XXXII.
Aus dem Laboratorium des pathol. ant. Instituts Hofr. Hlava und der
psychiatr. Klinik Prof. Kuffner in Prag.

Beitrag zur familidiren amaurotischen Idiotie.

Von

Prof. Dr. Johann Jansk§ und Doz. Dr. Zdenko Myslive&ek,
Assistenten der Klinik.

(Hierzu Tafel V.)

R. N., geboren Marz 1912 in Cleveland, gestorben Mirz 1917.

In der Familie kein Fall von Blindheit. Nachdem der Vater in einer Irren-
anstalt Nordamerika’s starb, kehrte die angeblich gesunde Mutter mit dem Sohne
R. und einem um 1 Jahr jingeren nach Bohmen zuriick. Der Sohn krinkelte seit
Geburt fortwihrend, in den ersten Lebensmonaten an Krampfanfillen, welche aber
spater ganz aufhorten. Die Mutter stillte das verkimmerte Kind miihsam, es
wurde nimlich nie kriftig genug, wum den Kopf zu tragen oder sich aufzurichten.
Auch spiter nahm es von der ihm bis in den Mund gereichten Nahrung nur die
flissige auf.

Es wurde im Marz 1916 in das Kindersiechenhaus der bohmischen Landes-
kommission fiir Schutz der Kinder und Pflege der Jugend aufgenommen.

Status.

Das Kind, 5 Jahre alt, ungewohnlich schwach, Korperlinge 93 °cm, liegt fast
kraftlos, bewegt ein wenig mit Hénden und Beinen, dreht manchmal den Kopf,
wenn es jemanden sprechen hort. Sonst kann sich das Kind von sich selbst micht
einmal auf die ¢ine oder andere Seite umwenden. In sitzende Stellung gebracht,
fiillt es um, und auch der Kopf sinkt auf die Brust nieder. Samtliche diinne Stuhl-
gange lisst es unter sich. Schddel auffallend klein, Xnochenbau schwach, die
Muskulatur sehr wenig entwickelt, atonisch. Milchzihne fast alle vorhanden, aber
meistenteils karios. Gesichtsmuskulatur schlaff, im Fazialisgebiet keine Lihmungs-
erscheinungen. Die Pupillen gleichweit, eher breiter und ganz reaktionslos, auch
gegen scharfes Licht. Das Kind fixiert nichts, es wurde vielfach erwiesen, dass
es blind ist. In bezug auf die Reflexe wurde nichts Abnormes konstatiert.
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Ophthalmoskopisch.

Papillen weiss, wie bei vorgeschrittener Atrophie, Arterien eng und diinn,
Netzhaut stellenweise gelbich unklar, besonders in der Umgebung der Macula Iutea.
Der Befund an den beiden Augen gleich.

Das Kind hort, dreht den Kopf der Stimme nach.

Hals schmal, Brustkorb eng, das Zwischengerippe, sowie auch der Bauch ein-
gefallen.

Wihrend der ganzen Verpflegsdauer hat sich der Zustand des Kindes nicht
wesentlich gefindert. Es schrie Tag und Nacht, hatte Appetit, nahm aber nichts
als Mileh, Katfee, Suppe und hichstens diinnen Brei ein — andere Nahrung wurde
regurgiert. Andauernde Durchfifle, Decubitus in der Sakralgegend und an den
Trochanteren, hochgradige Kachexie, Exitus.

Sektionshefund.

Hautdecke trocken, auffallend blass. Schidel sehr gross, Knochen ungewdhn-
lich diinn, Spongiosa iiberwiegend. Dura mater leicht adhirent. Sinus sagitalis
stark erweitert. Das Gesamtgewicht des Giehirns 725 g. Pia mater sowie auch
Arachnoides stark durckgetrinkt, zwischen denselben angehiufte klare Fliissigkeit.

Seitenventrikel auffallend erweitert, enthalten klare Flilssigkeit. Ependym
glatt, subependymales Gewebe derb, das Mark der Ventrikel verringert, die Rinde
iiber den Dachboden sehr schmal. Der 3. Ventrikel stark erweitert, namentlich
in den dorsalen Partien; sein Ependym fein glatt. Der 4. Ventrikel wenig erweitert,
mit auffallend derbem Boden.

Der linke Thalamus opt. missig abgeplattet, derb. An seinein vorderen und
lateralen Kern, in der Nihe von Capsula interna, befindet sich ein gelblicher, durch-
sichtiger, erbsengrosser, prominierender, knoxpelartiger Herd, von welchem strahl-
formig nach allen Richtungen, besonders aber lateral und nach hinten verhartete
Streifen verlaufen.

Der rechte Thalamus opt. stark abgeplattet, dem linken gegeniiber unverhili-
nismiissig kleiner, und auch in ihm abgegrenzte, dunklere, harte Herde und aus-
strahlende Streifen deutlich fiihlbar. Das linke Corpus striatum zwar etwas abge-
plattet, aber doch deutlich prominierend, das rechte weit kleiner, platt und weiss.
Der Kopf des linken Nucleus caudatus verschwommen, rechts unkennbar. Capsula
interna nur rechts gut angedeutet. Die subkortikalen Ganglien prominieren als
derbe, rauhe Herde.

Das Mark in den frontalen und okzipitalen Lappen durchgetrinks, derb, Pons
auffallend hart.

Medulla oblongata verkleinert, Medulla spinalis zéhe.

Die Gefiisse an der Basis sind tiberall zartwandig.

Sektionsdiagnose.

Hydrocephalus ext. et int. Atrophie cerebri. Selerosis pontis? Sclerosis
thalami optici et corp. striati lat. dext., sclerosis cicatricosa corp. stiiat lat. sin.
Bronchopneumonia sin. Decubitus. Cachexia enormis.
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Mikroskopische Untersuchung.

Untersucht wurden Stiicke des formolfixierten Materials fast aus allen
Partien des Gehirns und des Riickenmarks in Zelloidin-, Paraffin- und Gefrier-
schnitten, und neben den gebriuchlichsten Orientationsmethoden wurden die
meisten wichtigen, spezifischen Firbemethoden angewendet.

Es ergab sich folgender Befund:

Das Riickenmark.

In der grauen Riickenmarksubstanz fillt, schon bei schwacher Vergrosserung
eine starke Zahlverminderung der Ganglienzellen, und zwar eher stellenweise, auf,
so dass einige Partien eines Vorderhornes ginzlich zellfrei erscheinen, wihrend
in den iibrigen Partien desselben Vorderhornes eine normale Zahl der Zellen vor-
handen ist. In den schmalen Vorderhtrnern der Thorakalsegmente findet man
an manchen Schnitten nur 2-8 Ganglienzellen. Parallel mit diesem Zellmangel
steht auch die starke Lichtung der Nervenfasern des Vorderhornes. Nur sehr
wenige der gebliebenen Zellen scheinen unverindert zu sein. Die meisten haben
nicht mehr ihre gewohnte polygonale Form, sind mehr abgerundet und im ganzen
wie ballonformig aufgebliht.

Spérlichere Zellen sind im Gegenteil verkleinert, spindel- und stibchenférmig,
von starker Tinktion, pyknotisch. Andere enthalten eins bis mehrere Vakuolen,
woraus eine bizarre Form resultiert.

Viele von den abgerundeten Zellen zeigen eine verschieden schwachgradige
Tinktion des Zelleibes, bei manchen sind die Konturen nur unklar angedeutet, und
hier und da findet man nur kaum noch firbbare Reste von zugrunde gegangenen
Ganglienzellen. In der Mehrzahl der Zellen sind die Tigroidkdrper aufgelost, und das
Plasma sieht feinkornig, unregelméssig retikular aus. Bei manchen Zellen ist diese
weitmaschige, retikulire Struktur nur schwer erkennbar, bei anderen, besser er-
haltenen, wieder ziemlich kriftig tingiert.

Die Veriinderungen befallen grisstenteils das ganze Zellplasma diffus, ab
und zu begrenzen sie sich aber nur auf kleinere Teile des Protoplasma.

Die so erkrankten Zellabschnitte sind gewthnlich von dem normal aus-
sehenden Plasma scharf abgegrenzt, haben rundliche, geblihte Form und dréngen
ganz deutlich die iibrigen unversehrten Zellteile zuriick.

Anderswo sind die so befallenen Partien des Zellplasma von unregelmissiger,
unbestimmten Grenzen.

Die Fibrillen sind nicht differenziert, erscheinen wie verschmolzen, so dass das
Protoplasma der zugrunde gehenden Zellen an Bielschowsky-Priparaten als homo-
gene oder feinkdrnige, sich hellbrdunlich firbende Masse aussieht.

Wo nur ein Teil des Zellplasma betroffen wurde, findet man, wie die normal
aussehenden und sich gut firbenden, endozellularen Fibrillen an der Grenze des
pathologischen Herdes ihre weitere Kontinuitit verlieren.

Die Kerne mancher Zellen sind vielfach veriindert, oft nach der Peripherie
verlagert, von verschiedener — runder, ovaler, dreieckiger, zackiger — Form,
meistens gut farbbar, mit scharf konturierter Zellmembran und gut geférmtern,
jedoch nur sehr blass gefirbtem Kernchen.
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An einzelnen Zellen ist deutlich der Sebhwund der Kernmembran und sehr
selten auch Auflosung des Kernkorperchens zu erkennen.

Hier und da findet man vereinzelte, der Vakuolardegeneration verfallene
Ganglienzelen, die eine oder mehrere verschieden grosse Vakunolen enthalten. Auch
in den, durch mehrere Vakuolen ganz deformierten Zellen bleiben jedoch die endo~
zelluliren Fibrillen meist unversehrt, sind nur in threm Verlauf von den Vakuolen
verdringt.

Eine lipoidale Reaktion in den degenerierenden Ganglienzellen wurde weder
durch Marchi-Verfahren noch durch Sudan konstatiert.

In der weissen Riickenmarksubstanz, parallel mit der Peripherie, befindet sich
symmetrisch in beiden Seifenstringen ein undeutlich begrenzter Streifen wvon
ditonen und schmalen Nervenfasern, mit vermehrtem Gliafasergertist.

Dies st besonders gut an den Myelinpriiparaten ansgeprigh, da die Myelin-
sebeiden ebenso an dieser Hypoplasie partizipieren.

In den oberen Zervikalsegmenten verbreitet sich dieser Streifen, von hypo-
plastischen Nervenfasern, von der #usseren Seite des Hinterhorns bis zum Ueber-
gange in den Vorderstrang; in den oberen Thorakalsegmenten beschriinkt er sich
nur an die Nihe des Hinterhornes, um in den untersten Thorakalsegmenten ginz-
lich zu verschwinden. Aus der Peripherie dieser Partien dringen von den Meningen
aus einige stiirkere Bindegewebsstreifen in die pathologisch entwickelte weisse
Substanz, Jedoch nirgends sieht man hier irgendwelche Entziindungserscheinungen;
ebensowenig kann man hier durch Marchi'sche Methode keine Degenerationsreste
der Myelinscheiden féststellen.

Im ganzen Riickenmark gibt es zahlreiche Heterotopien der Ganglienszellen,
die nicht selten bis zirr Peripherie disloziert sind. Fin postmortal entstandener Arte-
fakt ist unwahrscheinlich, da die Heterotopien zu oft vorkommen und sonst keine
Anzeichen von gewalttitiger Behandlung des Riickenmarks bel der Sektion zu
finden gind.

Die Hirnrinde.

Auch in der Hirnrinde ist ein auffallender Mangel an Ganglienzellen vorhanden.
Dieselbe igt an verschiedenen Rindepartien unregelmiissig verschieden ausgeprigh,
so z. B. in motorischen Territorien fmdet man nur vereinzelte grosse Pyramiden-
zellen. Hier erscheinen die Beetz’schen Riesenzellen noch am besten erhalten — sie
behalten ihre Pyramidenform und auch, was ihre invere Struktur anbelangt, zeigen
sie keine wesentliche Beschidigung —, sie erhalten regelmassig geordnete Nissl'sche
Schollen und in Bielschowsky-Priparaten ein gut gefirbtes Fibrillenbild. Bei dieser
Zellenarmut erscheint noch auffiliiger das Auftreten von eigenartigen, grossen, in
verschiedenen Partien des Grosshirns zerstreuten Ganglienzellen, die threr Grbsse
nach selbst die Beetz'schen Pyramidenzellen iibertreffen. Diese Zellen, die ver~
einzelt oder in kleineren Gruppen anftreten, sind zwar unregelmissig in den Rinden-~
schichten zersprengt, doch findet man sie besonders oft in der basalen Schichte der
polygonalen Ganglienzellen, wo sie sich durch ihre Grosse auffallend von der Um-
gebung unterscheiden. Sie haben das Anssehen von normalen Ganglienzellen.
Sonst besitzen die meisten Ganglienzellen nicht ihre normale Form eines Dreieckes,



672 Johann Jansky und Zdenko Myslivedek,

sie sind mehr rundlich, gebliht, wie es schon bei den Riickenmarkszellen erwihnt
wurde. Jedoch auch im {ibrigen zeigen die Rindezellen dhnliche Veriinderungen
wie jm Riickenmark. Man findet hier also eigenartige Degeneration, die sich be-
sonders durch Verminderung der Tinktionsiahigkeit charakterisiert, und die in
vielen Zellen schon soweit fortgeschriften erscheint, dass die Struktur und Kontur
derselben nicht mehr deutlich hervortritt. An vielen Zellen sieht man, dass nicht
nur der Zelleib, sondern auch ein basaler, gewthnlich schwicher gefirbter Fortsats
geschwollen ist, der auch in den besser erhaltenen Zellen sehr schwach tingiertes
Reticulum aufweist. Die iibrigen Dendriten sind nicht gebliht und weit sichtbar.
Daneben kommt es auch in etlichen Zellen zu einer Vakuolardegeneration oder zu
einer Pyknose.

Im allgemeinen sind die Zellverinderungen in der Hirnrinde weniger ent-
wickelt als im Riickenmark.

Die Lage einzelner Ganglienzellen ist ihrer Lingsachse nach oft ganz verdrebt,
ebenso die ganze Schichtung der Rinde ist ungeorduet, so dass an manchen Stellen
kaum einzelne Schichten zu unterscheiden sind,

Viele von kleinen Kortikalgefiissen zeigen an ihren Winden vermehrte fixe
Elemente in der Form von linglichen Kernen, jedoch keine Entziindungserschei-
nungen.

Ebenso sind auch die Myelinfasern der Rinde in verschiedenen Parfien der
Hemisphiiren unregelmissig reduziert; gleichzeitig sind diese Fasern diinn und
farben sich sehr gehwach. Verhiltnisméssig sind die Tangentialfasern der Randzone
am besten erhalten. Entsprechend dieser mangelhaften Entwicklung der Myelin-
fasern der Hirnrinde, sind dieselben auch in der weissen Substanz der Hemisphiren
sehr spirlich, an manchen Stellen fast gans unfiirbbar.

Die schwersten Verinderungen der Rinde erweist die Gegend der beiden
Insula Reilii. Die Rinde der rechten Insula Reilii ist infolge der aus Nucleus lenti-
formis fortschreitenden Sklerose so abgeplattet, dass man an ihr nicht einmal
Spuren von Windungen und Furchen unterscheiden kann. In der Tiefe der Rinde
findet man hier nur noch stellenweise spirliche Ganglienzellen, aber von einer
Anordnung in einzelne Rindenschichten kann hier keine Rede mehr sein. In der
Randzone der Rinde findet man hier an manchen Stellen zahlreiche tangentiale
Myelinfasern. Die Radialfasern in den iibrigen Schichten sind sehr spirlich. Aber
gleich unter dem Gliagewebe der schmalen Randzone sieht man stellenweise auf-
fillige Anhiufungen von dicht aneinander angeordneten, parallel verlaufenden
radialen Myelinfasern. Diese herdweise unter der Randzone auftretenden Myelin-
fasern, sowie auch dic erwdahnten Tangentialfasern der Randzone bieten in ihrem
Verlaufe mehrere Verdickungen und Aufbldhungen dar. Hier und da sieht man
auch mitten in einzelne Myelinfasern eingedrungene, den iibrigen Gliakernen ganz
shnlich anssehende Kerne. Auch an Gieson-Priparaten reprasentieren sich diese
Herde von Myelinfasern durch ihre typische gelbgriinliche Farbe der Myelinscheiden,
jedoch sieht man hier keine Neuraxen. Die Bielchovsky-Methode konnte nicht
angewandt werden, da die Stticke schon chromiert waren,

In der linken Hemisphare sind die Windungen der Insula Reilii gut entwickelt,
ihre Rinde zeigt ahnliche Veranderungen wie diejenige der fibrigen Hemisphiren-
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oberfliche. Nur ein Gyrus ist ausserordentlich verschmilt, und histologisch zeigt
er dieselben Verdnderungen, wie sie eben in der rechten Insula Reilii beschrieben
worden sind. Neben dem Zellschwund sind an der Peripherie dieser Windung nunter
der glibsen Randzone besonders die pathologischen Myelinfasern auffallig, die hier
dicht einander verlanfen und gut férbbar sind.

Die beschriebenen Degenerationsverdnderungen findet man auch an den
Ganglienzellen im Hirnstamm und in den Basalganglien,

Die Myelinscheiden der Pyramidenfasern im Hirnstamm, sowie die Myelin-
seheiden des Stratum profundum pontis tingieren sich sehr schwach, ihre Neuraxen
sind gut erhalten. Dabei kann man an den mib anderen Methoden bearbeiteten
Priparaten keine ausgesprochene Sklerose der betreffenden Partien konstatieren.
Ebenso die Ganglienzellen des Stratum profundum pontis zeigen keine sonstige
Veranderung, als die der amaurotischen Idiotie.

Am wenigsten sind die Purkynje’schen Zellen des Kleinhirns von der erwihnten
Degeneration befallen. IThre Dendriten, wie auch die iibrigen Kleinhirnschichten
weichen nicht von der Norma ab. In den Ventrikelwinden kommt es oft zn ver-
schiedenen Ausbuchtungen und unregelmissigen Spalten, deren Auskleidung ein
geordnetes, dem normalen Ependym entsprechendes Epithel besorgt, und zwar
auch, wenn sie gar keinen Zusammenhang mit dem eigenen Ventrikel haben.

Tm rechten Corpus striatum sind zahlreiche, unregelmissige Herde von dicht
gewncherten Gliakernen; in der Umgebung dieser Herde kommt es auch zur starken
Wucherung der Gliafasern. Diese sklerotischen Veriinderungen sind in proximalen
Partien des Corpus striatum ofter und mehr ausgeprigt als in den distalen Teilen.
Im kleineren Umfange wurden ebenso im linken Corpus striatum, sowie auch im
rechten Thalamus optieus, wo sie nicht mehr herdartig, sondern eher diffus aunf-
treten, gefunden.

Wann das Kind erblindete, konnte nicht mit Sicherheit festgestellt werden,
wie auch nicht zu erforschen war, was mit dem jiingeren Kinde spiiter geschah.

Zu der fraglichen Diagnose einer amaurotischen Idiotie liesse sich zwar
einwenden, dass die eigentliche Familiaritdt nicht sichergestellt war und
das Kind aus nicht jidischer Familie stammte. Dagegen ist hervorzuheben:

Der Sektionsbefund kennzeichnete sich durch den Hydrocephalus ext.
und int., durch das geringe Gewicht des atrophischen Gehirns und haupt-
séchlich durch die sklerotischen Herde in den zentralen Ganglien.

Die mikroskopische Untersuchung ergab neben dem typischen Befunde
im Schaffer’schen Sinne noch zahlreiche Heterotopien der Ganglienzellen
im Riickenmark, Hypoplasie der Nervenfasern in beiden Seitenstringen,
Ausbuchtungen und unregelméssige, mit normalem Ependym ausgekleidete
Spalten in den Ventrikelwinden und starke Gliawucherungen in den
schon mikroskopisch bemerkbaren sklerotischen Herden der zentralen
Ganglien.

Die Annahme, dass der beschriebene nach den klinischen, besonders
aber nach den histclogischen Befunden in das Gebiet der amaurotischen
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Idiotie, und zwar in die Gruppe der Vogt'schen juvenilen Form gehért, er-
seheint demnach berechtigt.

Die bei ihm gefundenen charakteristischen, histopathologischen Merk-
male nahern sich zwar'im allgemeinen, ja stimmen sogar ilberein mit denen,
die Schaffer zuerst ausfithrlich bei dem infantilen Tay-Sach’schen Typus
beschrieben hat, aber doch die verhaltnismassig lingere Krankheitsdauer
im spitinfantilen Alter, die micht jiidische Abstammung, der Mangel an
ausgesprochenen Lithmungserscheinangen und fehlender Befund an der
Makula lutea dringend zwingen, den.Fall eher der juvenilen Form zuzu-
1echnen.

Der ophthalmoskopische Befund verdient ein paar Worte Erérterung,

In der Mehrzahl der Fille vom infantilen Typus wird die eigentiimliche
Verinderung der Macula lutea, wie sie zuerst Waren-Tay selbst be-
sehrieben hat, sehr selten vermisst, Schaffer ist geneigt, sogar zu glanben,
das ohne dieselbe iiberhaupt die wahre infantile amaurotische Idiotie nicht
existiert. Aber es gibt doch einzelne, ophthalmoskopisch von Fachménnern
untersuchte und als Tay-Sach'sche Krankheit einwandfrei anerkannte Fille,
bei welehen der braunrote Punkt vollig fehlte und bel welchen tiberhaupt
gar keine pathologischen Anzeichen in der Makulagegend zu finden waren
(Koller, Mithlberg, Heveroch, Huismann).

Von der juvenilen Form wird wieder allgemein angefiihrt, dass bei ihr
die Maculagegend vollkommen verschont bleibt und nur die einfache Atrophie
der Puptlle sich konstatieren ldsst. Aber auch hier findet man viele Aus-
nahmen. So z. B. fand Spielmayer Betinitis pigmentosa und Pigment-
einlagerungen in der Netzhaut, Vogt in einem Falle neben Atrophie der
Pupille einige unregelmassige pigmentierte Stellen, Rogalski in einem Falle
anfangs blagse, undurchsichtige Papillen und dichten, gefranzten Pigment-
kranz um eine hellrote ovale Figur (Makulaaffektion) herum und spiter in
der Peripherie feine, brijunliche Tiipfelung mit ganz verwaschenen, hellen,
rundlichen Stellen. In den Fallen von Batten zeigte sich die Makulagegend
pigmentiert, Bielchowsky dagegen fand inselférmige atrophische Flecke
der Retina ohne Pigmentanomalien, und unser Fall kennzeichnete sich durch
die, besonders in der Umgebung der Makula stellenweise gelbige, unklare
Netzhaut. Rogalski ist-der Ansicht, dass diese Pigmenteinwanderungen
vielleicht einen Uebergang zwischen beiden Typen der amaurotischen
Idiotie darstellen konnen, und zwar insofern, dass viellsicht bei ihnen in einem
nicht zur Untersuchung gelangten Stadium eine Makulaverdnderung statt-
fand, die mehr dem typischen Befund Shnlich war und erst spiter durch
sekunddre Veriinderungen verwischt wurde.

Wenn auch diese Aufklirung nicht a priori zu verwerfen wire, schon ans
dem Grunde, da sie in einzelnen Fillen, bei denen neben Opticus-Atrophie
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auch pathologische Veréinderungen in Makulagegend bestehen — wie es in
Féillen von Rogalski, Batten und in unserem war — eine gewisse Grund-
lage findet, so versagt sie doch vollkommen iiberall dort, wo nur Atrophie
der Pupille, sonst aber keine krankhaften Anzeichen an der Retina sich fest-
stellen lassen.

Bs ist unstreitig, dass weder der braunrote Punkt bei dem infantilen
Typus, noch die verschiedenen primiren und sekundiren Verdnderungen
an der Netzhaut und speziell an der Makula bei juveniler Form als allgemein
spezifische Merkmale gelten kénnen, und dass nur die zeitlich beginnende,
fortschreitende Abnahme der Sehschirfe, die rasch zur totalen Amaurose’
mit entsprechender Atrophie der Pupille fithrt, und die bisher in den weit
uber hundert bekanntgewordenen Fillen nie fehlte, als einzig konstantes
klinisches Symptom bleibt?).

In den letzten Jahren wurden einige Félle, besonders der juveniler Form,
publiziert, die zwar im allgemeinen alle charakteristische klinische und
histopathologische Merkmale aufwiesen, die aber jedoch auch manche
wesentliche Abweichungen darboten,

Vom klinischen Standpunkte aus sel nur die Beobachtung von Ko-
warsky erwihnt, der bei seinen typischen infantilen sechs Fillen das Fehlen
des Gleichgewichtes gefunden hat. und zwar in dem Sinne, dass die aufreeht-
sitzenden Kinder nach einem leichten Stoss wie eine Leiche, ohne jeden Wider-
stand, obne zu schreien und ohne Versuch, das Gleichgewicht zu behalten,
hinfielen. Dieses Symptom, das nach Autor nur bei Tay-Sach’scher Krank-
heit vorkommt, ist gewiss sehr beachtenswert und verdient weiterer Auf-
merksamkeit und Nachpriifung.

Das grosste Interesse wurde seit jeher der histopathologischen Unter-
suchung gewidmet, und in dieser Hinsicht wurden teils die bekannten Be-
funde von Schaffer, Spielmayer und Vogt bestitigt, teils aber einige
Abweichungen resp. Komplikationen gefunden. Derart atypischer Falle gibt
es nicht viele. Der FFall von Brodmann zeigte neben den gewdhnlichen
mikroskopischen Merkmalen starke Gliawucherung, Zerfall der normalen
Glia, volliges Fehlen der Kermerschichte im Kleinhirn, Untergang der
Purkyn’schen Zellen, Strangdegeneration im Hirnstamme und Riickenmark.
Der Autor hebt mit Recht hervor, dass trotz mancher Uebereinstimmungen,
insbesondere der Ganglienzellenerkrankung,. es sich handelt um einen be-
sonderen histopathologischen Prozess, der im Hinblick auf die wesentlichen
anatomischen Unterschiede, von der eigentlichen amaurotischen Idiotie zu

1) Im Falle von Sechob war ,keine sichere Amaurose*, nur mangelhaftes
Sehvermdgen, aber eine Augenhintergrunduntersuchung war bei ihm nicht durch-
tlihrbar.

43*
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trennen ist. Ebenso im Forster'schen Falle waren die Reaktionserschei-
nungen der Glia autfillig, wobei sich dichte Anh&ufungen von Gliazellen be-
sonders um die Gefdsse herum fanden.

Auch unser vorliegender Fall kann zu solchen atypischen Formen ge-
zshlt werden, da er einige belr der amaurotischen ldiotie seltenere Befunde
aufweist.

Im Riickenmark wurden hier zablreiche Heterotopien der Ganglien-
zellen bis zur Peripherie der weissen Substanz konstatiert. Wie schon bei der.
histologischen Beschreibung erwiihnt wurde, haben wir auch an die Moglich-
keit eines bei der Sektion entstandenen Artefaktes gedacht. Aber im ganzen
iibrigen Riickenmark haben wir nirgends irgendein anderes Anzeichen ge-
funden, um eine gewaltigere Sektion des Riickenmarkes voraussetzen zu
konnen; ausserdem sind hier diese Heterotopien der Ganglienzellen so oft
zu finden, dass man eine artefiziellc Entstehung gut ausschliessen kann.
Achnliche Heterotopien sind auch bei juveniler Paralyse als Aeusserung einer
angeborenen mangelhaften Anlage des Gehirnes beschrieben.

Weiter machen wir auf die Hypoplasien der Myelintasern in den Seiten-
stringen der oberen Segmente des Riickenmarkes aufmerksam. Es ist zwar
das Gliageriist in den betreffenden Partien etwas vermehrt, aber sonst kann
man hier keine Spur von einem Zerfall det Nervenfasern finden. Auch die
Marehi’sche Methode liefert ganz negative Resultate. Infolgedessen kann
das ganze histologische Bild nicht als eine gewohnliche Markfaserndegene-
ration mit nachfolgender Gliawucherung erklart werden. Vielmehr ist in
diesem Befunde eine Hypoplasie der Fasern, also auch eine Entwicklungs-
anomalie, zu sehen. Fiir eine angeborene mangelhafte Anlage dieser Partien
sprechen auch die Bindegewebsstreifen, die hier in die Seitenstringe ein-
dringen, jedoch keine Entziindungserscheinungen aufweisen. Es handelt sich
auch hier um keine Veriinderung bzw. Anemalie von einer physielogischen
Einheit, von bestimmten Leitungsbhahnen, da die erwihnten hypoplastischen
Partien keineswegs nur auf das Territorium des Py. S. Str. gebunden sind.

Im Hirnstamm ist aufféllig, dass sich die Myelinscheiden der Pyramiden-
fasern nebst den Fasern im Stratum profundum et superficiale pontis sehr
schwer tingieren, obzwar in diesen Partien ausgesprochene Sklerose nach-
weishar ist und keine Zerfallsprodukte der Myelinfasern zu konstatieren sind.
Die betreffenden Neuraxen sind dabei gut erhalten, ebenso zeigen die Gang-
llenzellen dieser Abschmitte keine Veréinderungen, aus denen man eine
Sklerose der Umgebung voraussetzen konnte. Es handelt sich auch hier
um eine mangelhafte Anlage, und zwar um eine Hypoplasie der Myelin-
scheiden. In das Gebiel dieser Verdinderungen sind zwar sémtliche Pyra-
midenfasern eingeschlossen, aber im ganzen kann man auch hier keine
physiologische Verteilung konstatieren.
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Einen weiteren Bewels fiir die pathologische Entwicklung des vor-
liegenden Gehirnes liefern auch die auffallend grossen Ganglienzellen, die
sich vereinzelt oder in kleineren Gruppen in der Hirnrinde vorfinden. Diese
grossen Ganglienzellen findet man in den verschiedensten Teilen der Hemi-
spharen. In den Rindenschiehten sind sie am hiufigsten in der Lamina
multitormis und L. ganglionaris. Ihrer Grosse nach iiberwiegen sie wesent-
lich selbst die grossen Pyramidenzellen der motorischen Windungen. Histo-
logisch zeigen sie keine Abweichungen von den gewdhnlichen Ganglien-
zellen, sie haben nicht nur regelmissig geordnete Nissl’sche Schollen, sondern
auch gut farbbare Fibrillen,

In diesen grossen Ganglienzellen ist eine abnormale Entwicklung einiger
Ganglienzellen der Hirnrinde zu sehen. Etwas Analogisches ist auch bei der
Sclerosis tuberosa in den grossen Ganglienzellen der pathologischen Rinde
bekannt.

In den Basalganglien unseres Falles an beiden Seiten eine Sklerose schon
makroskopisch konstatierbar. Dieser Befund wurde dur h mikroskopische
Untersuchung bes:itigt, und besonders in den vorderen Partien der Basal-
ganglien, im Corpus striatum, zahlreiche Herde von vermehrten Gliazellen
und eine mehr diffuse Vermehrung von Gliafasern gefunden. Diese patho-
logischen Verhéltnisse kann man weiter in das Rindegebiet der Insula Reilii
und der benachbarten basalen Absehnitte der unteren Frontalwindungen ver-
folgen. In der rechten Hemisphdre, wo diese Verdnderungen noch viel aus-
geprigter sind, findet man nicht einmal eine Differenzierung dieser Partien
in einzelne Windungen und Furchen. Das histologische Bild lisst hier kaum
eine Hirnrinde erkennen. Nur die Randschichte, Lamina zonalis, ist ziemlich
gut entwickelt. Aus den iibrigen Schichten sind nur hier und da einige kleine,
unvollkommen entwickelte Ganglienzellen geblieben. Von einer Sehichtung
ist hier keine Spur zu finden.

Ein besonderes Interesse bieten die Bilder der Myelinpraparate aus den
eben besprochenen Teilen dar. Die beschriebenen Anhiufungen der dicht
aneinander angeordneten, tangential gerade unter der Lamina zonalis ver-
laufenden Myelinscheiden, sind schon bei der makroskopischen Durch-
sichtigung der Préparate auffillig. Jedoch nicht nur diese abnorme Lokali-
sation, sondern auch der mikroskopische Befund beweist, dass es sich da
um pathologische Myelinscheiden handelt, denn mit anderen Farbemethoden
gelingt es nicht, entsprechende Nervenfasern, Neuraxen zu konstatieren;
weiler zeigen diese Myelinscheiden zahlreiche kugelige oder spindelérmige
Aufbléhungen. Stellenweise kann man konstatieren, dass mitten in solcher
Myelinscheide einige Kerne eingeschlossen sind. Aller Wahrscheinlichkeit
nach sind das aus der Umgebung eingedrungene Gliakerne.

Ganz analoge Verhiltnisse samt den pathologischen Myelinscheiden
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sind auch in der linken Insula Reilil zu finden, jedoch bier sind sie nm auf
eine Windung begrenzt.

Es kann keinem Zweifel unteriiegen. dass wir es hier mit pathologischen
Myelinscheiden zu tun haben. Sie sind gleichzeitig ein Beweis dafiir, dass
die abnorme Gestaltung der Basalganglien und der benachbarten Rinde
keinesfalls nur eine Folge der vorhandenen Sklerose wire, denn eine ge-
wohnliche Sklerose konnte weder die Lokalisation der Myelinscheiden, noch
ibre histologische Beschatfenheit erklaren. Eher ist auch in dieser Sklerose
eine Aeusserung mangelhafter f6taler Anlage dieser Partien zu sehen, wenig-
stens lisst der Betund dieser pathologischen Myelinfasern eine solche Anlage
dieses Territoriums annehmen. Soweit uns bekannt ist, wurden so abnormal
sich verhaltende Myelinscheiden noch nicht beschrieben. Sie reihen sich zu
den schon besprochenen Abnermititen der Myelinfasern in den anderen
Abschnitten des zentralen Nervensystems.

Im ganzen genommen, zeigt also unser Fall in histologischer Hinsicht
neben den fiir amaurotische Idiotie typischen Verfinderungen eine ganze
Reihe von Entwicklungsanomalien. Er liefert damit einen weiteren Beweis
fiir die Ansicht, dass die amaurotische Idiotie durch angeborene fehlerhafte
Anlage des gesamten Zentraluervensystems bedingt wird.

Von den atypischen Fallen, bei welchen eigenartige und bis jetzt bel
keiner anderven Erkrankung gefundene Verinderungen im Kleinhirn resp.
an den Purkyny’schen Zellen beschrieben worden sind, hat den ersten Fall.
der klinisch gar keine zerebellaren Symptome offenbarte und der bei de:
Sektion mit diffuser Sklerose des atrophischen Kleinhirns und bei der mikro-
skopischen Untersuchung mit volligem Fehlen der Kornerschichte samt
allen Ganglienzellen und mit eigentiimlichen grossen, birnenférmigen, fein-
gekornten Anschwellungen an vielen Fortsitzen der Purkyny’schen Zellen
und auch an den Achsenfortsitzen iberraschte?), vor ca. 10 Jahren einer von
uns verdffentlicht. Seit dieser Zeit warden im ganzen, soweit wir die Literatur
fibersehen, nur vier ihnliche Beobachtungen publiziert (Schob, Ficler,
Bielchovsky, Frey).

Der Fall von Bielehovsky ist dadurch bemerkenswert, dass bel ihm
im klinischen Bild und in den pathologisch-anatomischen Befunden die-
jenigen einer hereditaren Zerebellarataxie ausgeprigt sind. Dieselbe Kombi-
nation wurde auch in Straussler’s Fall kenstatiert.

Demgegeniiber im Fall von Jansky hat man spastische Diplegie beob-

1) Dieselben Veranderungen beschrieb zuerst Striussler bei seinem Fall
von kongenitaler Kleinhirnatrophie. Es ist unzweifelhaft, dass auch dieser
Fall dem histologischen Befunde nach, zur Gruppe der amaurotischen Idiotie
gehrt.
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achtet, und der Fall von Schob zeigte nicht die geringste Spur von einer
Ataxie, Parese oder Paralyse.

Frey hat vom klinischen Standpunkt aus bisher noch keinen Bericht
erstattet, und die Arbeit von Fieler war uns nicht zugénglich.

Diese erwihnten eigenartigen histologischen Befunde — ballonformige
Auftreibungen an den Dentriden der Purkyn’schen Zellen — sind gewiss
schon an und fiir sich sehr beachtenswert, einzig, und bislang wurden sie
bei keiner anderen FErkrankung, und nur in sebr seltenen und wenig be-
kannten Formen der familiiren amaurotischen Idiotie, und zwar des spat-
infantilen vnd juvenilen Typus gefunden. Wir glauben daher, dass es be-
rechtigt erscheint, dieselben von den typischen infantilen und juvenilen
Fallen abzusondern und sie auf Grund ihrer ausschliesslich spezifischen
histopathologischen Verinderungen im Kleinhirn als zerebellare Form der
familiaren amaurotischen Idiotie nennen zu diirfen.

Herrn Hofrat Prof.-Dr. J. Hlava und Herrn Prof. Dr. Fr. Prochézka danken wir
ergebenst fiir die Ueberlassung des Materials und der Krankengeschichte.
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Erkiirung der Mikrophotogramme auf Tafel V.

Fig. 1. Hypoplastische Windung der linken Insula Keilii mit dichten, radial ver-
laufenden Myelinscheiden (Wolter'sche Firbung).
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Fig. 2. Rechte Insula Keilii. An der abgeplatteten Peripherie bei a sind Herde von
pathologischen Myelinscheiden. Bei b ein sklerotischer Herd (Wolter’sche
Firbung).

Fig. 3. Vorderhorn des V. Thorakalsegmentes. In der Mitte eine aufgeblahte
Ganglienzelle mit fein retikulirem Zentrum. Aus den iibrigen Ganglien-
zellen sind nur kaum farbbare Reste geblieben, die auf der Photographie
als schwache Schatten auftreten (Kressyl-Violett).

Fig. 4. Querschnitt durch XI. Thorakalsegment. Die Ganglienzellen des Vorder-
hornes. sind atrophisch und verschiedenartig deformiert (Kressyl-Violett).
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