfurche, und zwar in einer fiir jede Wurzelfaser verschiedenen Entfernung 
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yon der Mittellinie. - -  Die reehte und linke vordere Wurzel des Segmentes C 3 nahmen ihren 
Anfang in etwa 11--13 Wurzelfasern, die sieh zu F~den vereinigten, welche ihrerseits immer 
feiner wurden, bis sie sieh in der vorderen Wurzel verloren. - -  Die Wurzel C~ wurde reehts 
yon 2 diekeren und yon 6 weiteren bedeutend feineren Wurzelfasern gebildet. Man z/~hlte 
also im ganzen 8 Wurzelfasern, yon denen 
nut  2 eine ann~hernd normale Dieke hatten. 
Auf der linken Seite betrug die Anzahl der 
Wurzelfasern ungef/~hr 8, die alle den gleichen 
Durchmesser besagen (Abb. 1). - -  Der Stature 
der vorderen Wurzel C~ war auf beiden Seiten 
yon einer etwas geringeren Dicke als der yon 
C 3. - -  Auf der Is yon C~ waren die Wurzel- 
fasern viel zahlreicher als die des oberen Seg- 
mentes (etwa 13--15) und etwa 2--3  mm yore 
Ursprungsort entfernt  vereinigten sie sich 
wieder zu 5--6  diekeren Fasern. Der Stamm 
dieser Wurzel hat te  einen etwa zweimal 
grSBeren Umfang als derjenige der dariiber- 
gelegenen. - -  Auch der Umfang der Wurzel C 6 
war ausgesprochen gr6Ber als derjenige der 
vorhergehenden und riihrte yon einer sehr 
betr/~chtliehen Anzahl yon Wurzelfasern 
(etwa 24) her. - -  Vom Segment C 6 bis D~ waren 
die Wnrzeln alle yon gMeher GrSge; such 
die Anzahl der Wurzelfasern war ungefi~hr 
gleieh. - -  Die hinteren Wurzeln yon C 3 his D 1 
wiesen keine bemerkenswerten Abweiehungen 
auf. Jede einzelne yon ihnen entstand aus 
12--15 Wurzelfasern yon einer Dieke von 
0,5--1 ram; alle waren 1/~ngs der hinteren 
Seitenfurehe regelrecht angeordnet. - -  Die 
Untersuehung der Blutgef/~Be des Riicken- 
markes zeigte, dab die vordere Spinalarterie 
auf der HShe des Segmentes C a endete, indem 
sie sich in mehrere ~ste  unterteilte, welche 
sieh yon der Mittellinie entfernten und einen 
gewundenen Verlauf nahmen. Unterhalb yon 
C a wurde die Arterie auf der Mittellinie wieder 
hergestellt, und zwar dutch Fusion yon auf- 
und absteigenden Abzweigungen, die yon den 
seitlichen Spinalarterien herkamen. Im Gegen- 
satz dazu behielten die beiden hinteren 
Spinalarterien stets ihren selbst/tndigen Cha- 
rakter bei und waren 1/~ngs der ganzen Cervi- 
ealbahn des Riickenmarkes gut erkennbar. Abb. 1. ~r des Biickenmarkes von 

Bei der Offnung der Brust~ und der Baueh- c~ bis Cs. Der Durchmesser der Nervenwurzeln 
ist in It6he clef Segmente C~, C4 and C~, die an 

h6hle zeigte es sieh, dab die reehte Zwerehfell- der Bildung der Zwerehfellnerven beteiligt sind, 
kuppel den 2, Zwischenrippenraum und die linke vermindert 

die t t6he der 3. t~ippe erreiehte. Die zentrale 
Sehnenplatte des Zwerehfelles lag auf der H6he der 4. Rippe. Die BrusthShle war also ~uBerst 
eingeengt (s. Abb. 2). Die Zwerehfe[lkuppeln stieBen die vorderen Lungenr~nder naeh hinten 
und den Herzbeutel naeh vorn, so dab er weitgehendst bloB lag. Im oberen vorderen Mediasti- 
num wurde der Waldeyer-t~aum fast vollkommen yon der noeh immer vorhandenen Thymus- 
driise ausgefiillt. 

Naeh der Herausnahme der Eingeweide erfolgte eine systematisehe Untersuehung des 
Zwerehfelles. Zu diesem Zweek wurde der ganze Muskel zusammen mit  einigen Rippen and 
einigen Lendenwirbeln aus dem Leiehnam herausgenommen. Wie aus Abb. 2 Mar ersiehtlieh 
und im vorstehenden such bereits erw/ihnt worden ist, bestand der Hauptbefund in einer 
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abnormen Hebung der Zwerchfellkuppeln. Das Mittelstiick des Muskels, das h in ten  von den 
2 Wirbelpfeilern und  vorn  yon dem Mittelst/ick der zentralen Sehnenplat te  und  dem vorderen 
Bla t t  desselben gebildet wurde, lag in ungefahr  normaler  H6he (4. Rippe), so dab der Mittel- 
absehni t t  wie zwisehen den beiden Kuppeln  versenkt  ersehien. AuBerdem nahmen  die yon der 
zentralen Sehnenplat te  ansgehenden Muskelbfindel einen regelrechten VerlauL - -  Die Zwerch- 
fellpleura war ebenso wie das Zwerehfellperitoneum in seiner ganzen Ausdehnung gla t t  und  
durchsiehtig. - -  Der Muskel war rot  gei~rbt  und  sehlaff. Die Bfindelung ha t t e  sieh erhalten, 
wenn sic auch nicht  immer klar ersichtlieh war. Die Dieke des Muskels war - -  mi t  Ausnahme 
der halbkreisf6rmigen Ansatzstelle der vorderen und  seitlichen Bfindel an den W/~nden des 
Brustbeines und  der ~ ippen  - -  al lenthalben betr/~chtlich herabgesetzt.  Die an versehiedenen 

Abb. 2. Die ,,l~elaxatio" des Zwerchfells. Die Zwerchfe]lkuppeln sind stark gehoben; die zentrale 
Sehnenplatte hat keine Verlagerung erfat~ren 

Stellen vorgenommenen Messungen ergaben folgende Werte:  Im zentralen Bereich der vorderen 
und  seitlichen Muskelbfindel (rechts und  links): 1,5 ram; im zentralen Bereieh der hinteren 
Muskelbfindel: 2 mm. Diese Werte  betragen ungef/~hr die H~lfte derjenigen, die man  bei einem 
normalen Zwerchfell erh/~lt. Eine merkliehe Vermehrung des Bindegewebes zwisehen den 
l~uskelbfindeln war nicht  vorhanden.  

Pathologisch-anatomischeDiagnose. ,Re laxa t io"  beider Zwerchfellkuppeln, die den zweiten 
rechten Zwischenrippenraum bzw. die 3. linke Rippe erreiehen. Anomalien im Ausgangspunkt  
und  in der Anordnung der Wurzeln der Spinalnerven in HOhe der Segmente Ca, C a und  C 5. 
Kypert rophie  der reehten Herzkammer  mi t  Erweiterung der Lungenarterie.  Atelektase der 
unteren Lappen beider Lungenfliigel. Blu ts tauung in der Leber, der Mflz, den Nieren, dem 
Magen und  dem Darm. Persistenz der Thymusdriise. Vielfache MiBbfldungen des l~terzens, 
der Leber und  der Nieren, sowie t typoplasie der Aorta. 

Die mikroskopische Untersuchung des Zwerchfelles ergab eine sekund/~re Degeneration der 
Muskelfaser. Die L/~sion betraf  einzelne 1%se1~ und war nicht  diffus verbreitet .  Dabei 
zeigten sich verschiedene Stadien der Degeneration: W/~hrend einige Muskelfasern nur  die 
normale Streifung verloren ha t t en  und  homogen erschienen, war in anderen das Cytoplasma 
bis auf einen kleinen feinen Faden  reduziert, der zwischen 2 Reihen yon Muskelkernen lag, 
die auBen yon dem Sarkolemm begrenzt  wurden. Sch]ieglich land  sieh ein Ersatz der zugrunde 
gegangenen Muskelfasern durch ein fibrillgres Bindegewebe. 
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Die Untersuchung der motorischen yYervenendplatten des Zwerchfellnerves ergab grSl]ten- 
tells degenerative Ver/~nderungen, wie man sie gewShnlich bei prim/iren Muskelleiden antrifft 
(CoElcS und WOOLr). Im Irmeren der motorisehen Endplatte verschwanden die feinsten 
Nervenvers w/~hrend die Hauptfaser stellenweise anschwoll und in einer dicken, 
rundlichen, ,,kniittel"-artigen Bildung endigte (s. Abb. 3a). Auch die efferenten Nerven- 
fasern waren in der Nghe ihrer Endigungen ver/~ndert; und zwar hatten sie entweder ein 
,,rosenkranz"-artiges Aussehen, d. h. sie wiesen rundliche Erhebungen auf, die mit normalen 
Strecken abwechselten, oder aber sie waren zerfasert (s. Abb. 3b). 

Da es der t t a u p t z w e c k  der  vor l iegenden  Un te r suchung  war, die Ursprungs-  

kerne  der Zwerchfe l lnerven dieses Falles denen eines normalen  Rf ickenmarkes  

zur Kont ro l l e  gegenfiberzustel len,  er- 

ach te t en  w i r e s  ffir zweckms eine 

Z~hlung der motor i schen  Nervenze l len  

in den Vorderh6rnern  des Ursprungs-  

gebietes dieser l~erven vorzunehmen.  

Tabelle 

C 3 
(die letzten 60 einer Dicke 

yon etwa 1,5 mm ent- 
sprechenden Schnitte) 

C4 

C 3 
(die ersten 60 einer Dicke 

yon etwa 1,5 mm ent- 
sprechenden Sehnitte) 

Zahl dermotorisehen 
!Nervenzellen 

Patho- 
Normales logisches 
R~eken- R~cken- 
m~rk mark 

278 

2728 

627 

141 

1543 

635 

Abb. 3a u. b. Die Ver~tstelnng des Endes der 
motorischen Endplatte ist vollkommen ver- 
sehvalnden. Es ist nut der Hauptstamm der 
Nervenfaser iibriggeblieben, die in einer 
starken kugelf6rmigen Ansehwellung endet; 
b Motorisehe Endplatte im ZwerehfelL Die 
VerSstehmgen des Endes der Nervenfaser 
sind versehwunden. Die entfernteren Streeken 
zeigen Zeiehen einer vSlligen Degeneration. 

Bielsehowsky-- kohlensanres Silber 

Zu diesem Zweck unterzogen wir alle dem Segment C 4 entspreehenden Sehnitte, die letzten 
60 Schnitte des Segmentes C a und die ersten 60 Sehnitte des Segmentes C 5 einer genauen 
Priifung. 3/[an ist ngmlieh der Ansieht ( B v ~ E  und FOEeSTER), dag der Ursprungskern des 
Zwerehfellnerven innerhalb dieser Abgrenzungen liegt. Die Zghlung der Zellen wurde bei 
jedem 5. Sehnitt vorgenommen. In jedem einzelnen Sehnitt zghlten wit die Nervenzellen, 
welehe in demjenigen Bereieh der grauen Substanz des Rtickenmarkes lagen, der naeh vorne 
und naeh seitwgrts yon den vorderen und seitlichen Riindern der VorderhSrner, naeh medial 
yon der ~edianebene des Markes und nach hinten yon einer dureh die hintere graue Kommissur 
verlaufenden Frontalebene begrenzt war. Vor der Zghlung untersuehten wir jeden Sehnitt mit 
schwaeher VergrSl3erung, um die Topographie der gr6Bten Zellgruppierungen zu bestimmen. 
Sodann wurde die Zghlung der motorisehen Nervenzellen bei starker VergrSBerung vor- 
genommen. Die motorischen Nervenzellen waren immer leieht erkennbar, weil sie sich yon den 
iibrigen Nervenzellen und yon den Gliaelementen dureh ihre GrSl3e und durch ihren Gehalt 
an tigroider Substanz im Cytoplasms abhoben. 

Wegen  dieser offensicht l ichen Unte rseh iede  zwisehen den W e r t e n  des patho-  

logisehen und  des Kon t ro l lmarkes  ve r sueh ten  wir, eine vergle iehende Analyse  der 
in den Vorderh6rnern  ident i f iz ierbaren Nervenke rne  der Ze l lenansammlungen  

vorzunehmen .  W g h r e n d  sieh eine solehe Un te r suehung  im Segment  C a als prak- 
t iseh nnm6gl ieh  erwies, weil an dieser Stel le  eine kons tan te  Bi ldung yon Zellen- 

ansammlungen  fehlte,  ~var die Un te r suehung  des Segmentes  CA ergiebiger.  I n  
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diesen Absehnitten des pathologisehen Marks fehlte konstant der laterale hintere 
Kern der Vorderh6rner (s. Abb. 4). An seiner Stelle fanden sich nut  kleine Nerven- 
zellen und einige wenige normale Gliazellen. Weiterhin ist hervorzuheben, wie 
sieh an dieser Stelle keine I-Iinweise f~r vorangegangene erworbene Krankheits- 
prozesse ergaben. Nut  in den letzten 20 Schnitten des Segmentes C~ war der 
laterale hintere Kern auffindbar. Mit zunehmender NAherung der unteren Grenze 
des Segmentes zeigte er eine fortsehreitende Vermehrung der Anzahl seiner 
motorisehen Nervenzellen. Die topographisehe Anordnung der Nervenkerne und 

--kbb. 4. l~bersieht  fiber die VorderhSrner  des pa tho log ischen  Rfiekenlnarkes .  Die Anzah l  tier Zellen 
i s t  gering.  Der sei t l iche h in te re  Kern  feht t  vollst~Lndig. Kresy lv io le t t .  • 10 

die Anzahl der in ihnen enthaltenen Zellen waren schliel3lieh in allen Abschnitten 
des Segmentes C 5 wieder normal. 

Zusammenfassend hat  sich ergeben: 
In der t tShe des Segmentes C 3 war die Anzahl der motorischen Nervenzellen 

gleieh der I-I~l~te des Normalwertes, ohne dal~ diese Verminderung der Zellen 
eine ausgew~ihlte topographische Anordnung auiwies. Dem Segment C a fehlte 
der laterale hintere Igervenkern der VorderhSrner vollst/indig, mit Ausnahme der 
letzten Strecke mit einer L~nge yon etwa 0,6 ram. Diese Ergebnisse stimmten 
mit dem makroskopischen Befund des abnormen Verhaltens der vorderen Wurzel- 
fasern in I-IShe der Segmente C a und C 4/iberein. Die nach der Bielschowskyschen 
Kohlen-Silber-Methode gef~rbten Schnitte der Zwerchfellnerven zeigten in etwa 
10% der Achselmylinder einen regressiven ProzeB, der in seinen Merkmalen weder 
mit der prim~ren, noch mit der sekund~ren Degeneration genau vergliehen werden 
konnte. So erschienen die Achsenzylinder in kleine geradlinige Segmente auf- 
geteflt, die ihrerseits, yon ihren Endigungen ausgehend, allm~Lhlich zerfielen. Die 
Anzahl der Kerne der Schwannschen Zellen war nieht erhSht; das Perineurium 
und das Endoneurium waren mengenm/~13ig nieht merklich vergndert. 
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Diskussion 
In dent hier besehriebenen Fall gelang der Naehweis, dab eine sehwere I~elaxa- 

rio diaphragmatiea mit einer angeborenen 5~il3bildnng in den grauen Vorder- 
h6rnern der Segmente C 3 und C 4 des Rtiekenmarkes einherging. 

Bei der genauen Aufstellung der wiehtigsten Befunde m6ehten wir hervor- 
heben, dab ein/iuBerster Zwerehfellhoehstand bestand, nnd zwar derart, dab die 
reehte Zwerehfellkuppel den 2. Zwisehenrippenraum und die linke die 3. Rippe 
erreiehte. Die histologisehe Untersuehung best/itigte den sehon makroskopiseh 
offensiehtliehen Befnnd einer Muskelatrophie, welehe die Merkmale der sekund/iren 
oder neurogenen Degeneration aufwies. Damit /ibereinstimmend zeigte es sieh, 
dab die L/isionen der motorisehen Nervenendigungen des Zwerehfellnerves ein 
Aussehen hatten, das sieh auf ein dureh den Zerfall der Mnskelfasern hervor- 
geru{enes Leiden beziehen liel3. 

Andererseits wies das Riiekenmark in dem eerviealen Absehnitt Ver/inde- 
rnngen der vorderen Wurzeln in t[6he yon C a auf, nnd zwar bestand auf beiden 
Seiten eine bemerkenswerte zahlen- und volnmenm/il3ige Verminderung der 
Wurzelfasern. 

Dieser Befund legte eine systematisehe Untersuchung des Rfiekenmarkes in 
I-t6he dieser Segmente nahe, da es wahrseheinlieh war, dab aueh krankhafte 
Ver/indernngen in den granen Vorderh6rnern bestanden. Und tats/iehlieh ist es 
m6glieh gewesen, hier eine erhebliehe Verringernng vor allem der zum seitliehen 
hinteren Nervenkern geh6renden motorisehen Nervenzellen naehzmveisen. 

Das Ergebnis der histologisehen Untersnehung wies auf eine prim/ire Fehl- 
bildnng im I~iiekenmark hin nnd sehlog yon vornherein das Vorliegen einer 
sekundgren Sehgdigung aus. In TS"bereinstimmung damit fanden sieh aneh andere 
Migbildnngen : eine klappen/ihnliehe Membran im Bereieh der nn~eren I-[ohlvene ; 
ein abnormer Einschnitt  1/ings des Vorderrandes des reehten Leberlappens und 
die Persistenz der f6talen Furchung beider Nieren. 

Es zeig~ sieh also, dab die ,,I~elaxatio diaphragmatiea" im vorliegenden Fall 
seknnd/ir dureh eine MiBbildung des zentralen Nervensystems entstanden war, 
die sieh allerdings auf die Ursprnngsstgtte der Zwerehfellnerven besehrgnkte. 

Der angeborene Ursprnng der L/ision erkl/irt auch die Tatsaehe, dab sich das 
Leiden, wenn aueh in Form einer Begleiterseheinnng, sehon frtihzeitig, und zwar 
seit den ersten Lebensjahren geguBert hatte. Es hatte fast unnnterbroehen 
bestanden, wobei sieh Zustgnde der Versehleehternng und der Besserung abweeh- 
selten, his sehlieBlieh der Tod des Patienten eintra~. 

Zusammenfassung 
Es wird fiber einen Fall yon ,,I~elaxatio diaphragmatiea" bei einem 42j/ihrigen 

Mann beriehtet, der infolge einer schweren Asphyxie gestorben ist. Dureh die 
systematisehe Untersuchung des Zwerehfells und der Zwerehfellnerven yon dem 
Ursprung bis zur Endigung gelang der Naehweis, dab dieses Leiden dutch eine 
Migbildung des t~tiekenmarkes in der J-I6he der Segmente C3, Ca und C 5 ver- 
ursaeht worden war. tIier fehlten in groBer Menge die Zellen der grauen Vorder- 
h6rner, und zwar besonders diejenigen der seitliehen hinteren Kerne. 
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Summary 
A case of " r e l axa t io  d i a p h r a g m a t i c a "  is r e p o r t e d  in a 42 yea r  old m a n  who 

d ied  as t he  consequence of a severe  a sphyx ia .  On sys t ema t i c  s t u d y  of the  
d i a p h r a g m  and  the  phrenic  nerves,  f rom the i r  or igin to  the i r  m o t o r  end-pla tes ,  
i t  could be shown t h a t  th is  disease  was due  to  a ma l fo rma t ion  of t he  spinal  cord 
a t  the  level  of Ca--C ~. Large  number s  of the  cells of the  an te r io r  horns of the  
g rey  m a t t e r  here were  lacking,  especia l ly  those  of t he  l a t e ra l  pos ter ior  horn.  
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