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Der Krankheitsbegriff Achondroplasie wurde im Jahre 1876
von Parrot, der einige typische und eigentiimliche Verinderun-
gen beim Fotus beschrieb, in die Literatur eingefiihrt. Im Jahre
1900 verdffentlichte Pierre Marie eine eingehendere Arbeit iiber
die Klinik der Krankheit. In Deutschland arbeitete Kaufmann
iiber dasselbe Leiden, bes. seine Pathologie, und beschrieb es
unter dem Namen Chondrodystrophia foetalis, Ahnliche Fille
-Scheinen auch schon frither unter dem Namen Fitale Rachitis
geachildert worden zu sein,

Die Diagnose lidsst sich in typischen Fillen von Achondro-
plasie beim ersten Blick auf den Patienten stellen. Das Zwerg-
wachstum, die im Verhiltnis zu den Unterarmen viel zu kurzen
Oberarme — welche relative Disproportion auch in den ent-
sprechenden Teilen der unteren Extremititen herrscht — »mains
en trident« und die eingedriickte Nasenwurzel sind einige von
den typischesten Symptomen. Es liegt indes ausserhalb des Rah-
mens dieses Aufsatzes, ausfiihrlicher auf das Symptomenbild
einzugehen ; als allgemeines Urteil kann man jedoch sagen, dass
diese Patienten den Eindruck machen, als ob sie beziiglich
ihrer korperlichen Entwicklung in einem fétalen Entwicklungs-
zustande stehen geblieben wiren.

So gut die Krankheit beziiglich ihrer Symptomatologie cha-
rakterisiert ist, so unklar ist ihre Atiologie. Es sind viele Ver-
suche gemacht worden, der Ursache und dem Ursprung dieses
Leidens auf die Spur zu kommen ; bisher hat jedoch keine von
den aufgestellten Theorien allgemeine Anerkennung gefunden.
Einige Verfasser -— Kaufmann, Lampe, Dieterle — sind der
Ansicht, dass ein Vitinm primae formationis vorliegt, andere
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haben auf die Moglichkeit toxisch-infektéser Momente hingewie-
sen ; Cestan und Regnault sprechen von intrauteriner Rachitis.
Im allgemeinen diirfte man jedoch sagen konnen, dass alle diese
Deutungsversuche eher eine Umschreibung des Sachverhaltes
als eine wirkliche Erklirung des Krankheitsbildes enthalten.

Eine ausserordentlich interessante Arbeit iiber die Genese der
Achondroplasie wurde im Jahre 1913 von Murk Jansen publi-
ziert. Er ist der Ansicht, dass die Ursache dieser Entwicklungs-
storung in einem Missverhiltnis zwischen Amnion und Fétus
zu suchen ist, indem die umschliessenden Eihiute einen allzu
starken Druck auf den F'4tus ausiiben. Hierdurch wiirde er in
erster Linie einer rein mechanischen Deformierung ausgesetzt
sein, ferner wiirde durch den Druck das Wachstum der Zellver-
binde gehemmt werden und schliesslich entstiinde durch den
erhéhten Druck in der Amnionhéhle eine allgemeine Ischimie,
die in dieser wichtigen Entwicklungsperiode stark hemmend auf
das allgemeine Wachstum einwirkt. Murk Jansen macht auch
darauf aufmerksam, dass sich die spiter entwickelten Skelett-
teile beziiglich der Nahrungszufuhr in einer ungiinstigeren Lage
befinden als die frither angelegten, weil sich der Druck in der
Amnionhéhle zu einem spiiteren Zeitpunkte infolge des Grossen-
wachstums des Fétus erhoht. Hierdurch wird in sehr plausibler
Weise eine ganze Reihe der fiir die Achondroplasie typischen
Eigentiimlichkeiten erklirt, wie z. B., dass das Wirbelsiulen-
und Beckenskelett sich verhiltnismissig normal entwickeln
kann, wihrend das spiiter angelegte Extremititenskelett eine
bedeutende Entwicklungsstérung aufweist, dass die friither an-
gelegten Zervikalwirbel besser entwickelt sind als die lumbalen
usw. Auf dieselbe Weise erklirt sich das fiir die Achondroplasie
typische Verhalten, dass die aus Knorpelgewebe hervorgegange-
nen Skelettteile stirker verindert sind als diejenigen, die direkt
aus Bindegewebe verknichern, wie z. B. die Klavikula, die Schi-
delkapsel. Die Knorpelbildung ist nimlich ein Prozess, der
starke Nahrungszufuhr fordert und ausserdem durch die Ein-
lagerung von Interzellularsubstanz bedeutend mehr Platz be-
darf, zwei Bedingungen, deren Erfiillung der Druck in dem zu
engen Amnion im Wege steht.
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Wenn die erwihnte Theorie auch auf einen gewissen Wider-
stand stiess, so ist sie doch die einzige, der es gelang, das stark
variierende Symptomenbild der Achondroplasie auf einen ein-
zigen itiologischen Faktor zuriickzufiihren. Betrachtet man so-
wohl das klinische Bild wie die gewdhnliche Entwicklung des
Falles, so erscheint es auch sehr annehmbar, -dass die Grund-
ursache in einer voriibergehenden traumatischen Einwirkung
wihrend der embryonalen Periode liegt, und dass kein postfotal
weiterbestehender Prozess vorliegt.

Bei den vielen und ungemein wechselvollen Bildern, denen
man beim Studium von Entwicklungsstorungen und Krank-
heiten des Knochensystems begegnet, ist es ganz natiirlich, dass
man den Begriff Achondroplasie erweitern wollte, um dadurch
eine Anzahl mehr oder weniger gleichartiger Zustinde klassi-
fizieren zu konnen. Auf diese Weise entstand der Begriff »Achon-
droplasia atypica¢«. A priori diirfte man indes sagen kénnen,
dass es ein sehr schwieriges Unternehmen ist, einen Krankheits-
begriff allzu weit auszudehnen, der hauptsiichlich durch das
Symptomenbild charakterisiert wird, und dessen Atiologi noch
nicht klargelegt ist. Die Pathologie bietet eine Musterkarte
symptomatisch dhnlicher Zustinde von einer ganz verschiedenen
Genese.

Das erste Mal kommt die Diagnose Achondroplasia atypica
wahrscheinlich in einer Publikation von Dufour, 1906 vor, in
der er einen Fall von leichten achondroplastischen Veridnde-
rungen kongenitalen Ursprungs beschrieb. Eine grosse Anzahl
von Verfassern publizierte dann veitere Fille. Ein Uberblick
tiber die Literatur findet sich bei Brailsford.

Die Atypizitit kann in diesen Fiillen hiochst bedeutend variie-
ren. Betrachtet man z. B. die von Murk Jansen, Krabbe und
Dufour beschriebenen Fille, so sind die Abweichungen vom
klassischen Typus sehr unbedeutend. Die von Murk Jansen und
Dufour beschriebenen Fille zeigen typische, aber sehr wenig
entwickelte oder nur angedeutete Symptome. Krabbes viel ziti-
erter Fall ist im Aussehen ein typischer Achondroplast mit Aus-
nahme davon, dass die Nasenwurzelpartie nicht die typische
Eindriickung zeigt. Bei diesem Fall scheint es nicht sicher zu
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sein, dass die Verinderungen wirklich kongenital bedingt sind,
und es macht den Eindruck, dass der Verf. selbst eher geneigt
ist, ihre Entstehung in das 5.—6. Lebensjahr nach einer akuten
Krankheit zu verlegen. Es scheint mir indes, als ob es in dieser
Beziehung berechtigt wire, die Angaben des 63-jihrigen Patien-
ten zu bezweifeln; als Beweis fiir eine auf postfotaler Basis
stehende Achondroplasie kann man den Fall unter keinen Um-
stinden anerkennen. Uberhaupt ist es mir trotz eingehender Lite-
raturstudien nicht gelungen, einen einzigen Fall von Achondro-
plasie zu finden, bei dem die Verdinderungen einigermassen
sicher postnatalen Faktoren zugeschrieben werden koénnten.

Andere atypische Fille, bei welchen die Verinderungen bis
zu einem gewissen Grade partiell sind, findet man z. B. von
Porak u. a. Verfassen beschrieben. Die Veri#nderungen sind
dort nur in den oberen Extremititen lokalisiert, indem die Arme
eine typische smicromélie rhizomélique« aufweisen. Beziiglich
dieser Fille muss man in erster Linie Souques beistimmen, der
darauf hinweist, welche Wichtigkeit genaue antropometrische
Untersuchungen haben, wenn man feststellen will, dass die Ver
anderungen nur partiell sind. Solche Untersuchungen fehlen
indes 80 gut wie in allen publizierten Fillen.

Man kann nicht bestreiten, dass diese »partiellen¢ Fille
einen Stein des Anstosses fiir die Theorie Murk Jansens bilden.
Die Verhiltnisse im Amnionsack diirften indes so kompliziert
seip, und die Xombination von hydrostatischem und mechani-
schem Druck diirfte so viele Variationsmoglichkeiten geben, dass
auch diese Fille durch die in Rede stehende Theorie erklirt wer-
den kénnen,

Uber die athypischen Fille schreibt Krabbe: »Est-ce que ces
cag sont des formes frustes de achondroplasie foetal vraie? ou
est-ce qu’il g’agit de patients qui souffrent de maladies qui re-
semblent, en quelque degré, & P’achondroplasie, mais qui sont,
en réalité, différentes de celleci?« ......

Falls man sich der Auffassung Murk Jansens iiber die Ge-
nese der Krankheit anschliesst, muss man natfirlich alle nicht
kongenitalen Formen aus der Gruppe Achondroplasie ausschlies-
sen, wenn es auch im Einzelfalle mitunter sehr schwer sein kann,
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kongenitale Veridnderungen von spiter entstandenen zu unter-
scheiden. Dies kann einerseits auf mangelhaften anamnestischen
Aufschliissen beruhen, anderseits auch darauf, dass unzweifel-
haft kongenitale Verinderugen oft erst spiter, in den Wachs-
tumsjahren, beobachtet werden.

Ein eigentiimlicher Fall von atypischer Achondroplasie
wurde an der Orthopidischen Klinik beobachtet:

H. V., 17 Johre alt. Krkg. Nr. 1},456.
Die Eitern gesund. Auch die fiinf noch lebenden Geschwister des Pa-
tlenten sind gesund und normal entwickelt. Zwei Geschwister sind an

Abb. 1. Abb. 2.
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Infektionskrankheiten gestorben. Keine Missbildungen in der Familie,
Graviditdt und Partus normal. Pat. war bei der Geburt klein (der Vater
kann jedoch das Geburtsgewicht nicht angeben) und entwickelte sich
langsam. Das Kind hatte keine besonderen Krankheiten, war aber immer
sschwaeh«, Im ersten Jahre beganu den Eltern der Verdacht aufzusteigen,
dass es krank sei, und als es ein Jahr alt war, wurde ein Arzt konsultiert,
der venglische Krankheit« diagnostizierte. Pat. begann ungefihr im Alter
von einem Jahre zu gelien, und von dieser Zeit an nahmen die Deformi-
tiiten allmihlich zu. — Infektions- oder andere akute Krankheiten hat
Pat. nicht durchgemacht.

Status: 104 em gross. Ausgesprochene Micromélie rhizoméligue, beson-
ders in den oberen Extremitiiten. Der Hals kurz, die Nasenwurzel etwas
eingedriickt. Siehe Abb. 1 und 2.

Schultergelenker (auf beiden Seiten gleich): Die Beweglichkeit all-
gemein konzentrisch eingeschrinkt. ¥lexion und Abduktion bis ungeffihr
35° von der Horizontalebene mdglich.

Elbogengelenke (auf beiden Seiten gleich): Bei Palpation wird eine
leichte Auftreibung festgestellt. Ungefiihr 30° Extensionsdefekt. Supina-
tion des Vorderarmes etwas eingeschrinkt.

Handgelenke: Etwas verbreitert ; sonst o. B. Die Hdnde o. B.

Riicken: Knickformige Lumballordose, ziemlich fixiert. Ungefihr 20°
Vorwiirtsheugung und fast keine Seitenbeugung moglich,

Hiiften (auf beiden Seiten gleich): Flexion frei, Abduktion 10°, Ein-
wiirtsrotation 10°, Auswirtsrotation nicht moglich.

Kuiegelenke (auf beiden Seiten gleich): 10° Extensionsdefekt. Flexion
bis iiber den rechten Winkel. Die Patella beweglich. Unbedeutendes seit-
liches Wackeln im Gelenk. Die Unterschenkel in recht starker Valgus-
stellung.

Die Fiisse lang, plump; in starken Plano-valgus belastet.

Innere Organe: Nichts sicher Pathol. S. R, 8 mm/Std. Wassermann neg.

Roéntgenbefund.

Schultergelenke: Zeigen fiir Achondroplasie typische Bilder. Das proxi-
male Humerusende bedeutend verbreitert (Abb. 3).

Enlbogengelenke: Typische Veriinderungen. Verbreitertes Humerusende
(Abb. 4).

Hinde: B. Hand: Die distale Ulna-Epiphyse weist eine eigenartige,
aufgefranste, grob vakuoliire Zeichnung auf. Naviculare teilig (Abb. 5).

Riicken: Alle Wirbel, besonders die Brustwirbel, zeigen eine betricht-
liche Verbreiterung (Abb. 8)..

Becken: Im Verhiiltnis zur Grisse des Patienten breiter als normal.
Beim Utbergang zwischen dem Os pubis und Os ischii besteht ein Substanz-
defekt (Osteochondritis ischiopubica).

Hiiftgelenke: Die Gelenkpfanne bedeutend seichter als normal, mit
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verdickter Bodenpartie und starker Varusstellung des Os ischii auf beiden
Seiten. Ausgesprochene doppelseitige Coxa vara. Die Kollum- und Tvro-
chanterpartien zeigen einen verringerten Ca-Gehalt und eine gewisse vakuo-
liire Zeichnung. Das Bild erinnert am ehesten an eine Coxa vara congenita
(Abb. 7). Abb. 8 zeigt die 1. Hiifte 2 Jahre danach.

Abb. 3.

Kniegelenke: Verbreiterte und streifige Metaphysen. Holie und breite
Epiphysenscheiben mit feinmaschiger, vakuolirer Zeichnung.

Fiisse: Die distale Tibiaepiphyse ist von unregelmiissigem Aussehen
mit einer Mischung von sklerotischen und weniger Ca-dichten Partien.
Etwas verringerter Ca-Gehalt im ganzen Fussskelett. Proc. post. tali fehlt.
Das Caput tali bedeutend abgeflacht, Kalkaneus-Apophyse fehlt. Navi-
culare zusammengedriickt. Die Veriinderungen gleichen einer iilteren Koh-
ler-I-Affektion. Cuneiforme 1 schriiggestellf, weist eine ungleichmiissige
vordere Kontur auf. Keine Sesamknochen (Abb. 9).
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Abb. 4
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Abb. 6.

Abb. 7
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Abb. 8
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Abb. 9
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Der oben beschriebene Fall zeigt ausser typischen achondro-
plastischen Veridnderungen — wie Zwergwachstum, Micromélie
rhizomélique — Hiiftgelenksverdnderungen, die am meisten an
die Verhiiltnisse bei Coxa vara congenita erinnern — seichte
Pfanne und Varausstellung des Os ischii — sowie eine allgemein
verspiitete Skelettentwicklung, die am stérksten im Fussskelett
hervortritt. Das Fehlen des Knochenkerns im Proe. post. tali
und in der Kalkaneusapophyse sowie das Fehlen von Sesam-
knochen sind bei dem Alter des Patienten (17 Jahre) der Aus-
druck abnormer Wachstumsverhiltnisse. Hierzu kommt auch die
eigenartige Verbreiterung der Wirbel, die am stirksten in der
Brustwirbelsiule sichtbar wird. Dieses Symptom, das wenig-
stens bei entwickelter Achondroplasie nicht nngewoéhnlich ist,
wurde in der letzteren Zeit in der Literatur oft erdértert — Putti,
Weil, Nilsonne, Valentin u. a.

Man muss sich nun fragen: Liisst sich auch dieser atypische
Fall von Achondroplasie durch Murk Jansens Theorie erkliren?
Aus dem oben Gesagten geht hervor, dass die typischen achon-
droplastischen Symptome — Mieromélie rhizomélique, die ein-
gedriickte Nasenwurzel — gut durch ein zu enges Amnion erkléir-
lich sind. Ebenso diirfte die mangelhafte Skelettentwicklung im
Fussgelenk mit dem Zwergwachstuin gleichzustellen sein, als
Ausdruck eines im Fétalleben zustandegekommenen Schadens.
Schliesslich lassen sich die im Krankheitsbilde stark hervortre-
tenden Hiiftgelenksverinderungen gut durch die Annalme einer
mechanischen Einwirkung der Iih#dute erklidren.

Schon im Jahre 1923 machte Le Damany darauf aufmerk-
sam, dass man sich die Entstehung der kongenitalen Hiift-
gelenksluxation so denken kann, dass der Femurkopf durch
medial gerichteten Eihautdrnck gegen das distale Femurende
aus der Gelenkpfanne gehebelt wird. Bei der starken Flexion
in der Hiifte dient die Partie um die Spina ant. sup. dabei als
Hypomochlion. Nach Murk Jansen kann man sich auch eine von
den Eihiiuten kommende Druckwirkung in der Richtung der
Achse des im Hiiftgelenk stark flexierten Femurs denken, die
Varusstellung sowohl am Collum femoris wie am Os ischii verur-
sacht (siehe Abb. 10). Ebenso kann natiirlich das Os ischii durch
direkten Eihautdruck einwartsrotiert werden (siehe Abb.11).
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Abb- 10

I .
Abb, 11

Die gegenwirtige, auf den Réntgenbildern hervortretende,
starke Deformierung des oberen Femurendes — Coxa fracta
(Murk Jansen) — ist sicherlich zum Teil postfétalen Ursprungs.
Die mit zweijihrigem Zwischenraum aufgenommenen Platten
zeigen ja eine deutliche Verkleinerung des Kollumwinkels. Hier
liegt offenbar ein statisch bedingter Zuwachs von Verinderun-
gen vor. Der Zusammenhang zwischen der rontgenologiseh kon-
statierten Osteochondritis ischiopubica und den anderen Symp-
tomen erscheint dunkler.

In der Literatur sind, mehrere Fille beschrieben, die grossere
oder geringere Ahnlichkeit mit dem oben referierten zeigen. Der
meist besprochene diirfte der von Silfverskiéld im Jahre 1925
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publizierte Fall der Stockholmer Klinik sein, der zweifellose
achondroplastische Symptome wie Zwergwachstum und Micro-
mélie rhizomélique aufweist. Ob hier kongenitale Verinderungen
vorliegen oder nicht »is not quite obvious from the clinical hi-
story of the case, though this possibility is at any rate not con-
tradicted by it.« Der Fall weist auch eigenartige und #tiologisch
sehr schwer deutbare Kniegelenksverinderungen und ausserdem
Hiiftgelenksveranderungen auf, die in hohem Grade an meinen
oben beschriebenen Fall erinnern.

Beziiglich der Deutung der oben erwihnten réontgenologischen
Hiiftgelenksverinderungen kann man dem zitierten Verfasser
nicht beistimmen, der die abnorme Knochenzeichnnug in der
Gegend um das Azetabulum und in der Trochanterpartie in fol-
gender Weise beschreibt: »The bone substance in the immediate
neighbourhood of the acetabular cavity is reduced to a great
extent, the acetabulum in the roentgenogram appearing enlarged
in upward, downward, and also inward directions«. In der
oberen Femurpartie liegen #hnliche Verdnderungen vor, »the
bone substance is spotted throughout with large rounded areas
of rarefaction, from the size of a bean to that of a hemp-seed.«
Der Verfasser scheint diesen knochen-rarefizierenden Prozess
als Ursache der Erweiterung der Gelenkpfanne zu betrachten,
wobei er diese neue Pfanne als »enclosing concentrically the
site of the original acetabular cavity« beschreibt.

Nach dem Studium der Réntgenbilder dieses Falles, die mir
auch im Original zuginglich waren, scheint mir in Ubereinstim-
mung mit dem oben gesagten die Annahme niher zu liegen, dass
die alte Pfanne »extending over an area of 6,5 centimeters length
and about 2 centimeters depth«, auf dem stark verdickten Pfan-
nenboden und der bedeutenden 'Varusstellnug des Os ischii
beruht. Wie aus der obigen Argumentierung hervorgeht, ist es
wahrscheinlich, dass diese Verdinderungen kongenital bedingt
sind. Dagegen diirfte man nicht dazu berechtigt sein die be-
schriebenen Verinderungen in der Xnochenzeichnung, die hoch-
gradiger sind, als man sie gew6hnlich bei Coxa plana sieht, als
Ursache der Gelenkpfannenverinderung zu betrachten. Wahr-
scheinlicher diirfte sein, dass die eigenartige Knochenzeichnung
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als Ausdruck einer Reaktion auf die abnorme Belastung in der
zu seichten Gelenkpfanne »cotyle a demi-citron« (Calot) zu be-
trachten ist

Silfverskiéld publizierte im Jahre 1926 noch einen #hnlichen
Fall, der gleichfalls Hiiftgelenksverinderungen aufweist. Aus
Anlass der Fille dieses Verfassers und zweier dhnlicher eigener
Beobachtungen hat Grudzinski eine neue Krankheitsgruppe auf-
gestellt, die er Osteochondropathia multiplex oder Silfverskidld-
sche Krankheit nennt. Er bezweifelt die Zusammengehorigkeit
dieser Fille mit der genuinen Achondroplasie.

Man kann natiirlich nicht bestreiten, dass diese Falle einiger-
massen eigenartig sind; aus der obigen Argumentation geht
jedoch hervor, dass man Griinde hat, sie zu der Gruppe der
Achondroplasie zu rechnen, und mir scheint, dass die meisten
von den Symptomen dtiologisch durch die Theorie Murk Janssens
erklirt werden konnen, die jedoch von den oben erwihnten Ver-
fassern nicht erwihnt wird.
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