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Beitrag zur familiiiren amaurotischen Idiotie. 
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Prof. Dr. J o h a n n  Jansk~ und Doz. Dr. Zdenko Myslive~ek, 
Assistenten der Klinik. 

(Hierzu Tafel V.) 

R. N., geboren M~z 1912 in Cleveland, gestorben M~rz 1917. 
In der Familie kein Fall yon Blindheit. Nachdem der Vater in einer Irren- 

anstalt Nordamerika's st~rb, kehrte die angeblich gesunde Mutter mit dem Sohne 
R. und einem um 1 Jahr jiingeren nach BiJhmen zuriick. Der Sohn kr~tnkelte seit 
Geburt fortw~hrend, in den ersten Lebensmonaten an KrampfaniMlen, welche aber 
sparer ga~z aufhSrten. Die Mutter stillte das verkiimmerte Kind mfihsam, es 
warde n~imlich hie krMtig genug, um den Kopf zu tragen oder sich aufzurichten. 
Auch spiiter nahm es yon der ihm bis in den Mund gereiehten Nahrung nut die 
flfissige auf. 

Es wurde im M~rz 1916 in das Kindersieehenhaus der bShmischen Landes- 
kommission fiir Schutz der Kinder und Pflege der Jugend aufgenommen. 

Status.  

Das Kind, 5 Jahre alt, ungewShnl'ich schwach, KSrperliinge 93"cm, liegt fast 
kraftlos, bewegt ein wenig mit H~nden und Beinen, dreht mauchmal den Kopf, 
wenn es jemanden sprechen hSrt. Sonst kanu sieh das Kind yon sieh selbst nicht 
einmal auf die eine oder andere Seite umwenden. In sitzende Stellung gebraeht, 
fiillt es urn, und auch der KopI sinkt auf die Brust nieder. Siimtliche. diinne Stuhl- 
gange li~sst es unter sich. Sch~del auifallend klein, Knochenbau sehwach, die 
Muskulatur sehr wenig entwickelt, atonisch. ~ilehz~hne fast alle vorhanden, abet 
meistenteils karios. GesichtsmuskulaOlr sehlaff, im Fazialisgebiet keine Lahmungs- 
erseheinungen. Die Pupillen gleiehweit, eher breiter und ganz reaktionslos, auch 
gegen schaxfes Lieht. Das Kind fixiert nichts, es wurde vielfach erwiesen, dass 
es blind ist. In bezug auf die Reflexe wurde niehts Abnormes konstatiert. 
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Ophtha lmoskopisch .  

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

Das Kind hSr~, dreht den Kopf der Stimme nach. 
Hals schmal, Brustkorb eng, das Zwisehengerippe, sowie auch der Bauch ein- 

gefallen. 
Wiihrend der ganzen Verpflegsdauer hat sich der Zustand des Kindes nieht 

wesentlich gei~ndert. Es sehrie Tag und Nacht, hatte Appetit, ilahm aber niehts 
als Milch, Kaffee, Suppe und hSehstens dtinnen Brei ein - -  andere Nahrung wurde 
regargiert. Andauernde Durehf~lle, Deeubitus in der Sakralgegend und an den 
Troehanteren, hochgradige Kaehexie, Exitus. 

Sekt ionsbefund.  

Hautdeeke troeken, aulfallend blass. Sehi~del sehr gross, Knoehen ungew5hn- 
lich diinn, Spongiosa iiberwlegend. Dura mater .leieht adhi~rent. Sinus sagitalis 
stark erweitert. Das Gesa'mtgewieht des Gehirns 725 g. Pin mater sowie auch 
Arachnoides stark dur&getriinkt, zwischen denselben angehh~te Mare Fliissigkeit. 

Seitenventrikel auffallend erweitert, enthalten klare Fliissigkeit. Ependym 
glatt, subependymales Gewebe derb, das Mark der gentrikel verringert, die Rinde 
fiber den Daehboden sehr sehmal. Der 3. Ventrikel stark erweitert, nament]ieh 
in den dorsalen Partien; seiu Ependym rein glatt. Der 4. Ventrikel wenig erweitert, 
mit aufiallend derbem Boden. 

Der linke Thalamus opt. m~ssig abgeplattet, derb. An seinem vorderen und 
la~eralen Kern, in der NiChe yon Capsula interna, befindet sich ein gelblieher, durch- 
siehtiger, erbsengrosser, prominierender, knorpelartiger Herd, yon welehem strahl- 
fSrmig nach allen Riehttmgen, besonders abet lateral und nach hinten verhhrtete 
Streifen verlaulen. 

Der reehte Thalamus opt. stark abgeplattet, dem linken gegentiber unverhiilt- 
nismassig kMner, und aueh in ibm abgegrenzte, dunklere, harte Herde und aus- 
strahlende S~reifen deutlieh fiihlbar. Das linke Corpus striatum zwar etwas abge- 
platter, aber doch deutlich prominierend, das reehte welt kleiner, platt un~ weiss. 
Der Kopf des linker Nucleus caudatus versehwommen, reehts unkennbar. Capsula 
interna nut rechts gut angedeutet. Die subkortikalen Ganglien prominieren als 
derbe, rauhe Herde. 

Das Mark in den Iron taleR und okzipitalen Lappen durehgetrank~, derb, Pons 
auifallend hart. 

Medulla oblongata verkleinert, Medulla spinalis zi~he. 
Die Gefhsse an der Basis sind fiberall zartwandig. 

Sekt ionsdiagnose .  

Hych'ocephalus ext. et int. Atrophie eerebri. Sclerosis pontis? Sclerosis 
~halami optici et corp. striati lat. dext., sclerosis cieatrieosa corp. stdat tat. sin. 
Bronchopneumonia sin. Deeubitus. Caehexia enormis. 
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Mikroskopisehe 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 gebrauehlichsten Orientationsmethoden wurden die 
meisten wich~igen, spezifischen Fi~rbemethoden angewendet. 

Es ergab sieh folgender Befund: 

Das Riiekenmark. 

In der grauen Riiekenmarksubs~anz fiill C sehon bei schwacher Vergr(isserung 
eine starke Zahl.verminderung der Ga]]glienzellen, und zwar eher stellenweise, atff, 
so dass einige Partien eines u g~nzlich zellfrei erscheinen, wahrend 
in def~ iibrigen Partien desselben Vorderhornes eine normale Zahl der Zellen vor- 
handen ist. In den schmalen u der Thorakalsegmente finder man 
an manehen Sehnitten nut 2-~3 Ganglienzellen. Parallel mit diesem Zellmangel 
steht aueh die starke Lichttmg der Nervenfasern des Vorderhornes. iNur ~ehr 
wenige der gebliebenen Zellen scheinen unveri~ndert zu sein. Die meisten haben 
nieht meh'r ihre gewohnte polygonale Form, sind mehr abgerundet und im ganzen 
wie ballonfSrmig aufgebli~ht. 

Sp~rlichere Zellen sind im Gegenteil v'erkleinert, spindel- und stabchenfSrmig, 
yon starker Tinktion, pyknotiseh. Andere enthalten eins bis mehrere Vakuolen, 
woraus eine bizarre Form resuitiert. 

Viele yon den abgerundeten Zellen zeigen eine verschieden schwaehgradige 
Tinktion des Zelleibes, bei manchen sind die Konturen nur unklar angedeutet, und 
hier und da finder man nut kaum noeh fiir])bare Reste yon zugrunde gegangenen 
Ganglienzellen. In der lViehrzahl der Zellen sind die TigroidkSrper aufgelSst, und das 
Plasma sieht feinkSrnig, unregelmi~ssig retikul~r aus. Bei manehen Zellen ist diese 
weitmasehige, retikuli~re Struktur nut schwer erkennbar, bei anderen, besser er- 
haltenen, wieder ziemlich kriiltig tingiert. 

Die Veranderungen beiallen grSsstenteils das ganze Zellplasma diffus, ab 
und zu begrenzen sie sieh aber nur auf kleinere Teile des 2rotoplasma. 

Die so erkrankten Ze]labschnitte sind gewShnlich yon dem normal aus- 
sehenden Plasma sehar~ abgegrenzt, haben rundliehe, geblahte Form und drangen 
ganz deutlieh die iibrigen unversehrten Zellteile zuriiek. 

Anderswo sind die so befallenen Partien des Zellplasma yon unregelmassigen, 
unbestimmten Grenzen. 

Die Fibrfllen sind nicht differenziert, erscheinen wie verschmolzen, so dass das 
Protoplasma der zugrunde gehenden Zellen an Bielsehowsky-Pri~paraten als homo- 
gene oder feinkSrnige, sich hellbri~unlich l~irbende Masse aussieht. 

Wo nut ein Teil des Zellplasma betreffen wurde, findet man, wie die normal 
aussehenden und sieh gut f~rbenden, endozellularen Fibrillen an der Grenze des 
pathologisehen Herdes ihre weitere Kontinuitiit verlieren. 

Die Kerne maneher Zellen sind vielfaeh verandert, oft naeh der Peripherie 
verlagert, yon verschiedener - -  runder, ovaler, dreieckiger, zaekiger - -  Form, 
meistens gut fi~rbbar, mit schaff konturierter Zellmembran und gut getSrmtem, 
jedoch nut sehr blass gef~trbtem Kernchen. 
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An einzelnen ZeUen ist deutlieh der Sehwund der Kernmembran nnd sehr 
setten aueh AuflSsung des KernkSrperchens zu erkennen. 

Plier nnd da findet man ,r der Vakuolardegeneration verfa]lene 
Ga~nglienzellen, die eine oder mehrere verschieden grosse Vakuolen enthalten. Auch 
ia den, dutch mehrere Vakuolen ganz deformierten Zellen bleiben jedoch die endo- 
zellul~ren Fibrilten meist unversehrt, sind nut in ihrem Verlaaf yon den Vahmlen 
verdr~ng~. 

Eine lipoidale Reaktion in den degenerierendert Ganglienzellen wurde weder 
dutch Marchi.Verfahren noeh dutch Sudan konstatiert. 

In der weissen Rfiekenraarksubst~nz, parallel mit der Peripherie, befinde~ sich 
s~mmetrisch in beiden Seitenstr~ngen eh~ undeutlieh begrenzter Streifen "vor~ 
diinnen und schmalen Ner,r mit vermehrtem Gligasergergst. 

Dies ist besonders gut an den ~'elisprgpal"aten ansgeprgg~, da die ~yelin- 
s~heiden ebenso an dieser Hypoplasie partizipieren. 

In den oberen Zervikalsegmenten x~erbreltet sieh dieser StTeifen, yon hypo- 
plastisehen Nervenfasern, yon tier ausseren Seite des Hinterhorns his zum Ueber- 
gange in den Vorderstrang; in den oberen Thorakalsegmenten beschr~nkt er sieh 
nur an die N~he des Hinterhornes, um in den untersten Thorakalsegmenten ganz- 
lich zu verschwinden. Aus der Peripherie dieser Partien dringen "con den Merringe~ 
aus einige st~rkere Bindegewebsstreifen in die pathologiseh entwickelte weisse 
Substa.nz. Jedoeh nirgends sieht man bier irgendwelc, he Entziindungserseheinungen; 
ebe~sowe~fig kann man bier d~rch ~[archi'sehe ~{ethode keine Degeneratiensreste 
tier ~yelinscheiden ~ststeIlen. 

t m ganzen R~lckenmark gibt es zahkeiehe Hetero~opien der Ganghenzellen, 
die nicht, setten his zur Peripherie dislezie:t-t sind. Ein pos~mor~al ents~aadener A~te- 
fakt ist tmwahrscheinlich, da die He~erotopien zu oft vorkommen und sonst keine 
Anzeiehen "con gewaltt~tiger Behandlung des Rilckenmarks bei der Sektion zu 
linden sind. 

Die Hirnrinde. 

Auch in der Hirnrinde ist ein auffallender l~fa~gel an Ganglienzelten vorhanden. 
Dieselbe ist an v erschiedene n Rindepa~'tien unregelm~ssig verschieden ausgepr~gL 
so z. B. in motorischen Territorien finder man nur vereinzelte grosse Pyramiden- 
zelten. Plier erseheinen die Beetz'schen Riesenzellen noeh am besten erhalten - -  sic 
behatten ihre Pyramidenform und aneh, was ihre innere Struktur anbdangt, zeigen 
sic keine wesentliche Besch~digung ~ ,  sie erhalten regelmassig geordnete Nissl'sehe 
8ehotten und in Bidschowsky-Pr~paraten ein gut ge~btes  Fibriltenbild. Bei dieser 
Zellenarraut erseheint noah a.ufffitliger das Auftreten yon eigeaart.igen, grossen, ir~ 
verschiedenen Partien des Grosshirns zerstreuten Ganglienze~en, die ihrer Gr6sse 
nae.h setbst die Beetz'sehen Pyramidenzellen iibertre~fen. Diese Zellen, die ver- 
einzel$ oder in kleineren Gruppen auftreten, sin4 zwar unregelm~ssig in den Rinden- 
schichten zersprengt, doeh findet man sie besonders oft in der busman Sehichte der 
polygonalen Ganglienzellen, we sie sieh durch ihre GrSsse auffallend -con der Um- 
gebung unterseheiden. Sie haben das Anssehen yon normalen Ganglienzellen. 
Sonst besitzen die meisten Ganghenzellen nicht ihre normale Form eines Dreieckes, 
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sie sind mehr rundlich, gebl~ht, wie es schon bei den Riickenmarkszellen erw~hnt 
wurde. Jedoch ~uch im iibrigen zeigen die Rindezellen ahnliche Veranderungen 
wie im Riickenmark. Man finder bier also eigenartige Degeneration, die sich be- 
sonders dutch Verminderung der Tinktionsfhhigkeit charakterisiert,-und die in 
vielen Zellen schbn soweit ~ortgeschriften erscheint, dass die Struktur und Kontur 
dersetben nich~ mehr deutlich hervortritt. An vielen Zellen sieht man, dass nicht 
nut der Zelleib, sondern auch ein basaler, gewShnlich schwacher gef~rbter Fortsatz 
geschwollen ist, tier auch in den besser erhaltenen Zellen sehr schwach tingiertes 
Reticutum aufweist. Dig iibrigen Dendriten sind nicht geblah~ und welt sichtbar. 
Daneben kommt es auch in eflichen Zelten zu einer Vakuolardegeneration oder ztt 
einer Pykfiose. 

Im allgemeiuen sind die Ze]lver~nderungen in der Hirm'inde weniger ent* 
wickelt als im Riickenmark. 

Die Lage einzelner Ganglienzellen ist ihrer L~ngsachse nach oft ganz verdret~, 
ebenso die ganze Schichtung der Riade is~ ungeorduet, so dass an manchen Stellen 
kaum einzelne Schichten zu unterscheiden sind, 

Viele yon kleinen Kortikalgefiissen zeigen an ihren Wanden vermehrte fixe 
Elemente in der Form yon l~nglichen Kernen, jedoch keine Entztindungserschei= 
nungen. 

Ebenso sind auch die Myelinfasern der Rinde in verschiedenen Partien der 
tIemispharen u~egelm~ssig r~eduziert; gleichzeit~g sind diese Fasern diirm tmcl 
~arben sich sehr schwach. Verh~ltnism~.ssig sind die Tangentiat~asern der Randzone 
am besten erhalten. Entsprechend dieser mangelhaften Entwicklung der Ivlyelin- 
fasern der Hirnrinde, sind dieselben auch in der weissen Substanz der Hemisph~ren 
sehr sparlich, an manchen Stellen ~ast ganz unfaa'bbar. 

Die schwersten Ver~nderungen der Rinde erweis~ die Gegend der beiden 
Insula ReiIii. Die Rinde tier rechten Insula Reilii ist infolge tier aus Nucleus lenti- 
formis fortschreitenden Sklerose so abgeplattet, dass man an ihr nicht einmal 
Spuren yon Windungen und Furchen unterscheiden kann. In der Tiefe tier Rinde 
finder man bier nut noch stellenweise sp~trliche Ganglienzellen, abet yon einer 
Anordnung in einzelne Rindenschichten kann bier keine Rede mehr sein. In der 
Randzone der Rinde finder man hier an manchen Stellen zahlreiche tangentiale 
Myelinfasern. Die Radialfasern in den iibrigen Schichten sind sehr sp~rlich. Aber 
gleich unter dem Gliagewebe der schmalen Randzone sieh~ man stellenweise auf- 
f~llige Anh~ufungen yon dich~ aneinander angeordneten, parallel ~erlaufenden 
radialen ~Vlyelinfasern. Diese herdweise unter tier Randzone auf~etenden Myelin- 
f a rm,  sowie auch die erwf~hnten Tangentialfasern tier Randzone bieten in ihrem 
Verlaufe mehrere Verdickungen und Aufbl~,htmgen dar. Hier und da sieht man 
auch mitten in einzelne Myetiniasern eingedrungene, den iibrigen Gliakernen ganz 
~hnlich aussehende Kerne. Auch an Gieson-Praparaten repr~sentieren sich diese 
Her@ yon Myelinfasern dutch ihre typische gelbgrfinliche Farbe der Myelinscheiden, 
jedoch sieht man bier keine .Neuraxen. Die Bielchovsky-Methode konute nicht 
angewand~ werden, da die Stiicke schon chromiert waren. 

In der linken Hemisphhre sind die Windungen der Insula Reilii gut entwickel~, 
ihre Rinde zeig~ ~ihnliche Veranderungen wie diejenige der iibrigen Hemispharen- 
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~)berfli~che. Nur ein Gyms ist ausserordentlich verschmiilt, und histologisch zeigt 
er dieselben Veri~nderungen, wie sie eben in der rechten Insula Reilii besehrieben 
worden sind. Neben dem Zellsehwund sind an der Peripherie dieser Windung unter 
der gliSsen Randzone besonders die pathologisehen Myetinfasern auff~llig, die bier 
dich~ einander verlalffen lind gut fiirbbar sind. 

Die besehriebenen Degenerationsveriinderungen finde~ man auch an den 
Ganglienzellen im Hirnstamm und in den Basalganglien. 

Die Myelinscheiden der Pyramidenfasem im Hirnstamm, sowie die Myelin- 
seheiden des Stratum profundum pontis tingieren sich sehr sehwaeh, ihre Neuraxen 
sind gut erhsiten. Dabei kann man an den mit anderen Methoden bearbeiteten 
Priiparaten keine ausgesprochene Sklerose tier betreffenden Partien konstatieren. 
Ebenso die Ganglienzellen des S~ratum profundum pontis zeigen keine sonstige 
Ver~nderung, sis die der amaurotischen Idiotie. 

Am wenigsten sind die Purk)-aje'sehen Zellen des Kleinhirns yon der erw~hnten 
Degeneration befallen. Ihre Dendriten, wie aueh die iibrigen Kleinhirnsehiehten 
weichen nieht yon der Norton ab. In den Ventrikelwanden kommt es oft zu ver- 
schiedenen Ausbuchtungen und unregelm~issigen Spalten, deren Auskleidung ein 
geordnetes, dem normalen Ependym entspreehendes Epithel besorg~, und zwar 
aueh, wenn sic gar keinen Zusammenhang mi~ dem eigenen Ventrikel haben. 

Im reehten Corpus striatum sind zahlreiche, unregelm~ssige Herde yon dich~ 
gewucherten Gllakernen; in der Umgebung dieser Herde kommt es aueh zur starken 
Wueherung der Gliafasern. Diese sklerotischen Ver~nderungen sind in proximsien 
Partien des Corpus stria~am 5fret und mehr ausgepr~gt sis in den dis~len Teilen. 
Im kleineren Umfange wurden ebenso im linken Corpus striamm, sowie auch im 
rechten Thalamus optieus, wo sic nicht mehr herdartig, sondern eher diffus auf- 
treten, gefunden. 

Wann das Kind erblinde~e, konnte nicht mi~ Sieherheit festgestellt werden, 
wie, aueh nieht zu erforschen war, was mit dem jiingeren Kinde spiiter geschah. 

Zu dcr fragliehen Diagnose einer amaurotischen Idiotic licsse sich zwar 
einwenden, class die eigcntliche Familiaritiit nicht sichergestellt war und 
das Kind aus nicht jtidischer Familie stammte. Dagegen ist hervorzuheben: 

Der Sektionsbefund kennzeichnete sich durch den Hydrocephalus ext. 
und int., durch das geringe Gewicht des atrophischcn Gehirns und haupt- 
s~chlich durch die sk]~erotischen tterde in den zentrulen Ganglien. 

Die mikdoskopische Untersuchung ergab neben dem typischen Befunde 
im Schaffer 'schen Sinne noch zahlreiche Heterotopien der Ganglienzellen 
im Rtickenmark, Hypoplasie der l~ervenfasern in beiden Seitenstrhngen, 
Ausbuchtungen und unregelmiissige, mit normalem Ependym ausgekleidete 
Spalten in den Ventrikelwanden 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 histologischen Befunden in das Gebiet der amaurotischen 

Archly f. Ps~-clliatrie. Bd. 59. Heft 2/3. 43 
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Idiotie, und zwar in die Gruppe der Vog~'schen juvenilen Form gehSrt, er- 
seheint demnach berechtigt. 

Die bei ihm gefundenen charakteristisehen, histopathotogischen ;gerk- 
male n~hern sich zwar'im allgemeinen, ja stimmen sogar tiberein met denen, 
die S ehaffer zuerst ausffiln'lieh bei dem infantilen Tay-Sach~sehen Typus 
beschrieben hat, aber doeh die verh~ltnism~issig l~ngere Krankheitsdauer 
im sp~.tinfantilen Al~er, die nieht j~idische Abstammung, tier Mangel an 
ausgesprcehenen L~,hmungserseheimmgen und fehtender Befund an der 
~hkula lutea dringend zwingen, denoFall eher der juveniten Form zuzu- 
J echnen. 

Der ophthalmoskopisehe B efund verdient ein paar Worte ErSrternn~. 
In der iMekrzahl der Fglle yore infantilen Typus wird die eigenttimliehe 

Ver~nderung der ~faeula lutea, wie sie zuerst Waren-Tay  selbst be- 
sehrieben hat, sel~" selten vermisst, Sehaffer  is~ geneigt, sogar zu glauben, 
das ohne dieselbe tiberhaupt die wahre infantile amaurotisehe Idiotie nieht 
existiert. Aber es gibt doeti einzelne, ophthalmosk0pisch yon Faehmgnnern 
~mtersuchte und als Tay-Saeh'sehe Krankheit einwandfrei anerkannte F~lte, 
bei welc.hen der braunrote Punkt vSllig fehIte und bei welehen tibelhanpt 
gar keine pathologischen Anzeiehen in der }~ak~dagegend zu finden waren 
(Koller, ~Hihlberg, Heveroeh,  Huismann). 

Von der juvenilen Form wird ~deder alIgemein angefiihrt, dass bei ihr 
die Maeulagegend vollkommen verschont bleibt und nut die einfaehe Atrophie 
der Pupflle sleh konstatieren 1Dsst. Aber aueh hier finder man vide Ans- 
nahmen. So z. B. land Spielmayer  Retinitis pigmentosa und Pigment- 
einlagerungen in der ~etzhaut, Yogt in einem Falle neben Atrophie der 
I)apille einige unregelmgssige pigmentierte Ste]len, Rogalski  in einem Falle 
anfangs blasse, undurehsi'chtige Papillen'und dichten, gefl'anzten Pigment- 
kranz um eine hellrote ovale Figur (~akulaaffektion) hernm und spgter in 
dex Peripherie feifle, br~unliche Ttipfelung mit ganz verwaschenen, hetlen, 
rundliehen Stellen. In den FgIten yon Ba t t en  zeigte sieh die 3IakuIagegend 
pigmentiert, B ie lchowsky  dagegen land inse]fSrmige atrGphische Flecke 
der Retina ohne Pigmentanvmalien, und unser Fall kennzeichnete sich dutch 
die, besonders in der Umgebung der Makula stellenweise gelbige, nnklare 
Netzhaut. Rogalski  ist-der Ansieht, class diese Pigmenteinwanderungen 
vielleieht einen Uebergang zwisehen beiden Typen der amaurotisehen 
Idiotie darstellen k6nnen, u~d zwar insofern, class vielteieht bei ihnen in einem 
nieht zur Untersuehung gelangten Stadium eine Makulaver~nderung start- 
land, die mehr dem typischen Befund ~hnlieh war und erst spgter durch 
sekundgre Ver~nderungen verwiseht wurde. 

Wenn auch diese Aufklgrung nieht a priori zu velwerfen w~e, sehon aus 
dem Grunde, da sie ii~ einzelnen Fallen, bei denen neben Opticus-Atrophie 
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auch pathologische Verhnderungen in ~akulagegend bestehen - wie es in 
Fiitlen yon R ogalski,  Ba t t en  und in unserera war -- eine gewisse Grund- 
lage findet, so versagt sie doch vollkon~men iiberall dort, wo nur Atrophie 
der Pupille, sonst abet keine krankhaften Anzeiehen an der Retina sich fest- 
stellen lassen. 

Es ist unstreitig, dass weder der braunrote Punkt bei dora infantilen 
Typus, noch die verschiedenen prira~ren und sekundiiren Ver~nderungen 
an der Netzhaut und speziell an der ~[akula bei juveniler Form als allgemein 
spezifische ~erkraale gelten k6nnen, und dass nm" die zeitlich beginnende, 
fortschreitende Abnahrae der Sehschiixfe, die raseh zur tota]en Araaurose" 
mit entspreehender Atrophic der Pupille ftihrt, und dfe bisher in den wei~ 
ilber hundert bekanntgewordone~l F~llen nie fehlte, als einzig konstantes 
klinisehes Symptom bleibtl). 

In den letzten Jahren wurden einige Fi~lle, besonders der juveniler Form, 
publiziert, die zwar ira allgeraeinen alle charakteristische klinische und 
histopath.ologisehe Merkraale aufwiesen, die abet jedoeh aueh raanche 
wesentliche Abweichungen darboten. 

Vom klinischen Standpunkte aus sei nnr die Beobachtung yon Ko- 
warsky erwi~hnt, der bei seinen typisehen infantilen seehs Fallen das Fehlen 
des Gleiehgewichtes gefunden hat. und zwar in dem Sinne, dass die aufreeht- 
sitzenden Kinder naeh einera leichten Stoss wie eine Leiehe,'ohne jeden Wider- 
stand, ohne zu sehreien nnd ohne Versueh, das Gleichgewicht zu behalten, 
hinfielen. Dieses Symptom, das naeh Autor nut bei Tay-Saeh'scher Krank- 
heir vorkorarat, ist gewiss sehr beachtenswert und verdient weiterer Auf- 
merksarakeit und Nachprtifung. 

Das gri~sste lnteresse wurde seit jeher der histopathologischen Unter- 
suchung gewidraet, und in dieser Hinsicht wurden teils die bekannten Be- 
funde von Schiiffer, Spielraayer und Vogt bestatigt, teils aber einige 
Abweichungen resp. Komplikationen gefunden. Derart atypiseher Falle gibt 
es nicht viele. Der Fall yon Brodmann zeigte neben den gew5hslichen 
mikroskopisehen Merkraalen starke Gliawucherung, Zerfall der normalen 
Glia, v(illiges Fehlen der Kernerschiehte ira Xleinhirn, Untergang der 
Purkyn'sehen Zellen, Strangdegeneration ira Hlrnstararae und Rtickenmark. 
Der Autor hebt mit Reeht hervor, dass trotz maneher. Uebereinstimmungen~ 
insbesondere der Ganglienzellenerkrankung,. es sieh handelt um einen be- 
sonderen histopatho]ogisehen Prozess, der im Hinbliek auf die wesentliehe~ 
anatoraischen Ufiterschiede, yon der eigentliehen araaurotischen Idiotie zu 

1) Im Falle yon Schob war ,,keine sichere Amaurose", nur mangelhaftes 
8ehvermSgen, abet .eine Augenhintergrunduntersuehung war bei ihm nicht dureh- 
fi:ihrbar. 

43* 
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trennen ist. Ebenso im Fiirster'schen Fatle waren die Reaktionserschei- 
nungen der Glia auff~tlig, wobe[ sich dichte Anhiiufungen yon Gliazellen be- 
sonders um die Gefiisse herum fanden. 

Auch unser vorliegender Fall kann zu solchen atypisehen Formen ge- 
ziihlt werden, da er einige be1 der amaurotischen Idiot~e seltenere Befunde 
aufweist. 

Im Rtickenmark wurden hier zahlreiehe tteterotopien der Ganglien- 
zellen bis zur Peripherie der weissen Substanz konstatierl. Wie schon bei der 
histol~)gischen Besehreibung erwhhnt wurde, haben wir aueh an die 5~IOglieh- 
keit eines bei der Sektion entstandenen Artefaktes gedaeht. Abet im ganzen 
tibrigen Rtiekenmark haben wir nirgends irgendein anderes Anzeiehen ge- 
funden, um eine gewaltigere Sektion des Rtickenmarkes voraussetzen zu 
ki~nnen; ausserdem sind bier diese Heterotopien der Ganglienzellen so oft 
zu linden, dass man eine artefiziellc Entstehung gut aussehliessen kann. 
Aehnliehe tIeterotopien sind auch bei juveniler Paralyse als Aeusserung einer 
angeborenen mangelhaften Anlage des Gehirnes beschrieben. 

Weiter machen wit auf die ttypoplasien der Myelin~asern in den Seiten- 
str~ngen der oberen Segmente des Rtickenmarkes aufmerksam. Es ist zwar 
alas Gliagertist in den betreffenden Portien etwas vermehrt, aber sonst kann 
man bier keine Spur yon einem Zerfall det Nerven4'asern finden. Auch die 
~arehi 'sehe ,~ethode ]iefert ganz negative Resultate. Infolgedessen kann 
alas ganze histologische Bild nicht als eine gew6hnliche ~arkfaserndegene- 
ration mit nachfolgender Gliawucherung erkl~'t, werden. Vielmehr ist in 
diesem Befunde eine Hypoplasie der Fasern, also auch eine Entwieklungs- 
anomalie, zu sehen. Fiir eine angeborene mangelhafte Anlage dieser Partien 
sprechen aueh die Bindegewebsstreilen, die bier in die Seitenstr~nge ein- 
(tringen, jedoeh keine Entziindungse~scheinungen aufweisen. Es handelt sich 
aueh bier um keine Ver~nderung bzw. Anomalie von einer physiologischen 
Einheit, von bestimmten Leitungsbahnen, da die erwhhnten hypoplastisehen 
Partien keineswegs nur auf das Territorium des Py. S. Str. gebunden sind. 

Im Hirnstamm ist auff~llig, dass sieh die Myelinscheiden der Pyramiden- 
iasern nebst den Fasern im Stratum profundum et superfieiale pontls sehr 
sehwer tingieren, obzwar in diesen Partie~l ausgesproehene Sklerose nach- 
weisbar ist und keine Zerfallsprodukte der Myelinfasern zu konstatieren sind. 
Die betreffenden 5Teuraxen sind dabei gut erhalten, ebenso zeigen die Gang- 
lienzellen dieser Absehmtte keine Veriinderungen, aus denen man eine 
Sklerose der Umgebung voraussetzen kSnnte. Es handelt sich auch hier 
um eine mangelhafte Anlage, und zwar um eine Hypoplasie der ~Iyelin- 
sehAden. In das Gebiet dieser Veriinderungen sind zwar s~mtliche Pyra- 
]niden~asern eingesehlossen, abet im ganzen kann man aueh hier keine 
physiologische Verteilung konstatieren. 
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Einen weiteren Bewels ftir die pathologische Entwicklung des vor- 
liegenden Gehirnes liefern auch die auffallend grossen Ganglienzellen, die 
sieh vereinzelt oder in kleineren Gruppen in der Hirnrinde voriinden. Diese 
grossen Ganglienzellen findet man in den verschiedensten Teilen der t{emi- 
spbiiren. In den Rmdenschiehten sind sie am h~nfigsten in der Lamina 
ulultiformis und L. ganglionaris. Ihrer Grfsse naeh tiberwiegen sie wesent- 
heh selbst die grr Pyraulidenzellen der motorisehen Windungen. Histo- 
logiseh zeigen sic keine Abweichungen yon den gew(ihnlichen Ganglien- 
zellen, sie haben nicht nut regelmhssig geordnete ~issl'sche Schollen, sondern 
aueh gut fi~rbbare Fibrillen. 

In diesen grossen Ganglienzellen ist eine abnorulale Entwicklung einiger 
Ganglienzellen tier Hirnrinde zu sehen. Etwas Analogisches ist aueh bei der 
Sclerosis tuberosa in den grossen Ganglienzellen der pathologisehen Rinde 
bekannt. 

In den Basalganglien unseres Falles an beiden Seiten eine Sklerose schon 
makroskopiseh konstatierbar. Dieser Befund wurde dur h mikroskopische 
Untersuehung bes'.i~tigt, und besonders in den vorderen Partien der Basal- 
ganglien, iu1 Corpus stria~uu1, zahlreiche Herde yon vermehrten Gliazellen 
und eine ulehr diffuse Vermehrung yon Gliafasern gefunden. Diese patho- 
logischen Verhi~ltnisse kann man welter in das Rindegebiet der Insula Reilii 
und der benaehbarten basalen Absehnitte der unteren Frontalwindungen ver- 
folgen. In der reehten ttemisphiire, wo diese Yeriinderungen noeh vie1 aus- 
gepragter sind, finder man nieht einulal eine Differenzierung dieser Partien 
in einzelne Windungen und Furehen. Das histologische Bild li~sst bier kaum 
eine Hirnrinde erkennen. Nur die Randsehiehte, Lamina zonalis, ist ziemlieh 
gut entwiekelt. Aus den tibrigen Sebichten sind nur bier und da einige kleine, 
unvollkommen entwiekelte Ganglienzellen geblieben. Von einer Sehichtung 
ist bier keine Spur zu linden. 

Ein besonderes Interesse bieten die Bilder der Ylyelinpr@arate aus den 
eben besprochenen Teilen dar. Die besehriebenen Anbiiufungen der dieht 
aneinander angeordnete~, tangential gerade unter der Lamina zonalis ver- 
laufenden ~yelinscheiden, sind sehon bei der makroskopisehen Durch- 
sichtigung der Pr@arate auffiillig. Jedoeh nieht .nur diese abnorme Lokali- 
sation, sondern auch der ulikroskopisehe Befund beweist, dass es sieh da 
uu1 pathologische ~fyelinseheiden handelt, denn mit anderen F~rbemethoden 
gelingt es nieht, entsprechende Nervenfasern, 5Teuraxen zu konstatieren; 
welter zeigen diese Myelinseheiden zahlreiehe kugelige oder spindelfSrmige 
Aufbliihungen. Stellenweise kann man konstatieren, dass mitten in soleher 
Myelinscheide einige Kerne eingesehlossen sin& Aller Watn'seheinlidrkeit 
naeh sind das aus tier Uulgebung eingedrungene Gliakerne. 

Ganz analoge Verhaltnisse saint den pathologisehen ~yelinscheiden 
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sind auch in der linken Insula Reilii zu finden, jedoch bier sind sie am a uf 
eine Windlmg begrenzt. 

Es kann keinem Zweifel untertiegen, dass wires hier mit pathologischen 
Myelinscheiden zu tun haben. Sie sind gleichzeitig ein Beweis dafar, dass 
die abnorme Gestaltung der Basalganglien und der benaehbarten Rinde 
keinesfalls nur el, he Folge der vorhandenen Sklerose wgre, denn eine ge- 
wShnliche 8klerose kSnnte wedel" die Lokalisation der ~[yelinscheiden, noch 
ihre histotogisehe Besehaffenheit erktgren. Eher ist aueh ill dieser 8klerose 
eine Aeusserung mangelhafter f~taler Anlage dieser Partien zu sehen, wenig- 
stens lgsst der Behind dieser pathologisehen ~yelinfasern eine solehe Anlage 
dieses Territoriums annehmen. 8oweit uns bekannt ist, wurden to abnormal 
sieh verhaltende ~D~eliI/scheiden-noeh nieht besehrieben. Sie reihen sich zn 
den schon besproehenen Abnormitgten der ~fyelinfasern in den anderen 
Absehnitten des zentralen Nervensystems. 

Im ganzen genommen, zeigt also unser Fall in histologischer ginsicht 
neben den ffir amaurotisehe Idiotie typisehen Vergnderungen eine ganze 
Reihe yon Entwieklungsanomalien. Er liefert damit einen weiteren Beweis 
ffir die Ansieht, dass die amaurotisehe Idiotie dutch angeboiene fehlerhafte 
Anlage des gesamten Zentralnervensystems bedingt wlrd. 

Von den atypisehen Fhllen, bei welchen eigenartige und bis ]etzt bei 
keiner anderen Erkrankung gefundene Vergnderungen im KMnhirn resp. 
an den Purkyny'schen Zellen beschrieben worden sind, hat den ersten Fall. 
der klinheh gar keine zerebellaren Symptome offenbarte und der bei de~ 
Sektion mit diffuser Sklerose des atrophisehen Kleinhirns und bei der n~Skro- 
skopisehen Un~ersuehung mit vStligem Fehlen der KSrnersehiehte saint 
allen Ganglienzellen und mit eigentfimlichen grossen, birnenfSrmigen, fein- 
gekSrnten Ansehwellungen an vielen Fortsgtzen der Purkyny'schen Zetlen 
und aueh an den Aehsenfortsgtzen Ctberrasehte~), vor ca. 10 Jahren einer yon 
uns verSffentlieht. Seit dieser Zeit wurden im ganzen, soweit wit die Literatur 
tibersehen, nur vier ahnliche Beobaehtungen publiziert (Schob, Fie le t ,  
Bie tchovsky,  Frey). 

Der Fall yon Bie lchovsky  ist dadureh bemerkenswert, dass bei ihm 
im klinisehen Bild und in den pathologisch-anatomisehen Befunden die- 
jenigen einer hereditaren Zerebellarataxie ausgepr~gt sind. Dieselbe Kombi- 
nation wurde auch in Strgussler~s Fall kenstatiert. 

Demgegenfiber im Fall yon Jansk~- hat man spastische Diplegie beob- 

1) Dieselben Veranderungen beschrieb zuerst Strgussler bei seinem Fall 
yon kongenit~ler Kleinhirnatrophie. Es ist unzweifelhaft, dass auch dieser 
Fall dem histologischen Befunde nach, zur Gruppe der amauro~ischea Idiotie 
gehSrt. 
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achtet, und der Fall  yon Schob  zeigte nicht die geringste Spur yon einer 
Ataxie, Parese oder Paralyse. 

F r e y  hat  vom klinischen Standpunkt aus bisher noch keinen Bericht 
erstattet,  und die Arbeit yon F i c l e r  war uns nicht zug~nglich. 

Diese erw~hnten eigenartigen histologischen Befunde --  ballonfiirmige 
Auftreibungen an den Dentriden der Purkyn'schen Zellen - sind gewiss 
schon an und ftir sich sehr beachtenswert, einzig, und bislang wurden sie 
bei keiner anderen Erkrankung, und nur in sehr seltenen und wenig be- 
kannten 'Formen der familiSren amaurotischen Idiotic, und zwar des spiit- 
infantilen und juvenilen Typus gefunden. Wir glauben daher, dass es be- 
rechtigt erscheint, dieselben yon den typischen infantilen und juvenilen 
F~llen abzusondern und sic auf Grund ihrer ausschliesslich spezifischen 
histopathologischen Veri~nderungen im Kleinhirn uls zerebellare Form der 
familiaren amaurotischen Idiotic nennen zu diirfen. 

Herrn Hofrat Prof.,Dr. J. Hlav~ und Herrn Prof. Dr. Ft.  P roch~zka  danken wit" 
ergebenst fiir die Ueberlassung des ~[aterials und der Krankengeschichte. 
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Erkl~irung der Mikrophotogramme aui Ta~el V. 

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

Fig. 3. u des u Thorakalsegmentes. In der ~Iitte eine auigebli~hte 
Ganglienzelle mit iein retikuli~rem Zentrum. Aus den iibrigen Ganglien= 
zellen sind nut kaum iiirbbare Reste geblieben, die auf tier Photographie 
als sehwache Schatten auitreten (Kressyl-Violett). 

Fig. 4. Quersehnitt dutch XI. Thorakalsegment. Die Ganglienzellen des Vorder= 
homes sind atrophiseh und verschie4enartig deformiert (Kressyl-Violett)~ 
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