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Motto: Alle Gestalten sind #hnlich und

keine gleichet der andern;
Und so deutet der Chor auf ein

geheimes Gesetz,

Auf ein heiliges Riitsel!

(Goethe).
Durch die besonders in Lehrbiichern iibliche, praktisch viel-
leicht auch brauchbare Einteilung der Krankheiten nach Korper-
Regionen (obere-, untere Extremitit, Wirbelsiule u.s.w.) wur-
den wichtige Zusammenhiinge in den Hintergrund gedringt und
ihr Studium vernachlissigt. Erst in neuerer Zeit kam man in
der Erkenntnis dieser Beziehungen weiter, sodass wir jetzt ge-
zwungen sind, viele bisher gewohnte Gedankenginge fallen zu
lassen und manches Krankheitsgeschehen von einem anderen

Acta orthopaedica, Vol. IX, 4. 16



236 B. VALENTIN

Gesichtspunkte aus zu betrachten. Auch hier — wie auf so vielen
Gebieten der Medizin — eine Abkehr vom Lokalistischen zum
Allgemeinen. Jede Einteilung hat natiirlich etwas Willkiirliches,
so auch die gleich noch ausfiihrlicher zu schildernde, und zwar
deswegen, weil infolge von Uberschneidungen und Ubergingen
von der einen Gruppe zur anderen eine scharfe Trennung nicht
immer moglich ist. Aber trotzdem muss man, um weiterzukom-
men, eine gewisse Unterteilung und Abgrenzung vornehmen. Der
gleichen Ansicht gibt auch Stupka in seinem soeben erschienenen
schénen Buch Ausdruck, wenn er sagt (8. 45): »Gleichwohl
ist die Aufstellung gewisser Missbildungstypen nicht nur aus
morphologischen Griinden (Endaspekt!) und aus praktischen
Bediirfnissen der Verstindigung geboten, sondern weil dem
Auftreten der diversen Missbildungstypen offenbar das Einset-
zen der Noxe zu ganz speziellen, von einander verschiedenen
Zeitabschnitten entspricht. Natiirlich sind auch Kombinationen
von zwei oder mehr Haupttypen von Missbildungen bzw. von
Einzelgliedern zweier oder mehrerer Missbildungsreihen mog-
lich.«

Drei Begriffe sind zu unterscheiden: unter einem Syndrom
oder einem Symptomen-Komplex versteht man mehrere, von ein-
ander abhiingige, also mit einander in Zusammenhang stehende
Erscheinungen, wie es z.B. das Syndrom der numerischen Reduk-
tion der kaudalen Wirbelsiule zeigt, wobei ja auch stets Sto-
rungen von Seiten des Nervensystems sich finden. Andere solche
Syndrome sind: der angeborene Schulterblatthochstand mit
Anomalien im Aufbau der Wirbelsiule und der Rippen, der
Klumpfuss bei Spina bifida, das Spaltbecken bei Exstrophia
vesicae usw.

Bei der System-Missbildung dagegen ist — wie schon der
Name besagt — ein ganzes System mehr oder weniger vollstin-
dig befallen, wie z.B. das Knochensystem, das Muskelsystem,
das Bindegewebssystem, das Nervensystem usw. Als Typen sol-
cher System-Missbildungen nenne ich die Arachnodaktylie, die
Chondrodystrophie, die Dysostosis cleidocranialis; weitere Bele-
ge finden sich bei Valentin in Schwalbe-Gruber, Morphologie der
Missbildungen III. Teil, 1. Abteilung, 7. Kapitel.
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Als dritte Gruppe miissen wir die korrelierten (gekoppelten)
Missbildungen abtrennen; mit diesen wollen wir uns im folgen-
den beschiftigen. Zunichst sei die Bezeichunug »gekoppeli«
einer niheren Betrachtung unterzogen. Gg. B. Gruber — Got-
tingen hat im Jahre 1934 eine Arbeit versffentlicht mit dem
Titel: Beitriage zur Frage sgekoppelter« Missbildungen. (Akro-
kephalo-Syndaktylie und Dysencephalia splanchnocystica)., Wei-
ter hat er sich noch zu dieser Frage geiussert im Handbuch
der spec. patholog. Anatomie und Histologie (Lubarsch-Henke),
wo er schreibt: sDagegen ist es sehr wahrscheinlich, dass solehe
als Dysencephalia splanchnocystica zusammengefasste Missbil-
dungen Ergebnis einer Koppelung von Erbfehlern darstellt«
und 1937 in der Morphologie der Missbildungen: sZysten und
Polydaktylie sind als eine Art von Missbildungskoppelung auf
dem Boden endogener vererbbarer Vorbedingungen aufzufas-
sen«. Er erwihnt die Versuche an Froschlarven, welche als Kor-
relations- oder Relationserscheinungen von Diirken gedeutet
wurden und hat sKorrelation« mit sKoppelung« iibersetzt, Aber
der Begriff »Koppelung« ist schon in der Erblehre festgelegt,
man spricht von »Faktorenkoppelung« und versteht darunter
die Tatsache, dass Faktoren, die im gleichen Chromosom gelegen
sind, gemeinsam, d.h. gekoppelt vererbt werden (R. Gold-
schmidt). »Die Erbfakforen sind nicht simtlich vollkommen
unabhiingig, sondern zu mehreren oder vielen in einzelnen Grup-
pen oder Verbinden vereinigt, die man als Koppelungsgruppen
bezeichnet.« (Diirken). Selbst wenn man bestimmt wiisste — was
keineswegs der Fall ist, denn es kann sich auch, wie H. Giinther
richtig hervorhebt, um eine embryonale intrauterine Entwick-
lungsstorung mehrerer Anlagen handeln —, dass die in Frage
kommenden verschiedenen Missbildungen einer Gen-Koppelung
ihr Dasein verdamken, wire es doch wohl nicht richtig, von
»gekoppelten« Missbildungen zu sprechen, weil die Verwendung
eines und desselben Begriffes fiir 2 verschiedene Dinge leicht zu
Missverstéindnissen fithrt. Am besten und richtigsten nennt man
derartige Missbildungen skorrelierte«; bei dieser Benennung ist
die Moglichkeit einer in Zukunft noch zu entdeckenden Koppe-
lung von Erbanlagen keineswegs ausgeschlossen. Denn als Kor-
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relation bezeichnet man Begriffe oder Dinge, die einander wech-
selseitig erfordern und bedingen, sodass Verdnderungen an
einem Teil auch zu Verinderungen an anderen fithren. Nach
Keibel ist Korrelation die gesetzmissige Abhiingigkeit der ein-
zelnen Organe voneinander (Nawuck). sMan spricht von Korre-
lation zweier Zustinde, wenn dieselben hiufiger zusammentref-
fen, als nach ihren einzelnen Hiufigkeiten zu erwarten wire.«
(Lenz). sDavon (sc. von der Koppelung) zu unterscheiden ist der
Begriff der Korrelation, worunter man zunfchst nur die rein
hiufigkeitsmiissige Beziehung zwischen 2 Ereignissen versteht.
Korrelation kann durch gleiche Erbveranlagung, aber auch
durch gleiche Umweltwirkung bedingt sein.« (v. Verschuer).
Auch B. Aschner spricht — z.B. bei der Aufzidhlung der ein-
zelnen Komponenten des Bardet-Biedlschen Syndroms — von
seinander koordinierten, endogen bedingten und genotypisch
miteinander korrelierten Anomalien.« Sehr bezeichnend driickt
Rabaud aus, was unter Korrelation zu verstehen ist: »Les cor-
relations constituent un phénoméne, manifesté par la variation
simultanée de parties embryonnaires n’ayant entre elles aucun
lien anatomique visible, aucun contact immédiat, qui puisse
donner 3 croire que I'une influe directement sur I’autre«. Wenn
man allerdings die Anschauung von Babes oder von Bertolotii
sich zu eigen macht (s.u.), dann miisste man anstatt von Korre-
lation von »Konjunktion« sprechen. Denn nach den genannten
Autoren muss man im Zwischenhirn ein trophisches Zentrum
annehmen, welches die Entwicklung der Extremitéiten bestimmt.
Demnach wire die Polydaktylie erst sekundir entstanden infolge
primirer Veranderungen in dem iibergeordnetem Zentrum. Und
da man nach Diirken unter Konjunktion »die gleichzeitige und-
stetige Zusammengehorigkeit einer bestimmten Ausbildung
zweier oder mehrerer morphologischer Komponenten nicht infol-
ge von Korrelation zwischen diesen Komponenten, sondern
durch gleichzeitige und stetige Abhiingigkeit aller dieser Kom-
ponenten von einem ausserhalb derselben liegenden Faktor« ver-
steht, so lage hier folgerichtig eine Konjunktion vor.

Natiirlich haben schon frithere Autoren auf dieses gestz-
missige Zusammentreffen hingewiesen, so zB. B. Meckel und
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besonders I. Geoffroy St. Hilaire; letzterer schreibt (Bd. ITI.
8. 400) : »I1 arrive trés-fréquemment, et 'on pourrait dire pres-
que toujours, que le méme étre se trouve affecté d’anomalies
plus ou moins importantes a la fois, dans plusieurs organes de
la méme région, ou dans plusieurs régions a la fois, — — — 11
est curieux d’avoir a ajouter que les complications les plus fré-
quentes d’une anomalie affectent souvent une région trés-éloi-
gnée de celle qui est le siége de ’anomalie principale, ou méme
la région opposée. — — — Par ces remarques, on voit que cer-
taines anomalies coexistent rarement entre elles, d’autres fré-
quemment, d’autres enfin presque constamment, malgré la dif-
férence trés-grande de leur nature, et quoiqu’elles puissent pa-
raitre complétement indépendantes les unes des autres. Il y a
une trés-grande différence entre tous ces cas, et je n’excepte
pas méme le dernier entre eux, et ceux olt nous voyons plusieurs
anomalies, non seulement coexistant trés constamment, mais
intimement associées entre elles, se fondant 'une dans T'autre,
se pénétrant, pour ainsi dire, et ne formant véritablement toutes
ensemble qu'une seule et unique anomalie, mais une anomalie
complexe. Ce n’est plus 13, comme chez un monstre affecté a la
fois de cyclocéphalie et de polydactylie, et comme dans tant
d’autres cas analogues, une simple rencontre, une simple juxta-
position de deux ou plusieurs anomalies qui restent ce qu’elles
seraient, isolées et réparties sur deux sujets normaux: c’est une
véritable fusion, une combinaison ol chaque anomalie élémen-
taire est A la fois modifiée par les autres et modificatrice de
celles-ci.

Aus neuester Zeit wiren hier noch Giinther, Ullrich, Stupka
sowie K. H. Bauer und Gittig zu erwihnen. Die beiden letzteren
sprechen von »universellen Konstitutionsanomalien«, Ginther
gebraucht den nicht ganz exakten Ausdruck skonstitutionelle
Anomaliekomplexe« und versteht darunter die bei einem Indi-
viduum in konstitutioneller Bindung vorkommende Kombina-
tion anormaler Merkmale, im Gegensatz zur Zufallskombination.
Ullrich bezeichnet das, was wir hier als Korrelation besprachen,
als smultiple Abartungen«; das ist nach ibm seine Hiufung
von Anomalien und Bildungsfehlern, die morphologisch, topo-
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graphisch und entwicklungsgeschichtlich ganz heterogen anmu-
ten, durch ein iiberzufilliges Zusammentreffen aber offenkundig
auf gemeinsame Entstehungsbedingungen irgendwelcher Art
hinweisen.« Der Ausdruck smultiple Abartungen« scheint mir
nicht gliicklich gewihlt, denn in ihm kommt garnicht das gesetz-
missige, siiberzufiallige« Zusammentreffen auf einer gemeinsa-
men Basis zum Ausdruck. Stupkae endlich spricht von »Komple-
xititg, von sKomplexen«, an anderer Stelle von »kombinierten«
Fehlbildungen. Man ersieht also aus dem Vorstehenden, dass
die Verwirrung schon gross genug und es an der Zeit ist, sich
auf eine gemeinsame Bezeichnung zu einigen, wozu mir Korre-
lation bzw. korrelierte Missbildung am geeignetesten erscheint.

Zunichst sei an dem Beispiel der Akrocephalosyndakitylie
erliutert, was unter einer solchen korrelierten (gekoppelten)
Missbildung in praxi zu verstehen ist, bzw. wie sich eine solche
in dem klinigchen Bild ausnimmt. Man kénnte auch andere Bei-
spiele wihlen, doch glaube ich einige neue Gesichtspunkte zum
Kapitel der Akrocephalosyndaktylie beitragen zu kénnen, da
wir im Laufe der Jahre 7 Fille, davon 3 auch autoptisch an
Hand der Sektionen genauer untersuchen konnten.

Wie das klinische Bild bei der Akrocephalosyndaktylic ist,
geht am besten aus den dieser Arbeit beigegebenen Abbildungen
und der kurzen Beschreibung von Aschner und Engelmann her-
vor: »Die Akrocephalosyndaktylie besteht bei voller Ausbildung
in einer eigenartigen Konfiguration des Schidels, welcher in
frontaler Richtung zusammengedriickt erscheint, das Hinter-
haupt ist abgeplattet, frontalwiirts erhebt sich eine betrichtliche
Prominenz, der hichste Punkt des Schidels ist das Bregma. An
allen vier Extremititen besteht quantitativ und extensiv hoch-
gradige Syndaktylie, welche die dreiphalangigen Finger bis zu
den Spitzen, an den Fiissen die 2. bis 5. oder sogar die 1. bis 5.
Zehe verbinden«. Zur genaueren Orientierung iiber die klinische
Symptomatologie empfehle ich die Arbeit von Ginther (1931).
Ausserdem hat sich Giinther noch im speziellen mit der eigen-
artigen Schidelform beschiftigt, ferner Apert et Regnault, und
ganz besonders Greig (1935) ; Giinther hat den Turmschiidel in
seiner konstitutionellen Bindung mit anderen Konstitutionsano-
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malien studiert und als iibergeordnete Gruppen die Dyskranio-
Dysopie, die Dyskranio-Dyshimie und die Dyskranio-Dyspha-
langie aunfgestellt, auf die wir spiter noch zurtickkommen wer-
den. Die Akrocephalosyndaktylie bezeichnet er als Sphenakro-
kranio-Syndaktylie. Weiter ist hier noch als charakteristisch der
Metopismus (die anhaltende Persistenz der Frontalnaht), der
Exophthalmus und der Hypertelorismus zu nennen. Als Hyper-
telorismus (§ép==iiber das Mass hinaus, vjis= fern, weit, éo/{w
= ich trenne) hat Greig (1924) einen iiberméssig grossen Ab-
stand der beiden Augen, also ihre sRandstéindigkeit« bezeichnet,
geringere Grade wiirde man unter die Euryopie zu rechnen
haben. (Genaueres s.bei Ginther 1933). Schliesslich soll noch
das konstante Missverhiltnis zwischen der Grosse des Ober- und
Unterkiefers erwihnt werden, sowie der hohe und enge Gaumen.
Im Gegensatz zu dem ausserordentlich kleinen Oberkiefer, der
auch eine unregelmiissige Zahnstellung bedingt (s. Westphalen),
ist der Unterkiefer sehr kriftig entwickelt, sodass er oft um
ein Betrichtliches vorspringt. Infolge des dauernd gedffneten
Mundes und der verkleinerten Mundhéhle (Fischmaul) hingt
die Zunge heraus, es besteht dauernder Speichelfluss. Eine
weitere Erscheinung, die mit dem hohen Gaumen in Zusammen-
hang steht, ist die erschwerte oder ganz aufgehobene Nasenat-
mung, die sich durch lautes Schnarchen und Schniiffeln sowie
durch chronischen Katarrh der Atemwege bemerkbar macht.
Dieser chronische Xatarrh hat in 3 unserer Fille letzten Endes
zum exitus gefiihrt.

Die fiir die Akrocephalosyndaktylie typische Form der Syn-
daktylie weicht durchaus von der sonst zur Beobachtung kom-
menden ab. Die hiufigste, deswegen bekannteste und klinisch
wichtigste Form der Syndaktylie ist die, bei welcher jeder Fin-
ger zwar in allen Teilen vollstindig ausgebildet, aber hiutig
oder knochern mit dem benachbarten Finger verbunden ist, die
einzelnen Finger liegen in einer Ebene alle nebeneinander. In
der Regel ist bei dieser Form der dritte Finger mit dem vierten
oder zweiten verwachsen, wihrend fiinfter und namentlich Dau-
men meist frei sind. Ferner ist bemerkenswert, dass die Vereini-
gung stets die proximalen Teile in erster Linie befillt, sodass
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die Fingerspitzen oft gesondert bleiben. Im Gegensatz dazu ken-
nen wir eine andere Form der Syndaktylie, bei welcher die
distalen Teile von zwei oder mehr Fingern miteinander ver-
backen sind, es fehlen Teile dieser Finger, ausserdem sind sie
iibereinander geschoben, liegen also nicht in einer Ebene. Auf
diese verschiedenen Arten wurde schon in fritheren Arbeiten
von mir hingewiesen, dort wurde auch vorgeschlagen, nach der
moglichen Entstehung zu unferscheiden zwischen sendogener«
und »exogener (ammniogenery« Syndakiylie. Es ist klar, dass
nur die sendogene« vererbbar ist. Ausser diesen beiden Unter-
arten gibt es nun noch eine dritte, eben die fitr Akrocephalo-
syndaktylie typische, die in manchem ein anderes Bild zeigt
und am besten im Roéntgenbild zur Darstellung kommt.

Und zwar zeigt das Rontgenbild der Fiisse ziemlich einheit-
lich folgende Charakteristika: kndcherne Synostose zwischen
dem I. und II. Metatarsalknochen, meist in Form einer breiten,
proximalwirts sich gabelnden Knochenbriicke, mitunter auch
Andeutung bzw. rudimentéire Ausbildung von 6 Metatarsalkno-
chen. Der erste Metatarsalknochen ist meist stark verkiirzt;
in den Spalt zwischen ihm und dem II. schiebt sich distalwirts
ein iiberzihliger Knochen ein, welcher anscheinend spiter mit
der I. Zehe knochern verschmilzt. Der IV, und V. Metatarsal-
knochen sind ebenfalls an der Basis miteinander knéchern ver-
bunden. Die Zehen sind im jugendlichen Alter wie abgehackt,
die Endphalangen fehlen vollstindig, die Mittelphalangen sind
nur als kleine Stumme] vorhanden, am Ende sich flaschenhals-
formig verjiingend. Withrend bei den jugendlichen Fillen diese
Reste der Mittelphalangen mit einer scharfen Grenzlinie enden
und noch eine deutliche Gelenkbildung mit den Grundphalangen
aufweisen, sind sie spiter michtig verbreitert, zackig wie ein
Morgenstern, die beiden Phalangen verschmelzen im hoheren
Alter mehr weniger vollstindig zu einer Masse, es kommt also
sekundir wihrend des postfétalen Lebens zu einer Obliteration
der Gelenke, d.h. zur Ankylosierung.

Die Hinde geben in mancher Beziehung ein dhnliches Bild:
die Metacarpalknochen IV und V sind meist knéchern mitein-
ander vereinigt, entsprechend den gleichen Skelettstiicken am
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Fuss. Ebenso sind die Finger auch nur bis zur Basis der Mittel-
phalangen vorhanden, die Stummel sind distalwirts zu einer
breiten Knochenbriicke verschmolzen, welche wie ein Dach iber
den Phalangen I-—V liegt und diese so miteinander verbindet.
Die Grundphalangen lassen stets die normale Differenzierung
in die 5 Strahlen deutlich erkennen. An der Hand ist weniger
als am Fuss die Neigung zur Mehrfachbildung vorhanden, son-
dern hier iiberwiegt die Neigung zur Verschmelzung.

Diese durch das Studium unserer F#lle gewonnene Beschrei-
bung deckt sich durchaus mit den in der Literatur niedergeleg-
ten Rontgenbildern. (Eine sehr instruktive Zusammenstellung
der bis 1920 bekannt gewordenen Rontgenbefunde findet sich
bei Park and Powers). Wir finden also ausser der an bestimm-
ten Stellen lokalisierten Syndaktylie auch besonders noch das
Fehlen der distalen Teile von Fingern und Zehen, ferner das
Auftreten akzessorischer Knochen, so besonders zwischen I. und
II. Metatarsalknochen, und schliesslich an verschiedenen Stel-
len Verdoppelung und Gabelbildung. In Wirklichkeit ist also in
viel weitergehendem Masse, als es die ersten Beschreiber ahnten,
eine zwar komplizierte, aber doch in ihren Grundziigen typische
Abweichung in dem morphologischen Aufbau des Hand- und
Fussskeletts festzustellen: Verschmelzungen (Syndaktylien)
und Auftreten neuer Knochen (Polydaktylien und Neotypien)
gehen Hand in Hand mit dem Fehlen von Teilen (Ektrodakty-
lien). Das Zusammentreffen von Syndaktylie mit Polydaktylie
und Ektrodaktylie ist keine Seltenheit. Nimmt doch. B. Aschner
sogar eine erbanlagemissige Bindung zwischen Poly- und Syn-
daktylie an, und zwar durch Koppelung der beiden abnormen
Gene; sie schligt deswegen vor, die in der Literatur eingebiir-
gerte Bezeichnung zu ersetzen durch Akrocephalopoiysyndakty-
lie. Auch Ginther hat, unter Hinweis auf die hiufige Kombina-
tion der Syndaktylie mit der Polydaktylie, angenommen, dass es
sich dabei um quantitative Unterschiede der Entwicklungsano-
malie eines konstitutionellen Urkomplexes handeln kann.

Auffallend ist, dass trotz des Fehlens der Endglieder die
Niigel — wenn auch meist als gemeinsame Platte — gut aus-
gebildet, ja sogar besonders kraftig sind. Wihrend die Zehen in
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einer Ebene nebeneinander stehen, sind die Finger an den Enden
wie durch eine feste Verschniirung zusammen- und aneinanderge-
presst, oft auch mit Einschluss des Daumens. Die Franzosen
haben hierfiir den sehr treffenden Ausdruck main en cuiller-
Loftelhand geprigt, man konnte auch von sGeburtshelfer-Stel-
lung« der Hand sprechen.

Schliesslich ist zur Vervollstindgung des klinischen Befundes
noch die Einschrinkung der Beweglichkeit in den grossen Ge-
lenken hervorzuheben. Soweit darauf geachtet wurde (Magnan
et Galippe, Coppola, Bigot, Apert, Wigert usw.) konnte diese
Bewegungsbeschrinkung stets gefunden werden, besonders
deutlich an den Ellbogen- und Schultergelenken. Apert schlug
dafiir sogar einen besonderen Namen vor: Akrocephalosynankie
(éyxéy = Ellbogen), Wigert zieht den Schluss, dass »Miss-
bildungen der Wirbelsiule und der Extremititsgelenke zum -
Symptomenbilde der Akrocephalosyndaktylie gehérenc.

T eigene Fille.

1) Otio G. 80 J. (8. Abb. 1—5). In der Familie sonst keine Missbildungen
bekannt. Taubstumm, imbezill, sehr gutmiitig und arbeitswillig. Grosse 1,63
m. Schidel weist eine betréichtliche Hohe auf, der hiochste Punkt liegt in
der Gegend der Ossa parietalia, von dem das Hinterhauptbein stark abge-
plattet zum Hals hin abfiillt. Auf der Stirn in H6he der Tubera frontalia
fallt ein stark hervortretender Knochenwulst auf, sodass die Mitte der
Stirn direkt eingesunken erscheint. Die Form des Schidels kann als
liinglich-oval bezeichnet werden. Am auffallendsten ist die Asymmetrie
des Kopfes. Die linke Seite ist schmiiler und hoher, die rechte breiter
und niedriger. Die Augenbrauen verlaufen in einer flachen Linie, die
Augen stehen sehr weit auseinander, die Richtung der Lidspalten ver-
1iuft von oben innen nach unten aussen. Das linke Auge ist bedeutend
kleiner als das rechte. Die Nase ist sehr stark ausgeprigt. Der grosse,
fast brutal wirkende Unterkiefer beherrscht das Gesicht. Der Grossen-
unterschied von Ober- und Unterkiefer tritt klar hervor. Der Oberkiefer
ist so klein, dass die Zihne auf dem schmalen Zahnbogen keinen Platz
finden. Auf der linken Seite sind der 2. Primolar und der 1. Molar
nach palatinal verlagert, wihrend auf der rechten Seite der 2. Primolar
90° um seine Achse gedreht mitten im Gaumen, und zwar hinter dem
1. Molaren steht. Der 2. Molar kann auch der Weisheitszahn sein, er
ist ebenfalls 90¢ um seine Achse gedreht. Der Gaumen selbst ist ausser-
ordentlich hoch und eng. Der Unterkiefer weist geniigend Platz fiir
die Z#hne auf. Auf der rechten Seite fehlen alle 3 Molaren, links ist
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nur der 3. vorhanden. Ob die fehlenden Molaren iiberhaupt nicht angelegt
waren oder bereits extrahiert worden sind, liess sich nicht ermitteln.
Durch das Missverhiiltnis der beiden Kiefer zueinander ist eine Art
Kreuzbiss entstanden, auf der linken Seite haben wir Kopfbiss, wihrend
auf der rechten die unteren Ziihne den 1. und 2. oberen Schneidezahn
iiberragen. Rontgenbefund: Die Knochen des Hirnsehidels zeigen an den

Abbildung 1.
Fall 1. 30 J. & mit typischer Akrocephalosyndaktylie: besondere Form
von Turmschédel, sRandstéindigkeit« (Hypertelorismus) der Augen.

meisten Stellen bohnengrosse bis fiinfmarkstiickgrosse Auflockerungen,
die von recht scharfen Willen umgrenzt werden; sie sind roéntgenolo-
gisch als Knochenauflockerungen in der Spengiosa:zu deuten und sind
umgrenzt von starken Kompaktamassen. Der Tiirkensattel ist etwa von
normalem Ausmass. Eine Hypophysenstorung ist jedenfalls rontgenolo-
gisch nicht nachweisbar, Die Struktur der Gesichtsschiidelknochen kann
nicht als pdthologisch veriindert angesprochen werden. Die linke Seite
des Schiidels und des Gesichts ist wesentlich schmiler als die rechte.
Die Nasenscheidewand stark nach rechts verzogen. Die Stirnhohle hat
rechts wie links starke Ausmasse, indes ist ein pathologischer Befund
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Abbildung 2.
Fall 1. Sehr kleiner Oberkiefer, hoher und enger Gaumen, unregelmissige
Zahnstellung.

Adbildung 3.
Fall 1. Totale Syndaktylie séimtlicher Zehen, die Trennung der Nigel
eben noch angedeutet.
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daselbst nicht erkennbar. Kieferhohlen sind etwa gleich gross und ohne
pathologischen Befund. Ebenfalls ist die Keilbeinh$hle ohne krankhaften
Befund.

Hande: totale Syndaktylie aller 5 Finger, nur der Daumen lisst sich
abgrenzen, weil er einen eigenen Nagel hat, Beweglichkeit im Ellbogen- und
Schultergelenk bds. eingeschrinkt, so konnen 4die Arme im Schultergelenk

Abbildung 4—5.
Fall 1. Rontgenbild der Fiisse: rechts und links der gleiche Befund:
knicherne Synostose zwischen I. und II. Metatarsalknochen,
Zackenbildung und Verbreiterung der Endglieder der Zehen,

nur bis zum rechten Winkel gehoben werden. Fiisse: ebenfalls totale
Syndaktylie, die Nigel von II—V bilden eine gemeinsame Platte, nur
durch einzelne Rillen voneinander getrennt, der Nagel der grosse Zehe
ist isoliert. Rontgenbefund der Hdnde: nicht charakteristisch, da in der
Jugend Operation der Syndaktylie mit Entfernung von 1—2 Fingern.
Rintgenbefund der Fiisse: r, und 1. der gleiche Befund, und zwar kné-
cherne Synostose zwischen I. und II. Metatarsalknochen mit einer Tren-
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nung etwa in der Mitte. Der 1. erheblich kiirzer, an ihm eine breite
Phalange ansetzend, die nur aus einem Stiick besteht, also keine Gelenk-
bildung zeigt, aber an ihren beiden Enden Andeutung einer Teilung
(Gabelbildung). Auffallend ist noch die starke Zackenbildung (Maulbeer-
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Abbildung 6.
Fall 2. 33 J. & mit typischer Akrocephalosyndaktylie. Kleinwuchs.
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form) am distalen Ende. Diese Zackenbildung und Verbreiterung sieht
man auch an den anderen Zehen, die, wie die II. und IIL, nur aus
einem Knochen ohne Andeutung einer Gelenkbildung bestehen, oder, wie
die IV. und V., aus 2 Knochenstiicken mit gut ausgebildetem Gelenkspalt.
Rontgenbild der Schultergelenke: Oberarmkopf sehr plump, entrundet,
Humerus varus.

2) Adolf 8. 83 J. (s. Abb. 6—11). Eltern und 7 Geschwister gesund, frei
von Missbildungen. Grosse 1,62 m. Schddel : schmal und hoch, Die sehr hohe
Stirn steigt senkrecht an, biegt in einem Winkel von ungeféihr 150° um und
steigt ganz allmihlich weiter an bis zum hochsten Punkt des Schidels,
der wieder in der Hohe der Scheitelbeine liegt. Von da ab fillt das
Hinterhauptbein vollkommen flach und senkrecht zum Hals hin ab,
gsodass Stirn und Hinterhaupt parallel miteinander laufen. Auf der lin-
ken sowie auf der rechten Seite tritt oberhalb der Augenbrauen ein
Knochenwulst hervor. Augenbrauen verlaufen in einer flachen Linie, die
Lidspalten in der Richtung von oben innen nach unten aussen. Augen
stehen sehr weit auseinander. Nase ist sehr stark ausgepriigt und nach
links abgebogen., Unterkiefer sehr massig, tritt stark hervor. Der sehr

R k)

Abbildung 7.
Fall 2. Schidel von der Seite. Hinterhaupt abgeplattet, sodass Stirn und
Hinterhaupt parallel miteinander laufen. Unterkiefer sehr massig.
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Abbildung 8.
Fall 2. Rontgenbild zu Abbildung 7.

Abbildung 9.
Fall 2. Oberkieferabguss: enger hoher Gaumen sowie unregelmiissige
Zahnstellung.
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schmale Oberkiefer, der enorm enge und hohe Gaumen sowie die un-
regelmiissige Zahnstellung fallen auf, Links oben der 2. Schneidezahn
palatinal verlagert und um ungefihr 450 um seine Achse gedreht. Der
2. Primolar ebenfalls stark palatinal verlagert und auch um etwa 459,
nur in entgegengesetzter Richtung gedreht. Der 2. Molar ist tief zerstort,
die Wurzeln sind noch vorhanden, Rechts oben fiillt die Liicke vorn

Abbildung 10.
Fall 2. Totale Syndaktylie simtlicher Zehen, Trennung der Nigel eben
angedeutet.

in der Mitte und der nach palatinal verlagerte 2. Priimolar, der eben-
falls um 450 gedreht ist, auf. Nach den Zahnfilmen zu urteilen, ist der
mittlere rechte obere Schneidezahn abgebrochen, der seitliche extrahiert.
Der Unterkiefer ist gross und so geriiumig, .dass die vorhandenen Ziihne
im Zahnbogen regelmissig nebeneinander stehen. Auf beiden Seiten
fehlen simtliche 3 Molaren.

Hinde: in der Jugend mehrfach operiert, daher kein typischer Be-
fund. Fiisse: totale Syndaktylie aller 5 Zehen, nur die Nigel lassen
noch zT. die Strahilbildung erkennen. Rénigenbefund der Fiisse: bds.
gleich starke Abweichung von der Norm. IV. und V. Metatarsalknochen
an der Basis breit kndchern miteinander verwachsen, ebenso ist der I.
mit dem II. briickenartig miteinander verbunden. Der I. Metatarsal-
knochen ist nur bis etwa zur Hilfte der normalen Hohe entwickelt.
An ihm setzt eine rudimentiire Phalanx an, die nur aus einem breiten

Acta orthopaedica, Vol. IX, 4. 17
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Knochen besteht, auch die anderen Phalangen II—V bestehen nur aus
einem Knochen ohne jede Andeutung von Gelenkbildung. Die distalen
Enden der Phalangen sind ficherfirmig verbreitert, zackig.

3) Hans A. 1 J. (s. Abb. 12—15). In der Familie sonst keine Missbildung
bekannt. Geistig stark zuriickgeblieben. Schidel : bedeutend grisser als dem
Alter des Kindes entspricht. Stirn stark ausgepriigt und vorgewdélbt. In der

Abbildung 11.

Fall 2. Beiderseits der gleiche Befund: IV. und V. Metatarsalknochen an
der Basis breit miteinander knOchern verwachsen, ebenso I. mit II.
briickenartig. Die Zehen bestehen siimtlich nur aus einem, distal’

sich verbreiternden zackigen Knochen ohne Gelenkbildung.

Mitte der Stirn zwischen den Augenbrauen hefindet sich eine so starke
Knochenverdickung, dass die Nasenwurzel eingezogen erscheint. Beider-
seits beginnt seitlich iiber den Augenbrauen eine Grube, die sich bis zn
den Schlifen erstreckt. Augen treten sgo stark hervor, dass die Lider
auch beim Schlafen nicht vollkommen geschlossen werden koénnen, das
linke auffallend gross, das rechte wird auch tagsiiber nur halb vom Lid
bedeckt. Der grosse Mund ist dauvernd geodffnet, die Zunge ist vorge-
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Abbildung 12.
Fall 3. 1 J. & mit voll ausgebildeter Akrocephalosyndaktylie: sehr hoher
und grosser Schiidel, Stirn vorgewilbt, starker Exophthalmus.

Abbildung 13 und 1.
Fall 8. Rontgenbild der Hiinde: rechts fehlen die Endphalangen von
II—V, die Mittelphalangen von III und IV sind zu einer Platte ver-
schmolzen, links iihnlicher Befund, ausserdem Metacarpale IV und
V an der Basis miteinander verschmolzen, die Enden der Mittel-
phalangen 11-—IV bilden eine gemeinsame Knochenbriicke.

17+
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schoben, Speichel fliesst stindig aus dem Mund. Der dauvernd gedffnete
Mund hat die Form eines Fischmaules. Der Oberkiefer ist im Verhiltnis
zum Unterkiefer ein wenig zu klein und weist eine hohe schmale Gaumen-
wolbung auf. Siimtliche 20 Milchziihne sind in normaler Zahl und Form
vorhanden. Die Stellung ist regelmiissig, bis auf den oberen mittleren
Schneidezahn, der aus Platzmangel ein wenig nach hinten gedriickt ist.
Der Biss ist insofern abnorm, als der 2. obere Milchmolar hinter den

Abbildung 15.
Fall 3. Rontgenbild der Fiisse: zwischen I, und II. Metatarsalknochen ein
iiberzidhliges Knochenstiick, Nagelphalangen fehlen siéimtlich, die Mittel-
phalangen an den Enden wie angenagt.

unteren Milchmolaren auf das Zahnfleisch beisst. Infolge des anormalen
Bisses und des zu kleinen Oberkiefers springt der Unterkiefer ungefihr
115 cm vor. Ausserdem betréigt der Zwischenraum zwischen den Front-
ziihnen des Ober- und Unterkiefers ungefihr 1 cm, sodass es dem Kind
unmoglich ist, die Lippen zu schliessen. Rintgenbefund (im Alter von
2 Jahren) : Schiidelbasis ist flach, die 3 Schidelgruben sind sehr stark
angedeutet. Niihte nahezu verknochert, kleine Fontanellen geschlossen,
grosse noch angedeutet. Tiirkensattel stark vergrossert. Kieferhohlen dem
Alter entsprechend klein, ohne pathologischen Befund. Augenbefund (Dr.
Liibs — Hannover) : »Bds. starke Protrusio bulbi, Beweglichkeit der
Augen normal. Starke Neigung zu Divergenz, besonders links und beson-
ders bei Blickrichtung nach oben. Convergenz gut. Brechende Flichen
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sind klar. Der Augenhintergrund ist, soweit eine Untersuchung miglich
ist, normal, besonders sind die Papillen gut gefiirbt bei normaler Be-
schaffenheit der Gefiisse. Die Protrusio bulbi ist m.E. durch die Schidel-
deformation (abnorme Beschaffenheit der orbitae im hinteren Teile)
bedingt. Eine Sehnervenatrophie ist bis jetzt noch nicht nachzuweisen,
Rine funktionelle Priifung scheitert an dem Schwachsinn des Kindes<.

Hiinde: Finger 11—V bilden eine gemeinsame Platte, nur die Niigel
sind getrennt, der Daumen bis fast zur Spitze durch eine Hautbriicke
mit den anderen Fingern verbunden. Fiisse: totale Syndaktylie, nur die
Niigel isoliert. Rontgenbefund der Hdinde (im Alter von 10 Monaten) :
rechts II. Metacarpalknochen auffallend lang; der Daumen hat 2 Pha-
langen, die besonders plump, kurz und dick sind, die Finger II—V
haben ebenfalls nur 2 Phalangen, und zwar fehlen die Nagelphalangen,
die Mittelphalanx des III. und IV. sind zu einer 6-eckigen Platte ver-
schmolzen, die Grundphalangen konvergieren nach der Mitte zu. Links
fihnlicher Befund wie rechts, nur sind die Metacarpalia IV und V an
der Basis knochern miteinander verschmolzen, ebenso bilden die Enden
der Mittelphalangen IT—IV eine gemeinsame Knochenbriicke. Rantgen-
befund der Fisse: Metatarsalia I—V gut ausgebildet, im Raum zwischen
I. und II. Metatarsal- und Phalangealknochen ein iiberzihliges, 4-eckiges
Knochenstiick. Die Nagelphalangen fehlen siimtlich, die Mittelphalangen
erscheinen angenagt.

4y Wilhelm T. geb. 4.10.30., gestorben 3.7.31. (s. Abb, 16—18). In der Fa-
milie sonst keine Missbildungen bekannt. Schdidel: Es fillt die enorme
Breite des Kopfes und die vorgewdilbte grosse Stirn auf. Nicht nur die Na-
senwurzel, sondern auch die ganze Augenbrauengegend ist derartig einge-
sunken, dass die Augen iiber die Brauen hinaus vorstehen, Die Augen
stehen weit auseinander, das linke ist grisser und abgerundeter als das
rechte. Bs besteht Kxophthalmus. Die Richtung der ILidspalten verlduft
von oben innen nach unten aussen. Lidschluss ist eben noch méglich.
Der dauernd geiffnete Mund zeigt die Form eines Iischmaules, die
grosse Zunge hiingt heraus, es besteht stiindiger Speichelfluss. Unter-
suchung des macerierten Schiidels: grosse Fontanelle noch weit geoffnet,
reicht bis zur halben Hohe der Stirn herab. Sutura mediofrontalis noch
nicht ganz geschlossen. Sagittalnaht klafft zwischen den Scheitelbeinen
ziemlich weit. Beide Orbitae haben ganz ausgesprochen die Richtung
von oben gaussen nach unten innen, sie sind langgestreckt, schmal und so
flach, dass ihnen nach unten hin fast jede Begrenzung zu fehlen scheint.
Der fiir gewohnlich scharf ausgeprigte margo infraorbitalis des Os zy-
gomaticum und der maxilla ist abgeflacht. Jochbein nach unten ver-
driingt, erscheint nach aussen abgebogen. Orbitaldach des Stirnbeins
weist nu: eine eben angedeutete Wolbung auf. Oberkiefer sehr klein,
Unterkiefer dagegen kriiftig entwickelt, er zeigt beiderseits vom Foramen
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mentale bis nur Protuberantia mentalis eine tiefe Rinne. Rintgenbefund:
Schiideldach erscheint helmartig, die Stirn ist steil, die Schiidelbasis
flach. Die 3 Schiidelgruben sind andeutungsweise erkennbar. Wihrend
die Lambda-Naht schon fast geschlossen erscheint, klafft die Sutura
sagittalis teilweise bis zu einem Querfinger. Die Fontanellen noch weit
offen, Tiirkensattel stark vergrdssert. Unterkiefer lisst in der Seitenauf-
nahme eine starke Progenie erkennen.

Den Schiidel habe ich dem Royal College of Surgeons in Edinburgh

Abbildung 16.
Fall 4. & 9 Monate: grosse Fontanelle noch weit offen, reicht bis zur
halben Hohe der Stirn herab. Orbitae sehr flach, Oberkiefer sehr klein,
Unterkiefer dagegen Kkriiftig entwickelt.

(damaliger Leiter: Prof. Dr. David M. Greig, inzwischen verstorben)
geschenkt. Der Befund von Greig lautet: “The skull measures 405 mm,
in circumference and has a brachycephalic index of 100.78; its height
is 128 mm and its altitudinal index of 100 is hypsocephalic. The skull
is orthognathic (89,85 gnathic index), platyrhine (55,17 nasal index)
and megaseme (orbital index 130). The forehead is full and the metopic
suture widely membranous. At the bregma some 15 mm of the sagittal
suture are in contact, posterior to which two membranous areas are
separated by a narrow bridge of bone and again the parietal bones are
in contact as far the posterior fonticulus which is still membranous and
close to it a small sutural bone occupies the occipital suture. Laterally
each temporal area bulges beyond the zygomatic arch and anteromedial
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displacement of the great wings of the sphenoidal bone diminishes the
capacity of the orbits. The cranial capacity is 1040 cem. Each mastoid
foramen is large and prolonged on the outer table by grooves which
have accomodated emergent veins from the transverse venous sinuses”.

Simtliche innersekretorischen Driisen wurden von Prof. Blotevogel
(damals Hamburg, jetzt Breslau) einer eingehenden Durchmusterung
unterzogen, B. kam zu dem Schluss, »dass wirklich morphologisch be-
schreibbare Abweichungen gegeniiber der Norm nicht nachgewiesen wer-

~ Ad e

Abbildung 17.
Fall 4. Totale Syndaktylie, ein gemeinsamer Nagel. links.

den kénnen«. Die Untersuchung des Gehirns in der Deutschen Forschungs-
anstalt fiir Psychiatrie in Miinchen (Prof. Dr. Spielmeyer, Prof. Dr.
Scholz und Oberarzt Dr. Braunmiihl) ergab folgendes: »Es findet sich
im Kleinhirn stellenweise noch eine mehrreihige superfizielle Korner-
schicht. Unter dem Ventrikelependym sind noch umfangreiche Nester von
anscheinend versprengtem Keimmaterial. Im Gegensatz zu diesen Befun-
den ist das Striatum schon ziemlich vollstiindig myelinisiert. Stellenweise
stiirkere Ansammlungen lipoider Substanzen an den Gefiissen des Pal-
lidums, der tiefen Rindenschichten, des subcorticalen Markes weisen auf
Zerfallsvorgiinge hin; sicher erkennbare Parenchymausfille sind aber
nicht feststellbar«.

Hinde: totale Syndaktylie aller Finger bds., Geburtshelferstellung.
Daumennagel getrennt, die iibrigen vereinigt. Fiisse: totale Syndaktiylie
aller Zehen, nur der Nagel der grossen Zehe bds. isoliert, die anderen
zu einer Platte vereinigt, wobei die Treanung der einzelnen Nigel durch
Furchen angedeutet ist. Rontgenbefund der Hdinde: Endphalangen fehlen
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bds., Mittelphalangen zu einer schmalen Knochenbriicke vereinigt, die
Hand distal spitz zulaufend, wie wenn sie durch einen zu engen Hand-
schuh zusammengeschniirt wiire, Rontgenbefund der Fiisse: Metatarsale
I und II an der Basis noch getrennt, verschmelzen etwa in der Mitte
zu einem einheitlichen Knochen, an den distal sich ein dreieckiges Kno-
chenstiick anlagert, welches seinerseits wiederum Beziehungen zu dem
sehr breiten und plumpen einzigen Knochen der grossen Zehe hat. Von

Abbildung 18.
Fall 4. Rontgenbild der Fiisse: Metatarsale I und II verschmelzen in der
Mitte zu einem Knochen. Nagelphalangen fehlen, Mittelphalangen nur
etwa bis zur Hillfte ihrer normalen Liinge ausgebildet, sie enden spitz
zulaufend, flaschenhalsférmig.

den iibrigen Zehen sind die Grundphalangen gut ausgebildet, die Mittel-.
phalangen nur etwa bis zur Hilfte ihrer normalen Liinge, sie enden
spitz, flaschenformig; Nagelphalangen fehlen vollstindig.

5) Charlotte K. geb. 2.VI1.27, gest. 13.X1.28. (s. Abb. 19-—20). In der Fa-
milie keine Missbildungen bekannt. Schddel: Kopf ausserordentlich hoch.
In der Gegend der Augenbrauen ist die Stirn flach, fast eingesunken, der
Supraorbitalrand ist nur andeutungsweise sichtbar. Weiter oberhalb wolbt
sich die Stirn kriiftig nach vorn und oben. Es besteht ein so starker
Exophthalmus, dass selbst nach dem Tode die Lider nicht ganz geschlos-
sen sind. Die Lidspalten sind leicht von oben innen nach unfen aussen
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Abb. 19,

Abb. 20.
Abbildung 19 und 20.
Fall 5. Q 114 J. Rontgenbild und -skizze von linker Hand und rechtem
Fuss (nach Priparation): simtliche Finger distal durch eine breite
Knochenplatte zu einer Masse vereinigt. die Phalangen konvergieren
nach der Mitte zu. J. und II. Metatarsalknochen an der Basis durch
eine Knochenspange verbunden, die I. Zehe zeigt rudimentiire Doppel-
bildung mit Hallux varus,
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geneigt. Der Mund ist wenig geiffnet, er zeigt die Form eines Fisch-
maules. Die Zunge ist sichtbar. Sektion (Prof. Dr. Stroebe) Patholog.
Institut des Stidtischen Krankenhauses I Hannover am 15. XI. 28: »Voll-
stindige Syndaktylie an beiden Hinden und Fiissen. Clitoris etwas ver-
grossert. Die kleinen Schamlippen hiingen als 1 em lange und 1 cm breite
Membranen unten an der Clitoris. Harnréhrenmiindung an gewohnlicher
Stelle, Keine Hypospadie. Der Gehirnschiidel ragt mit der steilen, hohen
Stirn etwas iiber den Gesichtsschiidel hervor und zeigt eine starke Ver-
grosserung derart, dass etwa von den oberen Augenbigen und oberhalb
der #dusseren Gehorginge beginnend ein etwa 10 cm hohes, cylindrisches
Stiick der Schiidelkapsel (mit annidhernd kreisférmigem Durchschnitt)
rundum senkrecht nach oben stefgt, und dass dieses cylindrische Stiick
dann oben durch ein anniihernd halbkugliges Schideldach abgeschlossen
wird. Die Lidspalten sind weit getdffnet. Die anscheinend grossen Augen
treten etwas hervor. Weiche Schildeldecken o0.B. Die harte Hirnhaut
haftet ziemlich fest am Schiidel. Die Innenfliiche des Schiideldaches
zeigt, entsprechend dem Grosshirn, in den vorderen Partien, hauptsiieh-
lich aber hinten im Bereich des Occipitalhirns sehr starke Abdriicke der
Gehirnwindungen, derart, dass vor allem hinten iiber dem Occipitalhirn
zwischen den Furchen fiir die Gyri stellenweise bis fast 1 cm hohe,
kniécherne, von Dura iiberzogene, schmale, scharfe Leisten stehen. Im
Bereich des sehr breiten hinteren Poles des Hinterhaupthirns fehlt in
mehreren derartigen Vertiefungen zwischen den hochstehenden I.eisten
die Knochen-Substanz, in manchen auch sogar die Dura, sodass bis
bohnengrosse, meist ovale Licher im Schiideldach entstehen. Das Schi-
deldach ist sonst im ganzen nicht verdickt, an vielen Stelleri durchschei-
‘nend, auf der Sigefliiche grau-rot, ziemlich weich, mit der Schere leicht
schneidbar. Die grosse Fontanelle steht weit offen und ist durch einen
2 cm breiten, hiutigen, medianen Streifen mit der ebenfalls weit offenen
kleinen Fontanelle verbunden. Bei Herausnahme des Gehirns zeigt sich,
dass von der Pia nach der Dura der sehr tiefen vorderen und mittleren
Schidelgrube mehrfache stricknadeldicke Venen verlaufen. In der vorde-
ren Schidelgrube treten die Orbitaldiicher stark in das Schidelkavum
hervor, wiihrend die Lamina cribrosa zwischen ihnen gut 2 cm tiefer
liegt. Die mittlere Schidelgrube zeigt sich gegeniiber der vorderen sehr
stark vertieft, sodass das weiche und mit den erwihnten Venenverbin-
dungen versehene Schlifenhirn nur mit Schwierigkeiten und mit grosser
Vorsicht einigermassen unverletzt aus der tiefen mittleren Schiidelgrube
herausgehoben werden kann. Bei Herausnahme des Gehirns fliesst aus
dem Infundibulum eine miissige Menge, vielleicht 30 ccm, klare Fliissig-
keit. Das Gehirn ist im allgemeinen gross, besonders hinsichtlich des
Grosshirns; Gewicht nach Abfluss der Ventrikelfliissigkeit 820 gr. Die
vendsen Gefiisse auf der Oberfliiche des Grosshirns sind stark gefiillt.
Die weiche Hirnhaut ist zart und durchsichtig. Das Grosshirn hat eine
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auffallend kurze gedrungene und zugleich hohe Form. Besonders hoch
ist die Distanz von der Spitze der Schlifenlappen bis zur Scheitelhdhe.
Nach Eroffoung der Ventrikel zeigen sich diese sowohl in den Seiten-
ventrikeln als auch besonders in den Hinter- und Unterhirnern erheblich
erweitert, Thalami und Streifenhiigel ragen als stark ausgespriigte Buk-
kel in die Ventrikelhdhlen hinein, in welchen sich noch etwas klare
Fliissigkeit findet. Die Plexus sind dick und plump, blaurot, stellenweise
in weisslich-grauen, diinnen, membrandsen Uberzug eingehiillt. Das Epen-
dym ist im allgemeinen glatt. Auf dem Oberwurm des Kleinhirns, in der
Gegend der Vena magna findet sich eine weissliche Verdickung der Pia-
Arachnoidea. Der Windungstypus ist feingliedrig, die Gehirnsubstanz
sehr weich, feucht, zeigt nirgends krankhafte Ilerde. Basale Gefiisse,
Blutleiter der harten Hirnhaut o0.B. Das Riickenmark wird nach Heraus-
nahme zunichst unaufgeschnitten im Duralsack in Formalin gehiirtet.
Bei spiiterm Aufscheiden zeigt sich auf Querschnitten aus den verschiede-
nen Hdihen makroskopisch eine leichte graue Verfirbung der medialen
Hinterstriinge im Lendenmark und schwiicher ausgeprigt auch im Hals-
mark«.

Die Untersuchung des Gehirns in der Deutschen Iorschungsanstalt
fiir Psychiatrie ergab folgendes: »Es finden sich ausgedehnte Zerstorun-
gen in der Grosshirnrinde des Frontallappens, der Insel und des Occipital-
lappens von grossenteils ausgesprochen streifenformigem Charakter. 1ds
handelt sich, wie die sehr lebhaften Reaktionen von Seiten des glidsen
und mesenchymalen Gewebes erkennen lassen, um Veriinderungen relativ
jungen Datums. Sie diirften ihre Ursache in entziindlichen Veriinderun-
gen haben, welche besonders an der Hirnbasis ausgesprochen sind, und
in einer lebhaften Infiltration der Meningen mit Lymphocyten und auch
Plasmazellen bestehen. An einer Stelle im Plexus haben wir ein Granulom
gefunden. Insbesondere die kleineren Gefiisse zeigen vielerorts Panarteri-
itis und Endarteriitis, die an vielen Stellen zur Verengung des Lumens
und zum Gefiissverschluss gefiihrt hat. Es handelt sich hier also wahr-
scheinlich um eine T.ues cerebri, bei der die Geflissveriinderungen zu den
ausgedehnten Rindenzerstorungen gefiihrt habenc,

Hdinde: in Geburtshelferstellung, totale Syndaktylie. Im Bereich der
Nagelglieder ldsst sich die Fiinfzahl nicht mehr erkennen, sondern an
der rechten Hand eine Dreizahl, an der linken eine Zweizahl. Der Nagel
des Daumens ist ganz von den anderen Niigeln getrennt. Fliisse: totale
Syndaktylie, nur an den Niigeln lisst sich die Fiinfzahl noch erkennen.
Anatomischer Befund des Unterschenkels, des Fusses, des Unterarmes
und der Hand (Pref. Blotevogel, damals Hamburg, jetzt Breslau):
sRechter Unterarm: M. flexor carpi radialis: o.B. M. palmaris longus:
fehlt. M. flexor digitorum sublimis: vorhanden. Perforationsstelle in HFohe
der Metacarpophalangealgelenke, wird vom Flexor digitorum profundus
ordnungsgemiiss durchbohrt. Der M, hat vier Sehnen, die einzeln an den
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Mittelphalangen inserieren. M. flexor carpi ulnaris: o.B. M. pronator qua-
dratus: vorhanden. M. flexor pollicis longus: o0.B. M. flexor digitorum
profundus: die vier Endsehnen inserieren nach dem Durchtritt durch
den Sublimis einzeln an der auf dem gemeinsamen Knochenstiick ihnen
zukommenden Stelle. Keine Verschmelzung der Sehnen. Streckseite: M.
brachioradialis: 0.B. M. extensor carpi radialis longus und brevis: beide
vorhanden, 0.B. M. extensor digitorum communis: gut ausgeprigt. 4 End-
sehnen, die {iber den Grundphalangen in die Dorsalaponeurose iibergehen.
Am distalen Ende der Finger Verschmelzungen. Die Dorsalaponeurose
entsprechend der knidchernen Verbindung der einzelnen Finger unterein-
ander in breiter Ausdehnung verschmolzen. M. extensor digiti quinti pro-
prius: vorhanden. M. extensor carpi ulnaris: vorhanden, Tiefe Schicht:
M. abductor pollicis longus und extensor pollicis brevis: beide vorhanden.
M. extensor pollicis longus: vorhanden. M. extensor indicis proprius:
vorhanden. Muskeln des Daumenballens sind schwer voneinander zu tren-
nen, mit einiger Miihe gelingt es, den Adductor zu priparieren. Er hat
normale Form und Grosse, auch der Opponens ist deutlich zu priparie-
ren. Flexor und Adductor sind mit Sicherheit nicht von einander zu
trennen, Kleinfingerballen: Abductor, Opponens und Flexor: vorhanden
und normal entwickelt, Die Lumbricales fehlen. Die volaren Interossei
fehlen vollig; von den dorsalen sind .im 2. und 3. Metacarpalraum je
einer und im 4. Metacarpalraum ein verkiimmerter vorhanden. Palmar-
aponeurose: 0.B. Unterschenkel: M. tibialis anterior: auffallend kriftig
entwickelt. M. extensor hallucis und digitorum longus: 0.B. M. peronaeus
tertius: vorhanden. M. peronius longus: geht nicht unter dem Fuss durch,
sondern endet an der Basis des Metatarsale V. M. peronaeus brevis: o0.B.
Insertion ebenfalls an der Tuberositas des Metatarsale. V. M. gastroc-
nemius: 0.B. M. soleus: 0.B. Achillessehne: 0.B. M, plantaris longus: fehlt.
M. tibialis posterior uund flexor hallucius longus: o.B. M. flexor digitorum
longus: o.B. Perforation und Ansatz normal. Muskeln des Fusses: Fuss-
riicken: M. extensor hallucis brevis und M. extensor digitorum brevis:
vorhanden, aber nur sehr schwach entwickelt. Grosszehenballen: es fehlt
die gesamte Muskulatur, d. h. der Adductor, Flexor und Abductor. Klein-
zehenballen-Muskeln: sehr schwach entwickelt und mit Sicherheit nicht
zu trennen. Abductor in Spuren vorhanden. Flexor und Adductor bilden
ein zu trennendes sehr kleines Muskelbiindel. M. flexor digitorum brevis:
normal., M. quadratus plantae: normal. Mm lumbricales: 2 und 3 vor-
handen, 1 und 4 fehlen. Die Interossei dorsales sind in den einzelnen Me-
tatarsalriumen nur durch ganz schwache Fasern angedeutet. Die plan-
tares sind ebenfalls vorhanden, aber auch nur sehr schwach ausgebildet.
Plantaraponeurose : vorhandenc«.

Rontgenbefund der Hdnde: die Finger sind distal durch eine breite
Knochenplatte zu einer Masse vereinigt, die Phalangen konvergieren nach
der Mitte zu, sodass sdmtliche Finger im Metacarpo-Phalangealgelenk
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stark gebeugt sind. Rontgenbefund der Fisse: I, und II. Metatarsalkno-
chen an ihrer Basis durch eine Knochenspange verbunden, sonst verlaufen
sie getrennt, die 1. Zehe zeigt rudimentiire Doppelbildung mit Hallux
varus.

8) Anneliese W., geb. 27. II. 26. gest. 12, VIII. 28. In der Familie
sonst keine Missbildungen bekannt. Die spezifischen Reaktionen auf Lues
sowohl im Blut wie im Liquor sidmtlich negativ. Schddel enorm hoch, die
Stirn ist iiber den Augenbrauen flach, wilbt sich dann nach vorn und
oben. Der hichste Punkt wird in der Gegend der Ossa parietalia erreicht.
Von da an wolbt sich das Hinterhauptbein leicht nach aussen und fillt
dann sehr steil und senkrecht zum Nacken ab. Die Form des Schidel-
daches kann als linglich-oval bezeichnet werden.

Sektion (Prof, Stroebe — Hannover, 13. VIII. 28): »Syndaktylie an
Hiinden und Fiissen. Hs besteht Schwimmhautbildung oder enge Ver-
wachsung zwischen den einzelnen Strahlen der Zehen und Finger. Die
Daumen und Grosszehen sind jedoch frei und selbstindig. Zwischen den
iibrigen Strahlen bestehen anscheinend stellenweise Verwachsungen der
Skeletteile. Beide Augen sind vergrossert und ragen stark aus den Or-
bitae hervor. Unter der Hornhaut findet sich in der Sklera jederseits ein
blauschwarzer bogenartiger Strich auf weissem Grunde. Harter und wei-
cher Gaumen sind bis an die Incisivi gespalten. Ebenso ist die Uvnla
gespalten, verdoppelt. Die Schiidelbasis erscheint nicht sehr vergrissert;
die grosse Fontanelle ist breit offen, 18 cm breit und 18 cm lang. Sie
ist hdutig. In der hinteren Spitze der grossen Fontanelle liegt ein 1 Pfen-
nigstiick grosser Schaltknochen. In der kleinen Fontanelle liegt ein
dreieckiger Schaltknochen von 4 em Hohe und 3 em Breite. Die Schidel-
basis ist vor den kleinen Keilbeinfliigeln und in der Gegend seitlich der
Crista galli ziemlich hoch getrieben, entsprechend den beiden weiten Or-
bitalhohlen. Dagegen bildet die mittlere und hintere Schiidelgrube zu-
sammen eine sehr tiefe Einsenkung von ungefihr 15 c¢m Querdurchmes-
ser und 11 e¢m Léngendurchmesser. Der Clivus fillt steil zum Hinter-
hauptsloch ab. Auf der vorderen Schidelgrube und dem oberen Rand der
mittleren und hinteren Schidelgrube sitzt in Form eines michtigen rund-
lichen, seitlich sich stark vorwdlbenden Ballons die eigentliche Calotte,
die fast nur durch die beiden vergrosserten Scheitelbeine gebildet wird.
Die Spitze der Hinterhauptschuppe, welche letztere sich stark nach aussen
vorwolbt, steht in gleicher Hohe mit der Sella turcica. In gleicher Hohe
stehen die oberen Riinder der Schliifenbeine. Die michtig vergrisserten
Scheitelbeine sind verkndchert, durchscheinend, glatt, innen von fest-
haftender Dura iiberzogen. Die Hinterhauptschuppe, die Schlifenbeine
und die unteren Teile der Scheitelbeine iiber der mittleren Schiidelgrube
zeigen auf der inneren Fliche zahlreiche Impressionen entsprechend den
Gehirnwindungen. Die tiefen Stellen der Impressionen sind meistens fast
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hiiutig durchscheinend wund leicht mit der Pincette zu durchstossen,
wihrend zwischen den Impressionen scharfe Knochenleisten stehen. Die
Sella turcica erscheint tief eingedellt. Das Grosshirn ist in beiden Hemi-
sphiiren miichtig vergrissert und zeigt einen sehr komplizierten feinglied-
rigen Windungstypus. Das Kleinhirn hat normale Dimensionen. Die Sei-
tenventrikel sind etwas, aber nur wenig erweitert, iliberzogen von glattem
HEpendym und enthalten nur eine geringe Menge Klarer Fliissigkeit. Von
einer weiteren Untersuchung des Gehirnes wird im Interesse einer mikro-
skopischen Durchforschung abgesehen. Das Riickenmark ist fest und dick
und zeigt makroskopisch deutliche Zeichnung von grauer und weisser
Substanz. Knécherner Kanal und Dura o.B.«.

Makroskopischer Befund des Gehirns (Prof. Dr. M. Bielschowsky —
Berlin) : »Ausgesprochen polygyres Gehirn von derber Konsistenz. Iden-
tifikation der zahlreichen, ziemlich flachen Windungen mit denjenigen des
normalen Windungstypus kaum durchfiihrbar. Besonders auffallend ist
die Gestaltung der basalen Fliche der Hemisphiren, Das Flichenareal
der Stirnlappen vom Pol! bis zum Chiasma ist ungefiihr drei bis viermatl
s$0 gross wie unter normalen Verhiltnissen. Die Schliifenlappen iiberragen
die basale Fliiche der Frontallappen nicht, sondern liegen auf gleichem
Niveau mit jenen. Auf einem Querschnitt durch die Frontallappen in der
Hohe des Spleniums sieht man, dass die Balkenfaserung zum Teil durch-
gerissen ist. Die Ventrikel sind erweitert, das Ependym eigenartig ge-
faltet, und die einzelnen Falten durch ziemlich tief einschneidende Rillen
voneinander getrennt. Querschnitt im Niveau des Chiasma: hier sind
Zwischenhirn und Chiasma annihernd normal bezgl. der Zeichnung. Die
Grosshirnhemisphiiren bezgl. ihrer Konfiguration ganz atypisch. Der Bal-
ken fehlt. Die Ammonswindung liegt dorsal vom Zwischenhirn und bildet
hier die mediale Wand des Seitenventrikels. Am Stirnpol sind einzelne
Windungen von besonders derber Konsistenz und ungewdhnlicher Breite.
Vom rechten Stirnpol wird ein Stiick zur mikroskopischen Untersuchung
entnommen. Die Pia {iber den Windungen ist etwas getriibt. Hirnschen-
kelfuss, Pons und Kleinhirn von relativ normalen Massen. Ungewdhn-
lich ist nur die Gestaltung des Wurms, der durch eine tief einschneidende
Furche in zwel syminetrische Hilften gespalten wird. — Die Situation
kann aber auch so sein, dass die iibermiissig entwickelten Abschnitte der
benachbarten Hemisphiiren den Wurm stark iiberlagern und in die Tiefe
driicken. Heterotypien sind im Mark der Hemisphiiren nicht deutlich zu
erkennen. Der Nucleus dentatus tritt wenigstens auf der rechten Seite
aus dem Hemisphiirenmark deutlich hervor. Riickenmark makroskopisch
0. B.«.

Befund der Deutschen Forschungsanstalt fiir Psychiatrie in Minchen:
»Ein sicher pathologischer Befund ist bisher nicht erhoben worden. Ge-
rade bei diesem Ialle haben die Firbenmethoden sehr mangelhafte Er-
gebnisse gehabi«.
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Hdnde: IL—IV. Finger bds. vollstindig syndaktyl, nur die Nigel sind
getrennt, der V. Finger ist durch eine Schwimmhaut mit diesen verbun-
den, wihrend der Daumen ziemlich selbstiindig, aber stark verbreitert ist,
namentlich an seinem Ende, der Nagel ist hier gedoppelt. Fiisse: zeigen
einen #hnlichen Befund wie die Hinde, niimlich syndaktyle Vereinigung
der Zehen II—IV, wihrend die V. nur durch eine Hautbriicke mit diesen
verbunden ist. Die I. Zehe ist stark verbreitert, der Nagel doppelf ange-
legt, Hallux varus.

7) Heinrich W. geb. 21.1X.24, gest. 25.VIIL.32 (s. Abb. 21—22). In der
Familie keine Missbildungen. Rintgenbild des Schidels: Der Tiirkensattel

Abbildung 21.
Fall 7. s 6 J. Rontgenbild der Hinde: links nur 4 Metacarpalia voll-
stiindig ausgebildet, von denen je 2 an der Basis knichern verbunden sind.
Von den Fingern II—V nur je 1 Phalangealknochen ausgebildet, diese 4
Knochen konvergieren nach der Mitte zu und sind distal durch eine
Knochenbriicke miteinander verwachsen.

ist nicht vergrossert, Die Stirnhohlen sind recht klein und o0.B. Keilbein-
hohle 0.B. Die rechte KieferhOhle erscheint etwas verschleiert, was aber
durch die Richtung der Aufnahme erklirt werden kann, Die Seitenaufnah-
me ist von links hinten nach rechts vorn gemacht, dabei sind die Zihne der
rechten Seite getroffen. Hinde: totale Syndakiylie, Geburishelferstellung.
Fiisse: ebenfalls vollstiindige Syndaktylie. Rdintgenbefund der Hdinde:
links sind nur 4 Metacarpalknochen vollstiindig ausgebildet, von denen
je 2 an ihrer Basis kndchern verbunden sind, um dann fiicherférmig
auseinanderzustreben. Vom I. Metacarpalknochen ist nur ein proximaler
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Stumpf sichtbar, alle iibrigen Teile des linken Daumens fehlen. Von den
Fingern II—V nur je ein Phalangealknochen vorhanden, diese 4 Knochen
konvergieren nach der Mitte und sind distal durch eine Knochenbriicke
miteinander vereinigt. Rechte Hand: im ganzen iihnlicher Befund wie
links, nur ist hier der Daumen ausgebildet, wenn auch das Nagelglied
fehlt, wie iibrigens auch an den anderen Fingern. Diese sind, genau wie
links, distal durch eine Knochenbriicke oder -platte zu einer Masse
vereinigt.

Abbildung 22.
Fall 7. Rontgenbild der Fiisse: Metatarsale I und IT an der Basis mit-
einander knichern verbunden und dann sich gabelférmig trennend, auch
zwischen den iibrigen Metatarsalia teils knécherne, teils gelenkige Ver-
bindungen. Endglieder der Zehen fehlen simtlich, Mittelglieder an den
Enden spitz zulaufend.

Der sehr charakteristische Name Akrocephalosyndaktylie
stammt von Apert (1906), wenn auch vorher schon hierher ge-
horige Fille verdffentlicht wurden. Thm gebiihrt aber das Ver-
dienst, auf das konstante, gesetzmdssige gemeinsame Vorkom-
men einer Schddelmissbildung im Sinne des Turmschiidels mit
Missbildungen der EHwziremitdten (Syn- bzw. Polydaektylie) hin-
gewiesen zu haben.

Wohl die ilteste Beschreibung und bildliche Darstellung
einer totalen Syndaktylie der Hinde und Fiisse mit Missbil-
dung des Schiidels findet sich bei Lycosthenes (1557) 8.442:
»Anno 1274 in Germania prope Lauffenburgum oppidum in fi-
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nibus Helvetiorum ad Rhenum fluvium situm, natus est infans
maaibus ac pedibus anserinis, horrendo capite«. Dieser Satz
wurde mehr oder weniger wortlich iibernommen von Schenck
voit Grafenberg (1609) 8. 38 und von Aldrovandus (1642)
8. 503—04, wenn auch beide die Abbildung von Lycosthe-
nes in verdnderter Stellung abdrucken. Woher Lycosthenes
die im Jahre 1274 geborene wund sicher schon vor ihm
anderwiirts beschriebene Missbildung gekannt hat, geht aus
seinen Worten nicht hervor. Vielleicht kann man die bei
Hollinder 8. 315 abgebildete »Satansgeburt von Krakan (1543)«
auch hierher rechnen, denn sie hat ebenso wie die Abbildung
bei Lycosthenes Syndaktylie an Hinden und Fiissen. Die gleiche
Teufelsgeburt findet sich ferner u.a. beschrieben und abgebildet
bei Schott (1667) S. 615, bei Lycosthenes (1557) 8. 582, bei Lice-
tus (1665) 8. 255-—56, bei Aldrovandus 8. 372 und bei Sonder-
egger (8.92 und Fig. 58), der die Missgeburten und Wunder-
gestalten aus der Wickiana der Ziiricher Stadtbibliothek be-
schrieb. Wick lebte von 1522—1588, sodass ihm das 1543 er-
schienene Flugblatt wohl vorgelegen hat. Alle diese bisher auf-
gezihlten Fille kann man natiirlich nur als unsichere und mut-
massliche ansehen ; erst aus der Mitte des vorigen Jahrhundert
stammen sichere Belege, dass sowohl die Korrelation: Missbil-
dung des Schidels und der Hxtremitdten, als auch verwandte
Missbildungen, iiber die spiter noch zu sprechen sein wird,
bekannt waren. Als erster wire hier Otfo (1841) zu nennen,
der unter der Uberschrift »Monstrum humanum hydrencephali-
cum« auf S.44 einen weiblichen, bald nach der Geburt gestor-
benen Fétus beschreibt und abbildet (Tafel XXTI), dann Baum-
gértner, der in seiner sKrankenphysiognomik« auf Tafel 60 ein
sehr charakteristisches Bild eines im Alter von 2 Jahren gestor-
benen Midchens wiedergibt, allerdings ohne das Verhalten der
Fiisse zu beachten. Auf diese Notiz Baumgdriners haben schon
Giinther und Gg. B. Gruber hingewiesen. Spiter hat dann Baum-
gértner in seinem »Physiologischen Atlas« nochmals Hinde ab-
gebildet, die wohl dem gleichen Individuum entstammen, er
schildert hier auch die Fiisse als ebenso missbildet. 1874 brachte
v. Mosengeil einen Fall einer Syndaktylie an allen vier Extremi-
Acta orthopaedica, Vol. IX, 4. 18
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titen, den man wohl hierher rechnen muss, wenn auch die Defor-
mation des Schiidels nicht besonders vermerkt ist. Die weiter
in der historischen Reihenfolge anzufiihrenden Fille sind auch
in anderen Arbeiten (bei Park and Powers, Ginther, Llambias)
bereits aufgezihlt, sodass hier eine genaue Schilderung gich
eritbrigt. Zu bemerken ist nur, dass der von Voisin (1883) be-
schriebene Fall spiter (1892) von Magnan et Galippe und dann
nochmals 1905 von Galippe veroffentlicht wurde. Von Interesse
ist dabei, dass Voisin die Veriinderungen auffasste als Folgen
einer tuberkulésen Meningo-Encephalitis oder einer Tuberkulose
der Vorfahren. Nachzutragen wire noch ein sonst nicht ange-
fithrter typischer Fall von Tschudy (1893), der an Hand der
guten Abbildungen sicher hierher zu rechnen ist, ebenso wohl
der von Elizalde y Guissani (1926) wenn auch nur kurz be-
schriebene. Alles in allem kann man — wenn man die unsicheren,
vor 1841 (Otfto) erschienenen Beschreibungen bei Seite lisst —
19 sichere, von 18 Autoren verdffentlichte Fille von Akrocepha-
losyndaktylie bis zum Erscheinen der Arbeit von Apert (1906)
rechnen. In dem von Giinther aufgefithrten Verzeichnis der
bisher bekannt gewordenen Fille ist zu berichtigen, dass Gatti
Casazza nicht 2 verschiedene Autoren mit je 1 Fall sind, sondern
nur eine Autorin mit nur einem Fall, der 1928 nochmals von
Bussola beschrieben wurde; ferner ist zu bemerken, dass Chias-
serint und Bianchini den gleichen Fall zweimal veréffentlicht
haben, und schliesslich fehlt bei Giinther der von Ireland (1898)
in seinem Lehrbuch beschriebene und abgebildete Erwachsene
sowie der Fall von Nassa, beide mit typischer Akrocephalosyn-
daktylie.

Uber die in der Literatur angeblich durch Hans Broge Dahl
(nicht Duhl), durch Tage Christiansen und dureh Ndrvig ver-
offentlichten Félle von Akrocephalosyndaktylie herrscht ein
schreckliches Durcheinander, und zwar dadurch hervorgerufen,
dass bestimmte Autoren falsch zitiert haben und nun alle fol-
genden diese falschen Zitate ruhig weiter anfithren, ohne sich
die eigentlich doch selbstverstéindliche Mithe zu machen, die
Originalarbeit nachzusehen, um sich dariiber zu vergewissern,
ob das, was sie angeblich nach der Originalarbeit bringen, auch
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wirklich stimmt. In diesen hier vorliegenden Fillen ist es nicht
kleinliche Pedanterie, die mich veranlasste, der Sache auf den
Grund zu gehen und sie hier richtigzustellen, sondern es hingt
davon eine wichtige, spiter noch zu beriihrende Frage ab, nim-
lich die nach der Erblichkeit der Akrocephalosyndaktylie. Ich
stelle also auf Grund des Literaturstudiums und des mit Herrn
Kollegen Guildal — Kopenhagen gefithrten Briefwechsels fol-
gendes fest: 1. Hans Broge Dahl (nicht Duhl, wie zuerst Bigot
und nach ihm viele andere zitieren) hat drei Fille aus dem
Kriippelheim Kopenhagen (Leiter Dr. P. Guildal) auf dem Nor-
dischen Orthopiden-Kongress in Kopenhagen 1920 vorgestellt,
veroffentlicht hat er selber nichts dariiber, ein Bericht iiber den
Vortrag ist erschienen in Acta Chirurgica Scandinavica 54, 24
(1922). Zwei dieser Fiille (Bruder und Schwester) wurden in
der Thése von Bigot (1922) an Hand von iibersandten Photo-
graphien filschlich als Akrocephalosyndaktylie gedeutet. Dann
wurden sie weiter von B. Aschner (1928), sowie von Aschner
und Engelmann, jeizt unter der richtigen Diagnose: familifires
Bardet-Biedlsches Syndrom angefithrt und abgebildet, ebenfalls
an Hand der gleichen Photographien. Ausfiithrlich zum ersten
Male veroffentlicht wurden diese Geschwister in einem spiteren
Lebensalter durch Nijrvig (1929), allerdings auch wieder filsch-
lich als Akrocephalosyndaktylie; als solche iibernahm sie dann
auch Wigert. Schliesslich gebiihrt Giinther das Verdienst, als
erster darauf hingewiesen zu haben, dass es sich stets um die
gleichen 2 Fille handelt, die nicht zur Akrocephalosyndaktylie,
sondern zum Bardet-Biedlschen Syndrom gehéren. Awusserdem
aber ist Ndrvig noch ein weiterer Irrtum unterlaufen: in der
Uberschrift seiner Arbeit steht richtig Geschwister, die Geburts-
daten lauten aber: fiir den Bruder 25. 6. 1905 und fiir die Schwe-
ster 18. 5. 1905 Das Datum fiir den Bruder stimmt, das fiir die
Schwester muss richtig heissen: 18.12. 06. Die Angaben iiber den
Stammbaum der Familie decken sich nicht ganz mit denen, die
B. Aschner macht. 2. Der dritte der von Dahl vorgestellten Flle
ist von Norvig als Anhang auf Seite 177 seiner Arbeit erwihnt,
es handelt sich um eine Akrocephalosyndaktylie ohne familifire
Belastung (die Photographien haben mir vorgelegen). 3. Tage

18*
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Christiansen hat u. a. eine Arbeit iiber Anéimie geschrieben, die
direkt hinter der Arbeit von Ndrvig steht (daher wohl der Irr-
tum bei den verschiedenen Autoren), iiber Akrocephalosyndakty-
lie hat er nichts verdffentlicht. Sein Name muss also bei der
Aufzahlung der (erblichen) Fille von Akrocephalosyndaktylie
verschwinden, es geht nicht an, ihn als Gew#dhrsmann hier an-
zufithren.

Nach dem Erscheinen der Giintherschen Arbeit haben noch
folgende Autoren Arbeiten iiber Akrocephalosyndaktylie versf-
fentlicht: 1930 Kiittner, Smith, Cockayne, Colrat, 1931: Flin-
ker, Valentin, Valentini, 1932: Bauer, Weil, Wigert, Johnstone,
Lilambias, Plucinski, 1933: Weil, Roch, Vogt, 1935: Gg. B. Gru-
ber, Mastromarino, 1935: Bauer, 1937: Schwarzweller, 1938: Li-
ceaga. Im ganzen zihle ich in der gesamten Weltliteratur von
1841—1938 83 sichere Fiille von Akrocephalosyndaktylie, welche
von 79 Autoren verdffentlicht wurden. Dazu kiimen die 7 selbst
beobachten, sodass wir uns and Hand dieser 90 Fille ein gutes
Bild iiber alle, beim Studium dieser interessanten Missbildung
auftauchenden Fragen machen koénnen. So hat Giinther eine
wahrscheinliche Geschlechtsdisposition herausgefunden, und
zwar eine weibliche Préidisposition, da er 25 weibliche und 13
minnliche Fille fand. Ich konnte das nicht bestiitigen; denn
bei den von Giinther aufgezihlten Fiillen der Literatur sowie
meinen ejgenen verhielt sich das Verhiltnis weiblich zu minn-
Jich wie 13 zu 15. Im einzelnen werden sich bei der Beurteilung
und Einordnung naturgeméiss Meinungsverschiedenheiten erge-
ben, insbesondere iiber die Frage, ob man diesen oder jenen Fall
noch zur typischen Akrocephalosyndaktylie zihlen oder in einem
anderen Kapitel unterbringen soll. Eine vollstindige Einigung
wird sich nie erzielen lassen.

Es ist z. B. ohne weiteres einleuchtend, dass nicht jede ein-
zelne Komponente der Akrocephalosyndaktylie stets vorhanden

Anmerkung. Es versteht sich wohl von selbst, dass diese 83 Fiille an
Hand der Originalmitteilungen durchgesehen wurden; ebenso werden alle
iibrigen sonst noch erwihnten Autoren auf Grund der Originalarbeiten
angefiihrt, von wenigen Ausnahmen, die besonders vermerkt sind, abge-
sehen.
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sein muss, sondern dass man auch mit abortiven und mit Uber-
gangsformen zu rechnen hat, worauf schon Apert und sein Schii-
ler Bigot aufmerksam gemacht haben. Einige solche hierherge-
horige Formen sowohl aus der Literatur als auch aus der eigenen
Beobachtung mogen angefiihrt werden, denn gerade diese be-
weisen einerseits das oben Gesagte — dass nfdmlich eine scharfe
Trennung nicht immer mdoglich ist —, auf der anderen Seite
zeigen sie, zu welchen schon bekannten Krankheitsbildern Be-
ziehungen bestehen. Gerade dadurch, dass man diese Beziehun-
gen verfolgt, kann man hoffen, in der Erkenntnis nicht nur der
Akrocephalosyndaktylie selber, sondern auch anderer, in benach-
barte Kapitel zu rechnender Missbildungen weiterzukommen.
Und zwar fiihrt uns sowohl die Verinderung des Schidels, als
auch die der Ixtremititen zu manchen, z T.schon néiher er-
forsehten Korrelationen.

So kann man vielleicht solche Fiille als abortive Akroecephalo-
syndaktylie bezeichnen, bei denen nur die eine oder beide Hinde
eine totale Syndaktylie aufweisen, ohne dass an der anderen
Hand, an den Fiissen oder am Schidel etwas Anormales fest-
zustellen ist. Kdmmel hat unter der Uberschrift »Syndaktylia
completa manus utrinsque« auf 8. 23 (Fall XVII) und auf Tafel
II (Figur 13) ein sonst wohlgebildetes Midchen mit totaler Syn-
daktylie beider Hiinde beschirieben ; Joachimsthal gibt ein Ront-
genbild (S.31 und Tafel VIII Nr. 4) mit Verwachsung und
Gabelung der Mittelhandknochen, die sdmtlichen Finger der lin-
ken Hand bildeten eine gemeinsame Platte, ebenso die Nigel.
Schliesslich hat neuerdings W. Miiller verschiedene Formen der
Lotfelhand abgebildet, die er als eine Entwicklungshemmung
auffasst mit folgenden Hauptmerkmalen: »1. Die Hand zeigt
dusserlich noch die primitive Form der urspriinglichen Hand-
platte. 2. Sie ist kleiner als normal. 3. Sie lisst eine Trennung
einzelner Finger dusserlich wohl vermissen und zeigt an den an
sich normal angelegten knochernen Strahlen Folgen der Raum-
beengung bis zur volligen Unterdriickung vorwiegend an ihren
aussersten peripheren Randpartienc.

Die Gabelung bzw. Briickenbildung zwischen I. und II. Me-
tatarsalknochen, wie sie oben als charakteristisch fiir die typi-
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sche Akrocepbalosyndaktylie beschrieben wurde, konnten wir
bei einer Mutter und ihren beiden Téchtern beobachten, die dus-
serlich eine Syndaktylie der Zehen zeigten (s. Abb. 23—25). Aus-
serdem war an den H#Anden eine Klino- und eine Kamptodaktylie
festzustellen, die auf einer Brachydaktylie und einer Aplasie der
Interphalangealgelenke beruhte; auf diese Verdinderungen an
den Hinden kann ich hier nicht weiter eingehen, es sei auf die

Abbildung’ 23.
5 J. Q Rontgenbild linker Fuss: Briickenbildung zwischen I. und IL
Metatarsalknochen (familifir, s. Abbildung 25).

Arbeit meines Schiillers Mestern und auf die Pols hingewiesen.
Ahnliche Rontgenbilder der Fiisse mit der knéchernen Verbin-
dung mehrerer Metatarsalknochen untereinander fand ich bei
Nigst (Fig. 58 b und 58 ¢), sowie bei M. Jansen.

Des weiteren gehdren hierher die Beobachtungen von Myers
(Oxycephalie mit Syndaktylie an Hinden und Fiissen), Bigot,
Freud (Turmschidel neben Polysyndaktylie an Hénden und
Fiissen), Weech, Saethre (erblicher Turmschidel mit Syndak-
tylie der Hande und Fiisse), Zarfl, Huziére bzw. Viallefont,
Greig (1926 und 1935), Kreindler et Schachter, R. Guérin, Sit-
tig und Baumruck. Ein Teil dieser ist wohl in die Klasse der von
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Giinther so bezeichneten Akrokranio-Dysphalangie zu =zihlen.
Finige Worte sind noch nétig als Erklirung, warum die von
Weech und von Huziére bzw. Viallefont beschriebenen Fille
nicht als Akrokephalosyndaktylie von mir anerkannt werden,

Abbildung 24.
Das gleiche M#dchen wie in Abbildung 23 im Alter von 16 J. Rontgenbild
linke Hand: Aplasie der Interphalangealgelenke mit Brachy- und Kam-
ptodaktylie. Die Verhiiltnisse sind an den beiden Hiinden ganz gleich.

obgleich diese Autoren selber sie als solche bezeichnen (Euziére
— Viallefont}, oder aber sie als Beispiel fiir die Vererbung der
Akrokephalosyndaktylie immer wieder in der Literatur ange-
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fithrt werden (Weech). Schon Giinther sagt von diesem Fall
Weech, dass er »nicht genauer beobachtet wurde«. Und in der
Tat muss man beim Studium der nur ganz kurzen Originalarbeit
feststellen, dass weder die Schiidel- und Gesichtsform, noch die
Missbildung der Extremititen charakteristisch fiir Akrocephalo-
syndaktylie ist; es besteht z. B. nur eine Syndaktylie zwischen
II. und IIL. Finger bzw. 1I. und III. Zehe, es fehlen Réntgen-

Abbildung 25.
8 J. ¢ Briickenbildung zwischen I. und II. Metatarsalknochen (familidr),
(Rontgenbilder der dlteren Schwester 8. Abbildung 23 und 24).

bilder vollstindig usw. Der von Huziére und seinen Mitarbeitern
und ausserdem noch einmal von Viallefont in seiner Thése ver-
wertete, von ihnen als Akrocephalosyndaktylie gedeutete Fall
gibt hinsichtlich der Extremititen mit ihrer geringfiigigen hiu-
tigen Syndaktylie keine Veranlassung, ihn zur Akrocephalosyn-
daktylie zu zfihlen, auch erinnert die Gesichts- und Schidelbil-
dung (Papageiennase) viel eher an die Dysostosis cranio-facia-
lis hereditaria (Crouzon).

Diese Dysostosis cranio-facialis wurde zum ersten Male von
Crouzon 1912 als Einheit beschrieben, in letzter Zeit auch wie-
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derholt in Deutschland. Der Liebenswiirdigkeit von Herrn Kolle-
gen Paul, Augenarzt in Liineburg, verdanke ich den Stammbaum
und die Bilder einer Familie, bei welcher das Leiden sich in 3 Ge-
nerationen vererbt hat (s. Abb. 26—28). Gerade mit Hinweis auf
diesen Stammbaum sei ein Satz Giinthers, wohl des besten deut-
schen Kenners auf diesem Gebiet, angefiihrt, weil wir spiter auf
diese Frage noch zurtickkommen werden: »Da die Turmschidel-
bildung meist nicht erblich bedingt ist, so ist die Wahrscheinlich-

Abbildung 26 und 27.
Q 14 J. typische Dysostosis craniofacialis (Crouzon). Hypertelorismus.
sPapageienschnabel«-Nase.

keit sehr gross, dass es sich bei erblichem Vorkommen des Turm-
schiidels um eine Crouzonsche Deformitidt handelt«. Bei dieser
Erbkrankheit fiel verschiedenen Beobachtern (Hirschfeld und
Hirsch-Mamroth) auf, »dass sowohl klinisch wie réntgenolo-
gisch die publizierten Fille einander in erheblichem Grade glei-
chen. Betrachtet man die der Kasuistik beigegebenen Abbildun-
gen, so hat man den Eindruck, als ob es sich bei allen Kranken
um die Mitglieder einer einzigen grossen Familie handelt«.
Campbell findet: »Die Veridnderungen des Gesichts sind sehr
charakteristisch und bedingen eine grosse Ahnlichkeit dieser
Kranken untereinander«. Und in der Tat: wenn man die Bilder
des von Campbell beschriebenen, wohl aus der N#ihe von Dresden
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stammenden Jungen mit dem von Schor und Heinismann, aus
Kiew stammenden, vergleicht, so glaubt man, dass es ein und
derselbe Kranke sei. Kiirzlich haben nun Chotzen und Vogi
Kombinationsfille der so charakteristischen Dysostosis eranio-
facialis mit der Akrocephalosyndaktylie beschrieben. Fir die
durch Chotzen veroffentlichte Familie (Vater und 2 Soéhne)
gilt das Gleiche, was oben fiir den Fall Huziére-Viallefont ge-
sagt wurde, d.h. die geringfiigige Weichteil-Syndaktylie
(Schwimmhautbildung) an nur 2 Fingern bzw. Zehen recht-
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Abbildung 28.

Stammbaum einer Familie mit Dysostosis craniofacialis (Crouzon).
(Beobachtung von Dr. Paul-Liineburg).

fertigt nicht die Einordnung in das Kapitel der Akrocephalo-
syndaktylie. Ganz anders steht es mit der Veroffentlichung
Vogts: sein Fall 1 ist eine typische Dysostosis craniofacialis
(Vogt will diese Bezeichnung mit »Dyskephalie« ersetzen),
seine Félle 2 und 3 stellen ebenso typische Beispiele von Akro-
cephalosyndaktylie dar. Dafiir sprechen neben der Schidelver-
bildung die in den Abb. 1—4 dargestellten Hénde und Fiisse
mit der gerade fiir Akroecephalosyndaktylie charakteristischen
totalen Syndaktylie an allen 4 Extremititen. Und wenn es noch
eines Beweises bediirfte, so spricht die Anamnese beider Fille
dafiir: irgendwelche gleiche oder #hnliche Missbildungen sind
in der Aszendenz nicht bekannt (Fall 2:6 Geschwister, Fall 3:3
Geschwister). Diese beiden Fille sind deswegen in der obigen
Aufzihlung mitgerechnet.

Wenn wir uns hier bei der Besprechung der Korrelation von
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Missbildungen auf solche der Haziremititen und des Schidels
beschrinken, um nicht zu weitschweifig zu werden, so muss
auch der Dysostosis cleidocranialis gedacht werden, obgleich
sie schon oben als Typus einer System-Missbildung angefiihrt
wurde. Das hat auch seine Berechtigung, denn bei ihr steht die
angeborene Verdnderung eines Systems im Vordergrund, und:
a potiori fit denominatio. Aber ebenso wurde schon eingangs
gesagt, dass eine scharfe Trennung der einzelnen Gruppen nicht
immer mbglich ist. Bei dieser System-Migsbildung findet sich
nun u.a. eine typische Anomalie des Schidels, vergesellschaftet
mit ebenfalls typischen Anomalien der Finger und Zehen. (Nihe-
res s. bei Valentin in Schwalbe-Grubber, Morphologie der Miss-
bildungen III. Teil). Hier sei ferner wenigstens kurz hinge-
wiesen auf Zusammenhinge, die zwischen der Entwicklung der
Extremititen und der der Zihne bestehen. Als Beweis kénnte
man auch wieder die Dysostosis cleidocranialis anfithren, bei
welcher Anomalien des Zahnsystems bekannt sind, bestehend
vor allem in einer Persistenz der Milchzihne. Weiter gehoren
hierher die anscheinend seltenen Fille von Spaltbildung an
Hand und Fuss mit stark zuriickgebliebener Entwicklung der
Zihne. (Einen solchen Fall aus meinem Material bearbeite-
te Kdster). Schliesslich sei noch aufmerksam gemacht auf
das (mitunter erbliche) gleichzeitige Vorkommen von Polydak-
tylie mit einer Entwicklungsstérung des Zahnsystems., In der
Alteren Literatur fand ich solche Félle bei Froriep (1838) und
bei Fackenheim (1888) ; wir selber liessen 2 eigene Beobachtun-
gen durch Baisch und durch Bode verdffentlichen.

Doch kommen wir zuriick auf die gleichzeitig am Schddel
und an den Lziremitdten sich zeigenden Missbildungen; denn
abgesehen von dem uns hier in erster Linie interessierenden
Turmschddel sind noch bei einer ganzen Anzahl anderer Ent-
wicklungsstorungen des Schidels auch solche der Extremitidten
gefunden worden. Hinsichtlich des Turmsehidels wire noch die
Beobachtung Gdnsslens nachzutragen, welcher bei der himoly-
tischen Konstitution — worunter er eine Abweichung im Bau
der roten Blutkérper, und zwar in der Richtung der Kugelform
versteht — als weitere konstitutionelle Anomalien Turmschéidel,
Brachydaktylie, Poly- und Syndaktylie fand.
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Nach dem Turmschidel wiren an Hiufigkeit hier der Hirn-
bruch, die Ezencephalocele und die Anencephalie anzureihen;
vielleicht sind diese Hemmungsbildungen ebenso hiufig wie der
Turmschidel kombiniert mit Misshildungen der Extremititen,
aber man hat wohl nicht so sehr darauf geachtet, da diese Foe-
ten ja meist nicht oder nur kurze Zeit lebensfdhig sind im
Gegensatz zu solchen mit den verschiedenen Varianten des
Turmschidels. Wohl der erste, der klar diesen Zusammenhang
erkannte und ihn fiir gesetzmiissig erklarte, war Joh. F'r. Meckel,
nachdem schon vor ihm besonders Tiedemann (1813) in seiner
»Anatomie der kopflosen Missgeburten« einen sehr instruktiven
Fall (Encephalocele, Nabelbruch, Wolfsrachen, Darmanhang,
Polydaktylie) abgebildet hatte. Meckel schreibt 1816: »Ein eben
so merkwiirdiger Umstand in der Geschichte dieser Abweichun-
gen (sc. Vervielfachung der Extremititen) ist die gleichzeitige
Erscheinung derselben mit Hemmungsbildungen anderer, beson-
ders frither erscheinender und edlerer Organe, wovon ich selbst
mehrere Fille vor mir habe, und eine Menge Beobachtungen
anderer Schriftsteller verzeichnet sind«. Und 1822 beschreibt
Meckel 2 Geschwister mit Encephalocele, kongenitalen Nieren-
cysten sowie Polydaktylie und bemerkt dazu: sKine nahe Ver-
bindung zwischen den Bildungsabweichungen gerade dieser Or-
gane (sc. der Finger und Zehen) scheint um so mehr stattzu-
finden, als ausser den hier angefiihrten sieben Fillen, unter
anderen, welche ich anderswo zusammenstellte, oft die Mehrzahl
der Finger und Zehen mit unvollkommener Ausbildung des Ge-
hirns zusammenfiel«. I. Geoffroy St. Hilaire erwihnt (Bd. 1.
8. 675) einen durch Segalas in der Académie de Médecine vor-
gestellten Foetus, welcher ausser einer Encephalocele an der
einen Hand einen Doppeldaumen, an der anderen gar keinen
hatte. Weiter wurden kasuistische Mitteilungen geliefert von
Matthes (2 Geschwister), W. Gruber, Joly, Witzel, Guéniot, Le-
vin (familidre Hiufung), van Duyse, Monthus et Opin. Nebenbei
sei vermerkt, dass acephale und anencephale Foeten ungewdéhn-
lich fett sind; so sorgfiltige Untersucher wie Morgagni, Meckel,
Virchow u.a. haben das wiederholt hervorgehoben. Babes hat
dann in mehreren Arbeiten, u.a. in einem Vortrag auf der
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Deutschen Pathologischen Gesellschaft 1904 eine Theorie auf-
gestellt, die recht interessant ist und auch heute noch ihre An-
hiinger hat. Er wies zunfchst aut den — iibrigens schon vor
ihm von Meckel gefundenen — gesetzmissigen Zusammenhang
zwischen dem Auftreten mancher Hirn- und Gegichtsanomalien
mit bestimmten Anomalien der Extremititen (Poly-Syndakty-
lie) hin und nahm nun an, »dass es eine Region an der Schadel-
basis, an der oberen Gesichtshilfte giebt, welche mit der norma-
len Entwicklung der Extremifiifen in engem Zusammenhang
steht; mit anderen Worten, dass wir ein Centrum annehmmen
miissen, welches die normale Entwicklung der Extremitdten be-
stimmt und dessen Verlagerung oder Verdnderung eine abnorme
IEntwicklung derselben zur Folge hat. Er glaubte also »als fest-
stehend constatieren zu kdnnen, dass sich tiefgreifende Umwand-
lungen aller Bxtremitdten, welche ich »Acrometagenesen< nen-
nen will, in Folge von 2.T. pathologischen Verinderungen ciner
bestimmien Region an der vorderen Schéidelbasis und an der
oberen Gesichishilfte vollsiehen konnen«. Apert (1907) hat diese
Theorie von Babes nicht ganz anerkannt, er sowohl wie Broman
und Lange brachten einschligiges kasuistisches Material.
Schliesslich gebithrt Gg. B. Gruber, dessen Arbeiten ja schon
oben erwihnt wurden, dass Verdienst, erneut auf diese Korre-
lationen die Aufmerksamkeit gelenkt zu haben. Aber bevor wir
auf seine Gedankenginge eingehen, muss noch auf andere, in
diesem Zusammenhang wichtige Missbildungen des Kopfes, der
Augen usw. hingewiesen werden, welche Gg. B. Gruber unter dem
Oberbegriff der Arhinencephalie zusammenfasst, wozu er u. a.
auch die Cyklopie rechnet. Die zu dieser Arhinencephalie-Reihe
zu zdhlenden Gesichtsmissbildungen, besonders die Cyklopie,
werden hiufig mit Polydaktylie zusammen angetroffen.

Der erste, der darauf hinwies, dass gerade bei der Cyklopie
die Vermehrung der Finger und Zehen angetroffen wird, war
wiederum Meckel (1815): »Es ist besonders hervorzuheben, dass
die Zahl der Finger sehr hiufig vermehrt ist bei solchen Miss-
bildungen, die man als Cyklopen bezeichnet«. Weiter bhat dann
1. Geoffroy St. Hilaire wiederholt dieses Vorkommens gedacht
(s. oben 8. 3). Kasuistische Mitteilungen finden sich bei W. Vro-
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lik (Tatfel 60, Fig. 4 und Tafel 61, Fig. 1-—3), bei Fdrster (Ta-
fel 8. Fig. 23—24, Tafel 13, Fig. 3) und bei Pokorny (Aprosopus
mit Polydaktylie). Von grundlegender Bedeutung ist das Werk
von Kundrat, der ja auch den Namen Arhinencephalie pragte;
er grenzte die Arhinencephalie als eine selbstindige Missbildung
ab, die den Ubergang von der Cyklopie zur Norm darstellt und
»wo neben einer medianen, scheinbaren Spalte der Oberlippe,
ein Defect des Zwischenkiefers, des Septums der Nase und der
horizontalen Siebbeinplatte, ein einfaches Grosshirn und Defect
der Reichnerven sich findet«. An anderer Stelle sagt er aller-
dings: »ich ersah, dass meine anfangs gefasste Anschauung, in
diesen Fiillen einen streng abgegrenzten Typus von Missbildun-
gen anzunehmen, einer Erweiterung bedurfte, dahin, dass sie
nur eine Form einer weit umfassenderen Art von Missbildung
darstellen«. Nach Schwalbe-Josephy sind die Uberginge zwi-
schen Arhinencephalie und Cyklopie so allméhliche, dass es un-
moglich ist, hier eine scharfe Grenze zu ziehen; die Auffassung,
dass die Arhinencephalie ein geringerer Grad von Cyklopie ist,
wird von Thnen genetisch damit begriindet, dass die Termina-
tionsperiode der Cyklopie eine friither zu bestimmende ist als
die der Arhinencephalie (s. dazu auch Stupke). Wenn man den
Augenabstand als Mass zu Grunde legt, so steht die Cyklopie
am einen Ende, der Hypertelorismus am anderen, dazwischen
die Stenopie und die Euryopie. Was uns hier besonders interes-
siert, ist die Tatsache, dass die Arhinencephalie, ebenso wie die
Cyklopie, hiiufig mit anderen Bildungsfehlern, insbesondere Po-
lydaktylie an allen 4 Extremitdten korreliert auftritt, wofiir
Kundrat selber charakteristische Beispiele gibt. Ebenso waren
in den von Th. Kolliker in seiner Arbeit: »Uber das Os inter-
maxillare« verwerteten Fillen nicht weniger als 8 mit Polydak-
tylie behaftet; hierzu ist zu bemerken, dass nach Klaffen und
Politzer die mediane Lippenspalte eine noch geringere Auspri-
gung der Reihe Cyklopie-Arhinencephalie darstellt. Wenn man
die Literatur daraufhin durchsihe, wiirde man wahrscheinlich
noch eine ganze Anzahl solcher Beobachtungen finden (s.z.B.
Dreibholz, Grifenberg, Hillman, Redenz). Es darf schliesslich
nicht vergessen werden, dass Gg. B. Gruber wiederholt selber
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wie auch verschiedene seiner Schiiler (Culp, Henze usw.) Fille
von Arhinencephalie mit Poly-Syndaktylie veroffentlicht haben;
und so empfiehlt Gg. B. Gruber, »alle arhinencephalen Friichte
auf periphere Skelettunregelmissigkeiten genauestens zu pril-
fen«. sDieser Aufforderung muss in Hinkunft entschieden Rech-
nung getragen werden« sagt Stupka, der selber einen schon fri-
her von Gruber demonstrierten Arhinencephalen mit Poly-Syn-
daktylie genauer histologisch bearbeitet und das Ergebnis in sei-
nem schonen Buch niedergelegt hat. Vom Standpunkt des Klini-
kers méchte ich umgekehrt sagen: bei Missbildungen der Glied-
massen, besonders aber bei Poly- und Syndaktylie sollte mehr
als bisher der Beschaffenheit des Schiidels und des Gesichtes
Aufmerksamkeit geschenkt werden. So konnten wir Gg. B. Gru-
ber wiederholt Foeten zur wissenschaftlichen Bearbeitung fiber-
lassen, die als Beitrag fiir die weiter unten zu erérternden wich-
tigen Ergebnisse dienten.

Auf die Verdnderungen der Augen selber, soweit sie in dem
hier zu besprechenden Zusammenhang von Interesse sind, muss
noch mit einigen Worten eingegangen werden. Matthes (1836),
der in seiner Dissertation einen von G. Vrolik sezierten und
auch von diesem sowie von W. Vrolik veroffentlichten Foetus
miinnlichen Geschlechtes mit dusserem Hermaphroditismus ma-
sculinns, Exencephalocele, Wolfsrachen und Polydaktylie an
allen 4 Extremititen beschreibt — die Mutter hatte einige Jahre
vorher ein gleich missbildetes Kind geboren -—, hebt hervor, dass
die Augen nur durch 2 transversale Schlitze angedeutet waren,
die Augenlider fehlten fast vollstindig (s. Abb. 29). Die schone,
dem Original beigegebene Abbildung zeigt eine iiberraschende
Ahnlichkeit mit den von Gg. B. Gruber in seiner Arbeit verwerte-
ten Foeten, bei welchen v. Hippel stets Mikrophthalmus mit Or-
bitalcysten fand. Beide letztgenannten Autoren, ebenso wie Gru-
bers Schiiler Rimler und Putschar, weisen auf die Beziehungen
zum Lindauschen Symptomenkomplex hin. Und noch eine andere
Erkrankung der Augen muss hier wenigstens genannt werden, da
sie enge Beziehungen zur Polydaktylie hat, namlich die Retinitis
pigmentose, die in Form des Bardet-Biedlschen Syndroms (mit
Dystrophia adiposo-genitalis) hdufig erblich auftritt, wie
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schon die ersten Beobachtungen von Hdring (1864), Stor
(1865), Wider (1885), Darier (1887) usw. deutlich gezeigt
haben, wenn auch erst Bardet in seiner Thése 1920 die Trias:
Adipositas, Polydaktylie, Retinitis pigmentosa als Syndrom und
eigenes Krankheitsbild klar herausgestellt hat. Als hierhergeho-
rig, da sie angeborene Augenstérungen mit Missbildungen der

Abbildung 29.
Hermaphroditismus masculinus externus, Hxencephalocele, Wolfsrachen
und Polydaktylie an allen 4 Extremitiiten, Augen nur durch 2 Schlitze
angedeutet. (Aus der Dissertation von Matthes 1836).

Extremititen betreffen, mégen die Fille von Heyder, van Bo-
gaert (hereditire Form der Pagetschen Ostitis deformans mit
Chorioretinitis pigmentosa), Biemond (Brachydaktylie, Nystag-
mus und cerebellare Ataxie als familidires Syndrom), Sorsby
(doppelseitiges pigmentiertes Makulakolobom mit Brachy- und



AKROCEPHALOSYNDAKTYLIE 283

Polydaktylie bei einer Mutter und deren 5 Kindern) und Waar-
denburg (Hydrophthalmus, Syndaktylie, Pseudohermaphroditis-
mus) angefithrt werden, ebenso gehdren hierher die kongenitalen
Augenabweichungen (Linsenluxationen) bei der Arachnodak-
tylie (s. Valentin in Schwalbe-Gruger 111, 1) und bei der Osteo-
psathyrosis (Blaufdrbung der Skleren mit Otosklerose). Zur
Kenntnis des Zusammenhangs zwischen Auge und Gehdrorgan
sei nur kurz folgendes angefithrt: schon Blumenbach (1830) und
Dairwin haben darauf aufmerksam gemacht, dass weisse Katzen,
wenn gsie blaue Augen haben, fast immer taub sind, und Rewitz
hat das fiir den Hund bestitigt.

Aber neben der klinischen Beobachtung hat uns auch die
experimentelle Forschung wichtige Zusammenhinge kennen ge-
lehrt, indem es zuniichst Bagg in Zusammenarbeit mit Little ge-
lang, durch Rontgenbestrahlung bei M#usen erbliche Augenver-
inderungen mit Klumpfiissen, Syn- und Polydaktylie sowie Nie-
renanomalien zu erzeugen. Weiter fand Landauer beim Kriiper-
huhn, einer seit sehr langer Zeit bekannten Hiithnerrasse mit
Verkiirzung der langen IExtremitiitenknochen, hervorgerufen
durch typische Chondrodystrophie, neben der Missbildung der
Extremitéiten auch solche des Schiidels und der Augen (Fehlen
der Lider, Mikrophthalmus usw.). Und schliesslich hat Bonnevie
die Befunde von Bagg und Little nicht nur bestitigen, sondern
auch erweitern kdnnen, indem sie zeigte, dass die schon von
Bagg beschriebenen, als Vorlidufer der charakteristischen Ver-
dnderungen anzusehenden Blasen nicht an den verschiedenen
peripheren Stellen entstehen, wo man sie spiiter findet, sondern
dass die Blasen in der Medianlinie ihren Ursprung haben und
von hier auns allmiihlich lateralwirts oder auch riickwirts gegen
den Schwanz verschoben werden. Die Blasenfliissigkeit stammt
aus dem Gehirn und tritt durch eine nur embryonal existierende
Liicke heraus. Diese im Tierexperiment gefundenen Tatsachen
hat nun kiirzlich Ullrich auf die menschliche Missbildungslehre
ibertragen und an Hand verschiedener Anomalien (Pectoralis-
defekt, Schulterblatthochstand, Pterygium colli usw.) die aus
der erwiihnten Wanderung von Hautliquorblasen hervorgehen-
den Zustandsbilder geschildert. Wie weit diese Anwendung und

Acta orthopaedica, Vol. IX, 4. 19
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Ubertragung auf den Menschen berechtigt ist, miissen Nach-
priiffungen an Hand eines grosseren Materiales ergeben (s. dazu
auch Schade).

Ausser den bisher geschilderten Entwicklungsstérungen am
Schidel und Gesicht, wie sie in Begleitung der Poly-Syndaktylie
angetroffen werden, ist schon wiederholt die Cystenniere er-
wiahnt worden, weil auch sie — ebenso wie iibrigens die poly-
cystische Verbildung der Leber und des Pankreas, die ja alle
3 hiufig gemeinsam vorgefunden werden (Broman, Anders,
Trambusti, Gg. B. Gruber, Riimler) — zu dem uns hier beschiif-
tigenden Fragenkreis gehoren. Wiederum war es Meckel (1822),
der ein Geschwisterpaar mit Polysyndaktylie, Encephalocele,
kongenitalen Nierencysten und anderen Abweichungen be-
schrieb, weiter stammen dhnliche Beobachtungen von Heusinger
(1827), Hoering (1837), Schupmann (1842). Virchow (1856)
wies, wie schon vor ihm Meckel, darauf hin, dass sdie e¢ystoide
Degeneration der Nieren nicht selten mit anderweitigen Bil-
dungsfehlern compliciert ist«. Eine Bestiitigung dieser Beobach-
tung brachten in der Folge Joly (1866), Schlenzka (1867) und
vor allem Briickner (1869), der die zweimalige Entbindung der-
selben Frau von Missgeburten mit Cystennieren, Polydaktylie,
Anencephalie usw. schildert; die Diagnose wurde von Virchow
selber gestellt, der auch in einem Anhang zu der Arbeit Briick-
ners nochmals seinen fritheren Standpunkt darlegt. Von Interes-
se ist auch die Arbeit von Witzel (1880), weil der von ihm be-
schriebene miinnliche Hemicephalus ausser den Cystennieren,
der Polydaktylie, dem Situs inversus viscerum totalis auch einen
vollstandigen Mangel der Bulbi zeigte ; ebenso waren bei der von
Wollenberg (18893) verdffentlichten Encephalocele die Augen
geschlossen, die Lider stark fetthaltig, erinnerten also an die
durch v. Hippel erhobenen Befunde bei den Fillen Gg.B. Gru-
bers (s.oben). Weiter noch ist der von Witzel beschriebene He-
micephalus von Interesse, weil er ausser den genannten Ver-
dinderungen grosse Lebereysten aufwies, ebenso wie die ebenfalls
schon eben angefiihrten Encephalocelen von Schlenzke und Wol-
lenberg. Kiirzlich haben Wolff und Donat die Nierenverinderun-
gen bei der Lindauschen Krankheit beschrieben und kamen zu
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dem Resultat: »Zwei Drittel aller Falle von Angiomatosis des
Zentralnervensystems gehen mit Entwicklungsstérungen der
Nieren einher«. Bei dem von ihnen untersuchten Fall von Lin-
dauscher Krankheit zeigten beide Nieren eine cystich-hyper-
nephroide Umwandlung, auch das Pankreas war mit Cysten
durchsetzt, genau so wie in dem von Putschar beschriebenen
Falle. Die zusammen mit der Polydaktylie anftretenden Anoma-
lien der Leber konnen auch in einer aussergewohnlichen Unter-
teilung, Furchen- und Lappenbildung bestehen, wie sie von Ca-
lori (1880) in 3 Féllen geschildert wurde (s. Abb. 30). Sonst
wird diese Art von Entwicklungsstorung der Leber zusammen
mit Polydaktylie nicht erwihnt, sondern immer nur die Cysten-

L Calers

Abbilduny 30.
Anomalien der Leber (Furchen- und Lappenbildung) mit Polydaktylie.
(Aus der Arbeit von Calori 1880).

19*
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bildung, genau wie bei der Niere, und zwar, ebenfalls wie bei
dieser, mitunter familidr oder hereditir (Guéniot). Porak et
Couvelaire (1901) gebithrt das Verdienst, an Hand eines gut
untersuchten Falles mit Leber- und Nierencysten, welcher den
8.Zt. Gg. B. Gruber von mir ibergebenen und von ihm sowie von
Riimler und Pohlmann bearbeiteten Foeten sehr fdhnelte, eine
»maladie kystique congénitale« abgegrenzt zu haben. Allerdings
haben sie auf den Zusammenhang dieser Cystenbildung der in-
neren Organe mit der Anencephalie, der Poly-Syndaktylie und
der Verinderung der Augen, die alle auch in ihrem Falle bestan-

"t
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Abbildung 31.
Stammbaum einer Familie mit Encephalocele und Cystennieren.
(Nach der Arbeit von Cornelia de Lange 1930).

den, kein besonderes Gewicht gelegt. Hierher gehért noch die
von Celmann (1893) und spiter nochmals von Levirn (1895) be-
schriebene Geschwisterreihe (von 9 waren 4 befallen) mit En-
cephalocele, Cystennieren, Polydaktylie, ebenso die von Borelius
erforschte Familie, ferner die von Leliévre et Walther unter-
suchten 3 Foeten mit Hirnbriichen, Xlumpfiissen und Nieren-
cysten, die alle von der gleichen Mutter stammten, und schliess-
lich der von Lange bekanntgegebene Stammbaum (s. Abb.
31). Im einzelnen auf die Vererbung der Cystenniere ein-
zugehen, ist nicht meine Aufgabe; wer sich dariiber ge-
nauer unterrichten will, findet die Literatur bei Dunger (hier
auch eine Zusammenstellung der mit Cystennieren sonst noch
hiufig vorkommenden Missbildungen), bei Gg. B. Gruber und bei
Marguardt. Hinweisen mochte ich auf den vorziiglich durch-
untersuchten ganz grossen Stammbaum (3 Generationen!) von
Cairns, weil auffallend viele Befallene ausser der Cystenniere
eine Myopie hatten. Vielleicht bestehen auch hier Zusammen-
héinge, auf die manp in Zukunft achten misste. Ebenso sei die
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Arbeit von Welz erwihnt, der bei 2 weiblichen proportionierten
Zwergen (136 und 133 cm) Cystennieren fand, dhnliche Fiille
aus der Literatur zusammenstellte und den renalen Zwergwuchs
als ITemmungsmissbildung, als Hamartie ansieht. Und aus dem
gleichen Gedankengang heraus sei daran erinnert, dass bei
Kloakenmissbildungen »hiufig eine cystische Degeneration der
Nieren besteht« (Anders). Nachzutragen als solitire Fille von
Cystennieren mit Iincephalocele, Polydaktylie usw. waren noch
die von Nieberding, Wigand, Spindler und Roscher; letzterer
bearbeitete das Material des Pathologischen Instituts Oslo aus
den Jahren 1914—30 hingsichtlich Missbildungen der Nieren und
der Harnwege. Unter seinen 11 Fillen von Cystennieren finden
sich nicht weniger als 4 mit Poly-Syndaktylie vergesellschaftet.
Und auch hier wieder, wie bei den Anomalien des Aunges und
der Extremititen, gelang es der experimentellen Forschung
(Bagyg), neben den genannten Verdnderungen Nierenecysten bei
den Nachkommen von rontgenbestrahlten Mausen zu erzeugen.

Oben schon wurde hingewiesen auf die Arbeit von Poralk
et Couvelairc und deren Verdienst der Abgrenzung einer »ma-
ladie kystique congénitale«. Von einem ganz anderen (esichts-
punkt aus hat Babes die gleiche Art von Missbildungen betrach-
tet. Denn wihrend die franzosischen Autoren nur die Cysten-
bildung an den verschiedenen Organen der Bauchhéhle auf einen
gemeinsamen Nenner zu bringen sich bemiihten; dabei aber die
anderen Anomalien am Kopf und an den Extremititen ausser
Acht liessen, richtete Babes sein Augenmerk gerade nur auf diese
letzteren und iibersah ganz die cystischen Verinderungen der
Nieren usw., obgleich bei den von ihm auf der Deutschen Patho-
logischen Gesellschaft 1904 gezeigten Préparaten aus der Bres-
laver Sammlung mehrmals als Nebenbefund Cystenniere ver-
merkt ist, Diese Liicke wurde nun von Gg¢g. B. Gruber geschlos-
sen ; er nahm die Gedankenginge von Meckel und I. Geoffroy St.
Hilaire, welche in den vergangenen 100 Jahren etwas in Verges-
genheit geraten waren, wieder auf, erweiterte sie und gab ihnen
an Hand seiner Untersuchungen eine feste Stiitze. Er fasst »die
Vereinigung der hinteren Exencephalocele mit polyeystischer
Storung grosser Fingeweidedriisen als eine typische Missbildung
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auf, die weiterhin gerne mit Stérungen der peripheren Extremi.
tiatenbildung einhergeht, wie sie anderseits auch mit Fehlen der
Augendifferenzierung und mit mangelhafter Gestaltung des
Riechorgans vergesellschaftet sein kann. Kurz ausgedriickt liegt
hier also eine Koppelung von bestimmt geartcter Hirn- und
Schidelmissbildung mit peripheren Dingeweide- und Gliedwmas-
senfehlern vor, eine Dysencephalia splachnocystica, die hiufig
auch als dysphalangica, mitunter als dysopica zu bezeichnen
ist«.

Nachdem wir so die Korrelationen der Polydaktylie mit
Missbildungen des Schildels, des Gehirns, der Augen, der gros-
sen Bauchdriisen usw. besprochen haben, wie sie von Gg.B. Gru-
ber als Dysencephalia splachnocystica (dysphalangica) treffend
benannt wurden, bleibt uns, um das Bild zu vervollstindigen, nur
noch iibrig, auf eines hinzuweisen, nimlich auf das hiufige Vor-
kommen von Anomalien der Genitalien bei all den oben niher
gekennzeichneten Krankheitsbildern. Sowohl bei unseren Fil-
len, die Gg. B. Gruber tibergehen und mit ihm von Riimler und
Pohlmann bearbeitet wurden, als auch bei vielen der vorstehend
angefiihrten Fille der Literatur, die einzeln hier aufzuzidhlen zu
weit fithren wiirde, ist zwar oft die Missbildung der Genitalien,
meist in Gestalt des Pseudohermaphroditismus, als Nebenbefund
vermerkt, ohne dass aber versucht wurde, eine Beziehung zum
Gesamterscheinungsbild herzustellen. Mir scheint es aber doch
notwendig, eine Erweiterung des Begriffes der Dysencephalia
nach dieser Richtung hin vorzunehmen — etwa durch Zusatz des
Adjektivs »dysgenitalis« —; denn gerade bei den Missbildungen
des Gehirns (Exencephalocele, Anencephalie, Arhinencephalie)
wird irgend eine Abweichung von dem normalen Bau der in-
neren oder iusseren Geschlechtsorgane sehr hiufig notiert, im
Gegensatz dazu bei der typischen Akrocephalosyndaktylie oder
bei der Dysostosis eraniofacialis so gut wie nie. Ebenso werden
bei der Cystenbildung der Nieren, der Leber usw. hiufig Kloa-
kenmissbildungen angetroffen (Anders). In diesem Zusammen-
hang sei daran erinnert, dass auch bei dem Bardet-Biedlschen
Syndrom die Hypoplasie der Genitalien zum Krankheitsbild ge-
hort (neben der Polydaktylie, der Retinitis pigmentosa usw.).
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Dasg gleichzeitige Vorkommen des Psendohermaphroditismus mit
anderen Missbildungen ist ja bekannt — 2 Fille von Hypoplasie
des Daumens bei Zwittern wurden frither von mir veroffentlicht
— und kann wohl als Beweis dafiir angesehen werden, dass
die Zwitterbildung nicht etwa als eine lokale Entwicklungsano-
malie der Urogenitalorgane aufzufassen ist, sondern vielmehr
als eine Teilerscheinung einer allgemeineren Missbildung.

Anhangsweise gsei hier noch eine Bemerkung von Meckel er-
wiahnt, weil sie kiinttige Untersucher veranlassen soll, auf even-
tuelle weitere Korrelationen zu achten, zumal ich eine Best4-
tigung seiner Beobachtung sonst nicht habe finden konnen. Er
schreibt in den »Beitrigen zur vergleichenden Anatomie« Bd. I.
8. 95 vom Divertikel des Darmes: sKEndlich kommt diese Miss-
bildung mit anderen vor, die sehr bestimmt auf ein Stehenblei-
ben auf einer frither normalen Entwicklungsstufe hindeuten.
Rosenmdiiler fand bei hirn- und schidellosen Kindern mehr-
mals Divertikel : mein Vater beobachtete dasselbe bei einem Kin-
de mit Hasenscharte und Wolfsrachen und zweigehérnter Gebiir-
mutter und sechs Fingern und Zehen, ich selbst kiirzlich eben
das an einem ibrigens durchaus gerade so missgebildeten weib-
lichen ausgetragenen Foetus«. Situs inversus viseerum ist ver-
zeichnet bei Joly, Witzel (beide s.oben), ferner zusammen mit
Cystenbildung bei Sdnger und Klopp, Becker, Freund.

Wenn man nach Aufzdhlung all dieser verschiedenen Korre-
lationen versucht, das Wesen dieses gemeinsamen Vorkommens,
die Ursache, kurz das fiir alle diese zusammen auftretenden
Missbildungen einheitlich zugrundeliegende Naturgesetz zu er-
forgchen, so liegt es nahe, zunfchst einmal von der morphologi-
schen Seite dem Problem nachzugehen. Aber leider fithrt uns
dieser Weg nicht weiter; denn — wie oben genauer geschildert
— hat z.B. die Untersuchung der Gehirne unserer 3 Fille von
Akrocephalosyndaktylie durch zwei der besten Kenner auf die-
sem Gebiete (M. Bielschowsky — Berlin und Spielmeyer —
Miinchen) »nichts ergeben, was zur Erklirung der Missbildun-
gen herangezogen werden konnte, resp. es haben sich an den
Gehirnen keine mikroskopisch fassbaren Zeichen einer Entwick-
lungsstérung ergeben« (Spielmeyer). Auch mit den von anderer
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Seite veridffentlichten Sektionsberichten kann man nicht viel an-
fangen: Wheaton fand in seinen 2 Fillen die Gehirnwindungen
verstrichen, die Occipitallappen und Frontallappen sehr klein,
Gadelius die Hypophyse normal, ebenso Greig normalen Bau des
Gehirns. Desgleichen kann Cornelia de Lange als Ergebnis ihrer
sorgfiltigen histologischen Untersuchungen nur sagen: sZusam-
menfassend glaube ich also, dass in meiner Beobachtung die En-
cephalocele posterior eine der zahlreichen Missbildungen ist, die
in dieser Familie vorkommen und die auf erblicher Keimminder-
wertigkeit beruhen«. Mit der Annahme, dass die totale Syndak-
tylie (die Loffelhand) ein Stehenbleiben auf einer primitiiren
Stufe der Entwcklung, also eine Entwicklungshemmung und
»eine Vorstufe eines Zustandes darstellt, wie er uns in bestimm-
ten Totaldefekten der Hand oder der Arme entgegentritt« (W.
Miiller), ist die kausale Genese nicht geférdert, ganz abgesehen
davon, dass auch vom formalgenetischen Gesichtspunkt aus das
Auftreten iiberzihliger und neuer Knochen an Hand und Fuss
(Polydaktylien, Neotypien), wie es als charakteristisch und ty-
pisch fiir die Akrocephalosyndaktylie oben geschildert wurde,
damit nicht erklidrt ist. Auch manche andere Theorien kinnen
nicht befriedigen, da sie meist nur den einzelnen Symptomen
(dem Turmschiidel, der Syndaktylie usw.) gerecht zu werden
versuchen, ohne auf die Korrelationen, auf die es doch gerade
ankommt, niher einzugehen. So sprach Baumgiriner, dem nur
Hinde und Fisse eines Foetus mit totaler Syndaktylie vorlagen,
die Vermutung aus, sdass die auf gleiche Weise entarteten Teile
auch der ndmlichen schidlichen Einwirkung preisgegeben wa-
ren, und daher muitmasslich in der Nachbarschaft bei einander
lagen. Wir erkliren diese Missgeburt dadurch, dass wir unvoll-
kommene Querspaltungen in der Gliedmassenzelle annehmenc.
Am Ende des vorigen Jahrhunderts glaubte man die Syphilis
wie fiir viele andere Krankheiten, so auch z.B. fiir die Akroce-
phalosyndaktylie als Ursache annehmen zu miissen. Nach dieser
Richtung hin ist ein Buch von H. Fournier: »Stigmates dystro-
phiques de ’hérédo-syphilis« (1898) recht bemerkenswert, denn
es werden — um nur eine kleine Auswahl zu geben — auf die
Heredo-Lues als étiologischen Faktor zuriickgefithrt: multiple
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Exostosen, Hasenscharte, Kolobom, Skoliose, Spina bifida, Fi-
buladefekt, Syn-Polydaktylie, kongenitale Hiiftluxation, Klump-
fuss, Spalthand und -fuss usw. Uns interessiert hier die Beo-
bachtung 328, die auch von Maygrier verdéffentlicht wurde: eine
35jahrige Frau war 2 mal verheiratet, aus erster IEhe hatte sie
4 gesunde Kinder, der zweite Mann war luetisch, nach mehreren
Fehigeburten brachte sie ein Kind mit typischer Akrocephalo-
syndaktylie zur Welt. Auch Dubrisay, der ein Kind mit Akro-
cephalosyndaktylie besechreibt, glaubt die Missbildung auf Sy-
philis idtiologisch beziehen zu miissen. Wheaton (1894), der 2
Priparate von Kindern mit kongenitalen Schideldeformititen
und Syndaktylie demonstrierte, fithrt nur die Schidelanomalie
auf Lues zuriick, wihrend er fiir die Syndaktylie Amnionver-
wachsungen annimmt, die vielleicht wieder auf luetische Ent-
ziindung des Amnion zuriickgehen. Auch heute noch sind viele
franzosische Autoren Anhinger der Syphilis-Theorie; so sind
1937 und 1938 zwei griossere Arbeiten von Carriére und sei-
nen Schiilern {iber die Dysostosis cleido-cranialis und iiber die
Osteopsathyrosis erschienen, und fiir beide System-Missbildun-
gen wird eine intrauterine Infektion, und zwar auf heredosyphi-
litischer Grundlage angenommen. Aber auch mit der Akrocepha-
losyndaktylie wird die Syphilis hereditaria jetzt noch #tiologisch
in Zusammenhang gebracht (Coppola, Roch). Auch in unserem
Falle 5 (s.oben) fiihrte die Untersuchung des Gehirng in der
Deutschen Forschungsanstalt fiir Psychiatrie zu folgendem Er-
gebnis: »Es handelt sich hier also wahrscheinlich um eine Lues
cerebri, bei der die Gefissveriinderungen zu den ausgedehnten
Rindenzerstérungen gefiihrt haben.

Die Theorie von Babes, der ja die Missbildungen des Schidels
und der Extremitiiten gemeinsam zu erkldren versucht, wurde
oben schon erldutert; sie fand einen Anhiinger besonders in
Bertoloiti, der die Entstehungsursache mehrerer einschligiger
Fille in einer Storung der embryonalen Entwicklung der Hypo-
physe sah, ferner in Variot ¢t Bouquier. Bardet ebenso wie Biedl
glauben bei der nach ihnen benannten Missbildungskorrelation
an eine primdre Entwicklungsstorung der Hypophyse bzw. des
Zwischenhirns. Und Hanhart kommt am Schluss seiner zahlrei-
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chen Sippenuntersuchungen »iiber heredodegenerativen Zwerg-
wuchs mit Dystrophia adiposo-genitalis« zu der gleichen An-
schanung, nimlich dass der Sitz der Wachstumsstérung in
einem trophischen Zentrum in den der Hypophyse benachbarten
Teilen der Hirnbasis (Zwischenhirn, regio hypothalamica) zu
suchen sei. Hier reiht sich die Arbeit meines Schiilers Schdifer
an, der an Fillen von schwerer infantiler Polyarthritis chronica
mit Wachstumsstillstand, Mikromelie und hochgradigem Hypo-
genitalismus ein iibergeordnetes vegetatives Zentrum im Gehirn
annahm. Schliesslich sei aus neuester Zeit noch Panse (1937)
angefiihrt, der in seiner Arbeit: Uber erbliche Zwischenhirnsyn-
drome »das Bardet-Bied!-Syndrom als Beispiel fiir eine friih ein-
setzende Erbstérung im (zwischenhirnabhiingigen) Organisa-
tionsgefiige des Menschen wihlte. Vor allem die Abwandlung
der Strahligkeit der Extremititenenden weist auf eine sehr frithe
Beeinflussung des Wachstums der Akra hin. — — In ein dhn-
lich frithes Entwicklungsstadium wie beim Bardet-Biedl-Habi-
tus, sind aber die komplexen Missbildungen bei der als erblich
gesicherten Akrocephalosyndaktylie (haufig mit Polydaktylie)
zu verlegen«. Da man auf Grund anderer Erfahrungen im Zwi-
schenhirn auch ein Zentrum vermutet, das die geschlechtliche
Entwicklung steuert (Saar), so wire hier kein Widerspruch,
wenn man sowohl die Verinderungen der Extremititen als auch
die des Genitalapparates, die ja oft gemeinsam auftreten, als
bedingt und abhingig von der iibergeordneten Stérung im
Zwischenhirn betrachten wiirde. Wenn man sich diese Gedan-
kenginge zu eigen macht, muss man allerdings weitergehen und
sich die Frage vorlegen, wo wir bei den mit Schidelanomalien
einhergehenden Missbildungen der Extremititen den priméren
Sitz zu suchen haben, ob im Gehirn oder im Knochengeriist des
Schidels. Denn nach den Schlussfolgerungen Virchows, die er
auf 8. 115 seiner berithmten »Untersuchungen iiber die Entwick-
lung des Schidelgrundes« zog und die wohl auch heute noch als
giiltig angesehen werden, fithren nicht nur alle urspriinglichen
Hemmungen des Schidelgrundes auch eine Mangelhaftigkeit des
Schideldaches, eine Storung in der Gehirnentwicklung und eine
Abweichung in der Ausbildung der Gesichtsknochen mit sich,
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sondern umgekehrt konnen sowohl die urspriinglichen Hemmun-
gen des Schideldaches als auch die der Hirnbildung Einfluss
auf das Wachstum des Schidelgrundes und die Stellung der
Gesichtsknochen ausiiben. Im Einzelfall etwa entscheiden zu
wollen, wo nun der Sitz der primiren Storung liegt, wiirde be-
deuten, das ganze Problem des Turmschiidels aufzurollen (s. bei
Rieping, Ginther nsw.), ohne dass eine klare Entscheidung mog-
lich wire. Auch Binswanger und Ullrich weisen darauf hin,
sdass zwischen den Erbanlagen, die eine normale Entwicklung
der LExtremititenacren einerseits und eine ordnungsgemisse
Ausbildung des Schidels andererseits bestimmen, erbbiologische
Bindungen irgendwelcher Art bestehen miissen. Stossen wir
doch immer wieder aut die nebencinander bestehende Lokalisa-
tion von Anomaelien an den Ewxtremilitenenden und im Kopf-
bereich! — — Es liegt also nahe anzunehmen, dass die Entwick-
lung der Korperendteile unter dem Einfluss eines gemeinsamen
genetischen Faktors steht.

Schliesslich bleibt, wenn wir uns einen Gesamtiiberblick iiber
alle Theorien verschatfen wollen, nur noch iibrig zu untersuchen,
ob fiir die verschiedenen oben besprochenen Korrelationen eine
Vererbung, also eine endogene Entstehung bekannt ist oder
nicht. Wir kénnen uns hier ziemlich kurz fassen, denn im Ver-
lauf der Arbeit wurde ja schon wiederholt diese Moglichkeit
erortert. Dass die einzelnen Komponenten, wie Turmschidel,
Syn- Polydaktylie, Cystennieren usw. vererbt werden konnen, ist
so hiutig beobachtet worden, dass es keiner weiteren Worte
bedarf. Ebenso steht es mit manchen Korrelationen, wie Hirn-
bruch - Nierencysten -+ Polydaktylie, Bardet-Biedls-Syndrom
(Retinitis pigmentosa + Dystrophia adiposo — genitalis + Po-
lydaktylie) usw. Was uns nun hier besonders interessiert, ist
die Frage der Vererbung bei der Akrocephalosyndaktylie. Schon
Apert hatte in seiner ersten Arbeit (1906) geschrieben: »I1 ne
gagit pas d’une malformation héréditaire, ni familiale; dans
aueun cas, les sujets n’avaient dans leur famille de parents
semblablement, atteints«<. Und diese Feststellung ist im
Laufe der Jahre nicht erschiittert worden. Denn weder bei
den 83 in der Literatur niedergelegten Beobachtungen,
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noch bei den 7 eigenen Fillen konnte je eine hereditire oder
familiire Belastung nachgewiesen werden, obgleich immer wie-
der besonders darauf geachtet wurde. Und trotzdem haben
Aschner, Waardenburg und Schwarzweller die Erbbedingtheit
behauptet. Deswegen muss auf ihr Beweismaterial etwas aus-
fithrlicher eingegangen werden. Aschner stiitzt sich auf Weech,
Szondi und Thomas; von der durch Weech mitgeteilten Familie
(Mutter und Tochter) wurde oben schon gesagt, dass sie keine
typische Akrocephalosyndaktylie darstellt, eher eine Ubergangs-
form, und dass sie, wie auch Ginther mit Recht hervorhebt,
nieht genauer beobachtet wurde. Von Thomas und Szondi liegen
keine eigenen Arbeiten vor, sondern ihre Demonstrationen sind
in Sitzungsberichten enthalten; danach hatte bei dem von Tho-
mas vorgestellten Midchen der Grossvater sverwachsene Ze-
hen« (1), ein Vetter der Mutter des Falles Szondi Polydaktylie.
Eine eigene Meinung, ob in beiden Féllen tatséichlich eine siche-
re Akrocephalosyndaktylie bestanden hat, kann man sich an
Hand der kurzen Referate nicht bilden, so scheint es sich im
Falle Thomas ebenfalls um eine Ubergangsform gehandelt zu
haben. sFinger und Zehen beiderseits I-—1IV fibris verwachsen,
zwischen IV und V Schwimmhautbildung«. Waardenburg nennt
ausser diesen Autoren noch andere und gibt selber einen grossen
Stammbaum wieder, allerdings ohne klinische Daten, sodass
man sich kein Bild davon machen kann, was eigentlich vorgele-
gen hat. Hinsichtlich der von ihm aufgefithrten Arbeiten von
Broge Dahl, Christiansen und Norvig verweise ich auf das oben
Gesagte, wonach sie entweder nicht hierhergehoéren oder iber-
haupt nicht existieren, ausserdem fithrt er an: Carpenter, Prit-
chard, Saethre, Chotzen und Roch. Die FFille von Pritchard
{(Smith) und Saethre scheiden aus, da sie sicher keine Akro-
cephalosyndaktylie sind, von beiden Autoren auch nicht als
solche gedeutet wurden. Smith stellte (fiir Prifchard) 2 Fille
vor, von denen der erste eine typische Akrocephalosyndaktylie
ist, aber ohne jede hereditire Belastung (in meinem Verzeichnis
mitgezihlt) ; beim zweiten Fall handelte es sich um einen Siug-
ling mit doppelseitiger Klumphand bei congenitalem Radius-
defekt und mit einer Schidelanomalie, die wohl als Metopismus
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zu deuten ist. Die Mutter und deren Schwester hatten die glei-
che Schidelmissbildung. Uber die von Chotzen beschriebene Fa-
milie siehe das frither Gesagte. Bleiben also nur die Fille von
Carpenter und von Roch. Der von Roch vorgestellte 25jihrige
Mann hatte eine typische Akrocephalosyndaktylie, die auch in
der Aussprache zu dem Vortrage von Apert als solche ange-
sprochen wurde; eine Tante war geistig abnorm und hatte am
III. Finger nur 1 Phalanx, der IV. Finger fehlfe, ein Vetter
der Muttfer hatte einem Klumpfuss. Carpenter stellte eine Fami-
lie vor, bei welcher 4 Kinder normaler Eltern mit einem eigen-
artigen eckig breiten Schidel sowie mit Syn-Polydaktylie behaf-
tet waren, ein Bruderskind der Mutter soll auch deformierte
Hinde gehabt haben. Schliesslich veriffentlichte Schwarzweller
einen typischen Fall von Akrocephalosyndaktylie und gibt den
grossen sich {iber 3 Generationen erstreckenden Stammbaum
wieder, in welchem weder von Seiten des Vaters noch der Mut-
ter irgend eine Abweichung von der Norm festzustellen war.
Trotzdem schliesst er seine Arbeit, indem er die eben niher
erprierten Fille aus der Weltliteratur anfithrt, mit den Worten:
»die Akrocephalosyndaktylie ist eine erblich bedingte schwere
Missbildung«. Vorsichtiger driickt sich sein Lehrer v. Verschuer
aus, der auf einer Tabelle diejenigen Systemerkrankungen (u.a.
auch die Akrocephalosyndaktylie) zusammienstellte, sbei wel-
chen auf Grund von Einzelbeobachtungen die Erbbedingtheit
wohl mit grosser Wahrscheinlichkeit anzunehmen, aber doch
noch nicht geniigend gekliirt ist. Aussere Ursachen sind fiir alle
diese Krankheiten nicht bekannt«. Panse spricht von der Akro-
cephalosyndaktylie als »erblich gesichert«, ohne allerdings dafiir
einen Beweis zu bringen.

Diesen 3 Autoren (Aschner, Waardenburg, Schwarziweller)
gegeniiber, die eine Erbbedingtheit der Akrocephalosyndaktylie
annehmen, ist auf Ginther, Gg. B. Gruber, Stupka hinzuweisen,
die sich viel zuriickhaltender iussern., Ginther, der das gesamte
s.Zt. vorliegende Material iiber Akrocephalosyndaktylie gewig-
senhaft sichtete, kommt zu folgendem Resultat: »Eine Verer-
bung des Anomaliekomplexes kommt im allgemeinen nicht vor.
— — Die Frage der Hereditdt kann daher mit Apert, Anton,
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de Bruin im allgemeinen verneint werden. — — Aus den bis-
herigen Erorterungen ergibt sich, dass der konstitutionelle Ano-
maliekomplex der Sphenakrokranio-Syndaktylie nicht erblich
fixiert ist. Es handelt sich vielmehr um eine in frither Embryo-
nalzeit erworbene Entwicklungsstérung«. Gg. B. Gruber sagt,
allerdings in anderem Zusammenhang, nicht in spezieller Be-
riicksichtigung der Akrocephalosyndaktylie: »Auch wenn im
Keimgut gelegene Erbkriifte zur Ausbildung bestimmter Ent-
wicklungsfehler geeignet machen — mit anderen Worten, wenn
Gene im Spiele sind, welche bestimmte Fehlentwicklung vorher-
bestimmen (=pridestinieren), scheinen doch andere und zwar
hier in der epigenetischen Fruchtentwicklung bedingte Umstéin-
de notig zu sein, diese eingeborene Veranlagung zu verwirkli-
chen (=realisieren). Es wird selbst bei starker Betonung der Erb-
faktoren im Rahmen der Missbildungslehre auch weiterhin
Pflicht bleiben, die vorausbestimmenden eingeborenen Umstinde
und die endgiiltig verwirklichenden, die sehr wohl auch ortsbe-
dingt sein konnen, auseinanderzuhalten«. Am weitesten in die-
ser Richtung geht Stupka, der fiir die Missbildungen der Nase
zunfichst die Moglichkeit einer Kombination von endogener und
exogener Atiologie betont. »So ist es gut vorstellbar, dass Keime
nmit Erbanlagefehlern wihrend der Epigenese leichter einer loka-
lisierten Genodemutation somatischer Zellen unterliegen als
durchaus normale«. (S. 19). Und an anderer Stelle (8. 79)
nimmt er, gerade auch im Hinblick auf die Akroeephalosyndak-
tylie, die Arhinencephalie und andere gemeinsam vorkommende
Migsbildungen eine mehr minder einzeitige Ursache an. »Die
amniogene Entstehung hat sich zwar als falsch erwiesen (Z.
Rabaud), die Idee der mutmasslichen Einheitlichkeit und Gleich-
zeitiglkceit der stérenden Nore kann aber weiter zu Recht beste-
hen, wenn wir nur hierfiir eine solche von wahrscheinlich che-
misch-toxischer Natur setzen, welche Stoffwechselstorungen im
matern-fétalen Gebict verursacht, die su mehr minder irreparab-
len Defekten fiihren. — — Wenn auch nicht geleugnet werden
soll, dass manche (leichtere) Arhinencephalieformen wegen
ihres Mitvorkommens mit familiir auftretenden Fehlbildungen
den Eindruck der Keimbedingtheit machen — dieser Eindruck
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konnte iibrigens auch unrichtig sein und es sich bloss um eine
Kombination eines Erbanlagefehlers mit einer somatischen Ge-
nodemutation handeln -—, so kénnen doch anderseits auch Apro-
sopie, Cyklopie und die Fehlbildungen der Arhinencephaliereihe
durch exogene Stérungen primdr normaler Keime entstanden
sein. — — Ills sind also offenbar beide Wege, ndmlich mittels
gametischer und mittels somatischer Genodemutation, gangbar
und werden anscheinend auch von der Natur beschritten.

Nach diesem Uberblick miissen wir also folgendes feststellen:
es gibt bisher in der gesamten Weltliteratur keinen Fall einer
reinen Akrocephalosyndaktylie, bei welchem ein familidres oder
hereditires Vorkommen der gleichen Missbildung beschrieben
wurde, trotzdem in neuerer Zeit fast alle Autoren gerade auf
diesen Gesichtspunkt ihr besonderes Augenmerk gerichtet hatten
(s.z.B. den von Schwarzweller verdffentlichten Stammbaum).
Diese Tatsache muss umso mehr auffallen, als andere Missbil-
dungs-Komplexe, wie z.B. die Dysostosis craniofacialis heredi-
taria (Crouzon), die Dysostosis cleidocranialis, die Pleonosteo-
sis familiaris (Léri), die Osteopsathyrosis schon bei ihrem ersten
Bekanntwerden oder bald danach als erblich bedingte Anomalien
sicher festgestellt wurden, sodass jetzt schon mehr weniger zahl-
reiche Stammbéume vorliegen. Auch Bauer und Géttig sprechen
davon, dass es sich bei der Akrocephalosyndaktylie um Zusam-
menhinge handelt, sdie uns in genetischer Beziehung noch vol-
lig dunkel sind, die aber andererseits gesetzmiissig sein miissen,
wie die ziemlich grosse Zahl von Fillen von Akrocephalosyndak-
tylie ausweisen«. Bezeichnend ist auch, dass bei unseren 7 Fil-
len von Akrocephalosyndaktylie niemals in der IPamilien-Anam-
nese eine gleiche oder dhnliche Missbildung aufzufinden war,
withrend wir féir alle eben genannten erblichen Korrelationen
Stammbiume bekanntgeben konnten. So kénnte man bei zweifel-
haften und Ubergangstillen in Zukunft vielleicht die Familien-
Anamnese zur Entscheidung heranziehn, wie wir bei den von
Vogt verstfentlichten Iillen getan haben (s. oben). Die Tatsa-
che, dass die Akrocephalosyndaktylie hinsichtlich jhrer Verer-
bungsmdaglichkeit und damit auch jhrer Genese sich abweichend
verhilt gegeniiber anderen korrelierten Missbildungen, steht also
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fest, an ihr kann man nicht voriibergehn, und sie wird auch
dann nicht erschiittert, wenn selbst spéterhin einmal eine erb-
liche Belastung bekannt werden sollte. Deswegen geht es nicht
an, von der Akrocephalosyndaktylie als von einer »erblich be-
dingten schweren Missbildung« zu sprechen oder von einer »erb-
lich gesicherteng, ganz abgesehen davon, dass solche Ausserun-
gen auf Grund der in Deutschland geltenden Gesetze fiir den
Triager einer solchen Missbildung eventuell schwerwiegende Fol-
gen haben konnen.

Aber die Akrocephalosyndaktylie mit ihrer bisher nicht nach-
gewiesenen Erblichkeit steht nicht fir sich allein da, sondern
sie hat ihr Analogon in der angeborenen Stummelbildung (kon-
genitalen Amputation) der Extremititen. Schon vor Jahren
hatte ich in mehreren Arbeiten darauf hingewiesen, dass man
dieses Vorkommen beim Menschen nicht einfach mechanisch
(exogen) durch Amnionstringe oder durch abnorme Enge des
Amnion erkliren konne, dass wir aber auch andererseits »weder
in der Weltliteratur, noch an unserem eigenen Material bisher
auch nur einen einzigen Fall von Vererbung feststellen konnten,
obgleich doch diese kongenitalen Defektbildungen mit zu den
hiufigeren angeborenen Missbildungen rechnen. Im Gegensatz
zu diesen quer zur L#ingsachse des Gliedes verlaufenden Stiimp-
fen ist die Vererbung bei den sogenannten Lings- oder Strahl-
defekten (Fibula-, Radius- usw. Defekt) hidufig beschrieben wor-
den. Worauf dieser doch sehr merkwiirdige Unterschied beruht,
iasst sich noeh nicht sagen«. In neuerer Zeit ist diese Frage
von verschiedenen Seiten erdrtert worden (Kiewe, Gg. B. Gru-
ber, Koehler, Lindemann usw.). Ein Grund, meinen schon 1931
vertretenen Standpunkt aufzugeben oder etwas an den oben
angefithrten Worten zu #dndern, liegt nicht vor; denn entweder
bilden diese Arbeiten eine Bestitigung (Kiewe) und Erginzung
(Gg. B. Gruber, Lindemann), oder das angeschnittene Problem
ist noch nicht spruchreif, wie bei der brasilianischen Familie,
fiir die trotz der Ausfithrungen Kochlers auch heute noch das
gilt, was ich 1934 geschrieben habe: »— — gie ist viel zu unge-
nau beschrieben, als dass man itberhaupt etwas damit anfangen
kénnte — —«. Auch Gg.B. Gruber hat sich dieser meiner Mei-
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nung angeschlossen. Vielleicht lisst sich die Unklarheit besei-
tigen, wenn man aunnimmt, dass es sich um sogen. Lings- oder
Strahldefekte handelt, bei denen ja eine Vererbung oder famili-
ire Hiufung keine Seltenheit ist. Dazu wéren klinische, vor
allem Rontgen-Untersuchungen der einzelnen Familien — Mit-
glieder notwendig. Ich habe versucht, bei einem Aufenthalt in
Brasilien diese Untersuchungen durchzufithren; das war aber
leider nicht mdoglich, da die Familie weit im Innern wohut,
angeblich 14 Tage-Reisen von Rio entfernt. Das einzige Ergebnis
meiner Nachforschungen war ein Zeitungsbericht aus dem Jahre
1935 mit einem bisher unbekannten Bild, das uns aber auch
nicht weiter bringt. Diesen Zeitungsausschnitt hat mir Herr
Joesting, Filialleiter der Chimica Bayer in Sio Paulo, dem wir
ja auch den Hinweis auf die brasilianische Familie in den Thera-
peutischen Berichten der I. G. Farben 1933 verdanken, freund-
lichst zur Verfiigung gestellt, es handelt sich um das Blatt
Correio do Parana von 4. Oktober 1935 S. 6.

Das Rcesultat unserer Untersuchungen iiber die Vererbung
der Akrocephalosyndaktylie ist also als negativ anzusehen; diese
Misshildung fillt aus dem Rahmen der als erblich nachgewiese-
nen heraus. Ob man berechtigt ist, nun weiter daraus den
Schluss zu ziehen, dass endogene Momente fiir die Entstehung
nicht in Frage kommen, sondern nur exogene, das zu entschei-
den muss der zukiinftigen Forschung iiberlassen bleiben. Hier
miissen Theoretiker (Erbbiologen) und Praktiker (Kliniker)
Hand in Hand arbeiten. Denn unser Bestreben muss es doch
sein, die Diagnostik so zu vertiefen, dass wir im Stande sind,
am kranken Menschen, wie er uns entgegentritt, zu erkennen,
was endogen, was exogen ist. Dass diese Gedankenginge keine
Utopie sind, dafiir diene als Beweis die Syndaktylie, die — wie
ja oben schon gesagt wurde — nicht immer das gleiche klinische
(rontgenologische) Bild ergibt; wir sind vielmehr meist im-
stande, endogen und exogen entstandene Formen auseinander-
zuhalten. Bei der Akrocephalosyndaktylie lisst sich nun die
morphologische Form der Syndaktylie, wie sie sich uns im Ront-
genbild oder im anatomischen Priparat der Hinde und Fisse
darstellt, in keine dieser beiden Arten zwanglos einordnen, wenn

Acta orthopaedica, Vol IX, 4. 20
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auch die distale Briickenbildung der Phalangen und die Loffel-
oder Geburtshelfer-Stellung der Hand noch am ehesten fiir eine
exogene Entstehung spricht. Das wiirde ja auch mit dem Fehlen
der Vererbung iibereinstimmen.

Abbildung 32.
Q 1 J. beide Daumen hei Anonychia congenita, Polydaktylie,
Zahnanomalien.

So wird vielleicht auch die Unterscheidung bei der Poly-
daktylie einmal moglich sein. Denn wir haben es auch hier —
worauf bisher noch viel zu wenig geachtet wurde — zwar mit
ganz verschiedenen Ausprigungen zu tun; aber bestimmte For-

Abbildung 33.
Rontgenbild linke Hand zu Abbildung 32,

men sind stets wieder mit ganz bestimmten Misshildungen ande-
rer Koérper-Regionen korreliert, sodass man spiiterhin einmal
soweit kommen wird, aus der jeweils vorliegenden Abart der
Polydaktylie die zu erwartenden anderen, gerade mit dieser
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Art korrelierten Missbildungen vorauszusagen. Um zu zeigen,
dass das schon jetzt mitunter méglich ist, bilde ich nebenein-
ander 2 znm Verwechseln dhnliche, beinahe identische Rontgen-
bilder ab, die nicht miteinander verwandten Kindern entstam-

Abb. 34.

Abb. 35.

Abbildung 34 und 35.
& 6 Monate. Anonychia congenita mit Poly- und Syndaktylie an Hiinden
und Fiissen.

men. Beide Kinder hatten genau den gleichen Symptomenkom-
plex: Polydaktylie, Anonychia congenita, Zahnanomalien (s. Abb.
32—36). Als Gegenbeispiel vergleiche man in der Arbeit Gg. B.
Grubers: »Beitridge zur Frage »gekoppelter« Missbildungen« die
Abbildungen 8 und 9 von 2 Foeten mit Dysencephalia splachno-
cystia dysphalangica, wobei man sofort selien wird, dass die Hén-
de und Fiisse der beiden Foeten zwar unter sich gleich sind, aber
von der oben gezeigten Form der Polydaktylie vidllig abweichen.

20*
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Gerade diese beiden Fille Grubers sind aber weiter noch ein
Jeweis fiir das Gesagte, ich filhre am besten den einschlidgigen
Satz aus Grubers Arbeit wortlich an: »Ich fithlte mich Ausserst
iiberrascht, als mir einige Jahre spiter Prof. Bruno Valentin
bei einem Besuch seiner Arbeitsstiitte in Hannover eine 40 em
lange totgeborene Frucht (@) vorwies, die uneroffnet dusserlich

Abbildung 36.
Rontgenbild der linken Hand von Abbildung 384 und 35, vergleiche mit
Abbildung 33: nahezu vollige Gleichheit bei beiden nicht miteinander

verwandten Kindern.

so unbedingt dem soeben beschriebenen Kinde der Innsbrucker
Sammlung (Priparat 75) glich, dass es leicht erschien, voraus-
zusagen, was die Leichenéffnung an inneren Organfehlern dar-
bieten werde«.

Auf das Zusammentreffen von Daumenmissbildung mit
Pseudohermaphroditismus wurde oben schon hingewiesen; ob
dieses gleichzeitige Vorkommen o6fter sich ereignet, miissen
weitere Beobachtungen lehren. Immerhin konnte ich s.Zt in
Erinnerung an den ersten von mir beobachteten Fall einen wei-
teren Pseudohermaphroditen entdecken: »Bei einer Kriippelun-
tersuchung wurde ein Neugeborenes mit genau der gleichen
Daumenmissbildung rechterseits vorgestellt. Ich liess es ganz
ausziehen, dusserte dem anwesenden Kreisarzt gegeniiber meinen
Verdacht eines Hermaphroditismus, indem ich ihm den friitheren
Fall schilderte, und in der Tat war das Kind ein weiblicher
Scheinzwitter, wovon die Angehorigen keine Ahnung hatten,
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auch der Hebamme war nichts Besonderes aufgefallen«. (s.
Dtsch. med. Wsehr. 1929, Nr. 21).

ZUSAMMENFASSUNG

Nach der Definition des Begriffes der »Korrelation« (»Kop-
pelung«) von Missbildungen und der Abgrenzung gegeniiber dem
Syndrom (Symptomenkompler) und der System-Missbildung
wird auf die Akrocephalosyndaktylic eingegangen, und zwar an
ITand der 83 in der Literatur niedergelegten sowie 7 eigener
Fille. Dann werden die abortiven und die Ubergangsforumen
sowie andere Korrelationen von Missbildungen der Extremiti-
ten mit solchen des Schiidels, des Gesichts und der Augen be-
sprochen (Anencephalie, Exencephalocele, Arhinencephalie, Cy-
kiopie usw.), weiter die mit Poly-Syndaktylie und Schidelmiss-
bildung korrelierten Bildungsfehler der grossen Eingeweidedrii-
sen (Dysencephalia splanchnocystica (Gg. B. Gruber). Es folgt
die Erorterung der Theoric von Babes und seinen Anhingern
ebenso wie anderer Theorien, die sich z.T. auf die durch die
experimentelle Iforschung gewonnenen Erkenntnisse stiitzen
(Ullrick), Besonders ausfithrlich wird die Vererbung sowohl
der Akrocephalosyndaktylie als anch anderer korrelierter Miss-
bildungen betrachtet und dabei als Ergebnis festgestellt: es gibt
bisher in der geswmten Weltliteratur keinen Fall einer reinen
Akrocephalosyndaktylic, bei welchem ein familidgres oder heredi-
tires Vorkommen der gleichen Misshildung beschrieben wurde.
Die Akrocephalosyndaktylic verhilt sich also hinsichilich ihrey
Vererbungsmdglichkeit und damit auch ihrer Genese abwei-
chend gegeniiber anderen korrelierten Missbildungen,; als dhn-
liches Beispiel wird die kongenitale Stummelbildung angefiihrt.
Die weitere Forschung wird hier einsetzen miissen; vielleicht
eelingt es, den Begrift der Polydaktylie so aufzuteilen, dass wir
— wie schon jetzt bei der Syndaktylie — imstande sind, aus
der jeweils vorliegenden Abart der Polydaktylie die zu erwar-
tenden anderen gerade mit dieser Art korrelierten Missbildun-
gen VOI'RHSZHS&gel].
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SUMMARY

After having given a definition of the term scorrelation«
(»coupling«) of malformations, and having deliminated this
term against the concepte syndrome (symptom-complex) and
malformation system, acrocephalosyndactylism is dealt with, on
basis of the 83 cases described in literature together with 7 of
the author’s own cases. F'urther the abortive and transient forins
have been discussed, together with other malformations of the
extremities correlated with malformations of the skull, the face
und the eyes (anencephalia, exencephalocele, arhinencephalia,
cyclopia, ete.); and moreover the malformations of the large
intestinal glands correlated with polydactylism and deformation
of the skull (dysencephalia splanchnocystica) (Gg. B. Gruber).

The theory of Babes and his partisans is discussed together
with other theories which are partly based on the facts learned
from experimental investigation (Ullrich).

The heredity of acrocephalosyndactylism as well ax that of
other correlated malformations is discussed in special detail,

. and the conclusion iz drawn that: So far the world litcrature
has not presented « single case of pure acrocephalosyndactyiisn
in which the heredity or familial occurrence of exactly the samne
malformation has been deseribed. Thus, regarding heredity and
therefore also regarding its genesis, acrosyndactylism behaves
otherwise than other correlated malformations; an analogous
example may e found in congenitally formed stumps. Further
investigations must be carried out in this field, and then we
may succeed in subdividing the concept polydactylism in such a
manner that we will be able—as we are already in cases of
syndactylism—to foretell which other malformations must be
expected to correlate with the special type in hand.

RESUME

Apres avoir donné la définition de la notion »corrélation«
(»accouplement«) des malformations et avoir déterminé leur
limitation a I'égard du syndrome (complexe des sympiomes) et
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du systeme de malformations, on a passé & Iexamen de 'acro-
cephalosyndactylie, en relevant les 83 cas déerits dans la litté-
rature, ainsi que les 7 cas observés par Pauteur. On déerit
ensuite les formes abortives ou transitoires, les autres corréla-
tions de malformations des extrémités, ainsi que celles du crine,
du visage ou des yeux (anencephalie, exencephalocéle, arhinen-
cephalie, cyclopie, etc.) en passant ensuite aux déformations
des grandes glandes intestinales en corrélation avee la poly-
syndaectylie et les malformations du c¢rAne (Dysencephalia
splanchnoeystica) (Gg. B. Gruber). Iauteur passe ensuite A
la discussion de la théorie de Bubes et de ses partisans, ainsi
qu’a celle d’autres théories, qui s'appuient en partie sur les con-
naisances acquises des recherches expérimentales (Ullrichk). Il
examine tout particuliérement minutieusement la transmission
tant de 1'acrocéphalosyndactylie que celle d’autres malforma-
tions corrélatives et en conclut ce gui suit: jusquw’'a présent, il
n'a été publié dans la littérature mondiale aucun cas d’acrocé-
phalosyndactylie pure dans lequel on aurait constaté la méme
déformation dans la famille ou dans les antécédents du patient.
L’acrocéphalosyndactylie se comporte done de maniére variable
& Végard des possibilités de transmission et également en ce qui
concerne sa genése, contrairement @ ce qui est le cas d’autres
malformations corrélatives; comme exemple analegue, on cite
les formations congénitales de moignons. C'est dans ce domaine
que devronti porter les recherches futures. Peut-étre réussira-t-on

& diviser la notion de polydactylie — comme on 'a fait main-
tenant pour la syndactylie — de maniére 4 pouvoir connaitre

d’avance, en se basant sur les formes de polydactylie déja con-
nues, quelles sont les malformations qui se trouvent justement
en corrélation avee la forme dont il s’agit.
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