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I m  folgenden ber ich ten  wir fiber zwei Geschwister ,  bei denen  mehrer le i  
erbl iehe Anlagen  naehweisbar  waren ;  der  Brude r  der  Gesehwister  le idet  
an  derselben kombin i e r t en  erbl iehen E r k r a n k u n g l ;  die Fami l iener for -  
sehung konn te  sieherste]len, dM] l au t  den bisher igen Kenn tn i s sen  sehon 
der  v~ter l iche  Groi~vater an  der  typolog isch-g le iehar t igen  Heredodegene-  
r a t i on  geli~ten hat .  Die verh~l tn isms geringe Zahl  tier mani fes ten  
Eigenschaf t s t r~ger  ve ran laS t  uns in der  Ana lyse  der  e rbpatho]ogisehen 
Ta t sachen  zu grS~ter  Vorsieht .  

J. J., 28 Jahre Mr, ev., ]edig. Feldarbeiter. Aufgenommen am 29.1.40. 
Vorgeschiehte. V~terlicher GroBvater hemerMop, litt  nieht an Schwerh6rig- 

keit. Angeblich ging die HemerMopie infolge Verabreichung yon gekoehter Rinder- 
leber und Augenumsehl~ge mit einem bus Leber hergestelltem Decoet binnen 
2 Monaten zuriiek. Ungefghr im 12. Lebensjahr beohachtete man zuerst, dab der 
Patient bei Dammernng nicht mehr sieht und dab auch sein ]-I6rvermSgen sich stets 
verschlechtert. 2 Geschwister leiden an derselben Erkrankung. Bei den Eltern 
besteht keine Konsanguinit~t. 

Status praesens: Gut entwickelt und ern~hrt. Blasse It~ut. Ziegelrote Be- 
haarung, Die L~ngsachsen der AugenlidspMten bilden stumpfe Winkeln mitein- 
ander. Zwerchfellbewegungen etwas trgge, sonst intern o.B. Gehirnnerven: 
GeruehnormM. SehyermSgen 5/40, bzw. 5/50; mi t - -2D5 /10 .  Augenhintergrunds- 
bild: Degeneratio pigmentos~ retinae beiderseits. Im Augenhintergrund nicht 
ganz typische, knochenzellf5rmige Pigmentschollen. Seh~eld auf beiden Augen 
nngefahr auf 12 o konzentrisch eingeengt, rote Farbe wird lediglich im Mittelpunkt 
des zentrMen Sehens gesehen (Abb. 1). Angenbewegungen: die Augapfelachsen 
konvergieren leicht naeh innen, die Bewegungen sind frei, es besteht kein Nystagmus. 
Pupiilen rund, gleich, eng, reagieren auf Licht tr~ge, auf Konvergenz gut. Opto- 
kinetiseher Nystagmus gestMtet sieh bei Linksdrehen etwas grSber und langsamer. 

1 Dieses dritte 23ji~hr. F~milienmitglied konnte aus i~ul~eren Griinden pers6n- 
lich nicht untersueht werden. Laut Angaben des Kreisarztes war seine k6rperliche 
und geistige Entwick]ung in den ersten 3 Lebensjahren normal; naehher begann - -  
angeblieh nach einem Kopftrauma - -  die Abnahme des Seh- und I~SrvermSgens 
und auch die seelisehe Evolution blieb zuriiek, obwohl er die 6 Volkssehulklassen 
absolvieren konnte. Z. Zt. ist er schwerh6rig und die Art des Sehverm6genverlustes 
entspricht derjenigen der beiden ~nderen Briider. 
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Priifung des VIII. Gehirm~erven: Laute Spraehe wird unmittelbar am Ohr gut ver- 
standen. Rinn6 positiv. Bei der Pcrzeption des C 4 bestehen - -  25 Sek. ErhMtene 
Vestibularfunktionen. Seitens der Gehirnnerven sonst keine Vergnderung. Motorik: 
KSrper- und KopfhMtung, Gang, Koordination, cerebellare 1Vfotorik normal. Die 
Sehnen- sowie die periostMen !~eflexe der oberen und unteren Extremititen, sowie 
auch die Bauchdecken-, Cremaster-, Sohlenreflexe beiderseits gleieh auslSsbar, 
keine pathologischen l~eflexe. Sensibilitgt: protopathische und-epikritisehe Emp- 
findungsquMitgten gleiehfMls intakt. Binet-gimon-Prfifung ann~hernd (slowakische 
Muttersprache) um 10 Jahre herum. 

Liquor: Zellzah ! 3/3. GesamteiweiB 26 rag- %, kolloidMe Kurven normal. Takata- 
Ara-R. H-- EncephMographie: mggiger Hydrocephalus internus. Wa.R. im Blut 
und Liquor glejchfMls negativ. Priifungen der vegetativen Funktionen ergeben 
keine konkreten und sieher verwertbaren Abweichungen. Lungen- und Herz-RSnt- 
genbefund normM. Blutzueker 90 rag-%. Zuekerbelastung mit 100 g Dextrose, 

Abb. 1. Das Sehfeld des glteren Bruders (J.J.) : sehr ausgepr/~gte konzentrische Einengung, 
rotes l~arbensehen (punktierte Linie) nur im Gebiete des zentrMen Sehens. 

mit und ohne AdrenMin, gibt annihernd normMe Kurve. Bluteholesterin 160 rag- %, 
CMcium 10,6 rag-%, B i, C-VitamingehMt 5 7-%, bzw. 1,0 rag-% (normMe Werte). 
Im Liquor kein B,-Vitamin, C-VitamingehMt 0,9 rag-% (normal). I-Iarn: spezifi- 
sches Gewicht 1023, Eiweig, Eiter, Zucker, Urobilinogen, A-Vitamin nicht vor- 
handen; Bi-Vitamin 16 Y- %, Tagesmenge 224 7 ; C-Vitamin 1,2 rag- %, tiglieh 16,8 mg 
(normMe Werte). 

J .M.,  16 Jahre Mt, ev., lcdig, Feldarbeiter. Aufgenommen am 29.1.40. 
Vorgesehichte. Die Krankheit begann auch bei ihm, ghnlich wie bei dam oben- 

genannten Bruder, ungefihr um alas 14. Lebensjahr herum. 
Status praesens: Ziegelrote Behaarung. Die Achsen der AugenspMten bilden 

einen Winkel. Geruch n0rmM. Visus: Auf dem einen Auge in 4 m Fingerzahlen, 
- -0 ,75 D sph. 5/12; auf dem anderen 5/25, mit - -  1 DZylinder im VertikMen 5/12. 
Im Augenhintergrunde nur zerstreute PigmentkOrnehen; auf Grund des Befundes 
bei dem Bruder ist aber anzunehmen, dab sich der Zustand wahrscheinlich auch 
/~hnlich entwickeln wird: Degeneratio pigmentosa retinue o. u. Sehfeld: konzen- 
trische Einengung yon ungefghr 20--30 ~ rot wird im Punkt des zentrMen Sehens 
gesehen. Augenbewegungen llach Mlen t~iehtungen frei, kein Nystagmus, opto- 
kinetischer Nystagmus gleiehmgl~ig. Pupillen i. 0. VIII. Gehirnnerv: hSrt lautes 
Reden nur knapp an dem Ohr, Rinn6 positiv. Das H6ren yon C 4 ist mit 25 Sek. 
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verkiirzt. Vestibularisfunktion erhalten. Seitens der Gehirnnerven sonst kein 
pathologischer Befund. Motorik: KSrper- und Kopfhaltung, Gang, Tonus, Koordi- 
nation, cerebell~re Motorik normal, 8ehnen- und Periostreflexe an den oberen und 
unteren Extremit~ten erhal~en. Kein Klonus, bzw. pathologiseher Reflex. Proto- 
pathische, epikritische Sensibilitgt intakt. Binet-Simon-Prii{ung gibt ein Intelli- 
genzalter yon ungefghr 10 Jahren (slowakisehe Muttersprache). 

Liquor: Zellzahl 3/3. Gesamteiwei6 22 rag-%. Eiweil~reaktionen negativ, 
kolloidale Kurven normal, Wa.R. im Blute, wie auch im Liquor negativ. Liquor- 
C-Vitamingehalt normal Vegetative Prfifufigen (Atropin, Piloearpinversuch) 
geben keine verwertbaren Resultate. Im Liquor kein A, kein B1-Vitamin , C-Vita- 
mingehalt normal (1,4rag-%). Encephalographie: Auf einer AP-Aufnahme er- 
weisen sich die Konturen des linken Seitenventrikels leicht erweitert; dasselbe ist 
auch au~ der PA-Aufllahme ersichtlieh. Verwertbare Abweichungen sind abet nicht 
vorhanden. Im Harn: B1-Vitamin 32 y- %, Tagesmenge 352 y, C-vitamingehalt 

Abb. 2. Das Sehfeld des ji~ngeren Bruders (J. 1V[.): ausgesproehene konzentrische Einengung, 
rotes Farbensehen (punktierte Linie) nur im Gebiete des zentralen Sehens. 

0,8 mg- % (normal), A-Vitamin nicht vorhanden. Spezifisehes Gewieht des Harnes 
1026, Eiweil3, Zucker, Eiter, Urobilinogen-E. negativ. B]utcholesterin 204 rag-%, 
Calcium ] 1,0 mg- %, B 1-Vitamingehalt 6 y- %, C-Vitamingehalt 1,2 rag- %. Blut- 
zucker 87 rag-%, Zuekerbelastungskurve (100 g Dextrose) mit und ohne Adrenalin 
normal. 

Bezfiglich der  En t s t ehung  der  K r a n k h e i t  is t  bei den Geschwistern 
Homochron ie  e rkennbar .  K o n s a n g u i n i t g t  war  in der  Aszendenz n icht  
nachzuweisen.  Aus der  Fami l i enanamnese  ve rd ien t  he rvorgehoben  zu 
werden,  da~ berei ts  vor  60 J a h r e n  in La ienkre i sen  (Erdarbe i te r )  mi t  
Dar re ichung  gek0chter  Leber  und  mi t  Leberext rak t -Augenumschl /~gen  
Erfolge zu ve rbuchen  waren ;  so hei]te die Hemera lop ie  des vg ter l iehen  
GroBvaters  infolge dieser Behand lungsa r t  aus. Neues tens  expe r imen t i e r t en  
ngmlich Karsten-Ta]cahasi auf  Grund  yon Forschungsergebnissen  bei  
Leber lgs ionen mi t  e inem aus F rosch l ebe r  gewonnenem Vi t amin  erfolg- 
reich. I n  der  Fami] ie  der  P r o b a n d e n  t r a t  die mi t  Hemera lop ie  begin- 
nende  Re t in i t i s  pigmen~osa,  das  Schwerh5ren,  die Imbez i l l i t g t  und  die 
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Rothaarigkeit laut unserer bisherigen Unfersuehungen bei 3 Mitgliedern 
einer FiliMgeneration und bei dem v~terliehen GroSvater in homo- 
ehroner Weise auf. Es besteht eine Ahnlichkeit mit der Bardet-Biedl- 
sehen eerebrMen Adipositas, die auch (ree~ssiv) vererblich ist. Diese 
Krankheit  wird aueh dureh ]~etinitis loigmentosa, Sehwaehsinn und B e -  
ginn in jiingeren Jahren eharal~terisiert. Unsere Falle un~erseheiden 
sieh aber seharf yon dieser Form dureh das Fehlen der Adipositas, der 
sehweren Dysplasie, der Seh~delanomalien und endlieh der Genitalatrophie. 

Die reine Hemeralopie vererbt sieh, laut den Familienforsehungen 
yon Waardenburg, zumeist in dominanter Weise, nur ein kleinerer Teil 
in reeessiver Art. Die mit Myopie kombinierte Form zeigt einen reees- 
siven, gesehleehtsgebundenen Erbgang. Die Retinitis pigmentosa wurde 
sehon yon Donders als eine heredit~re Erl~'ankung angesehen; diesbeziig- 
lieh konnte Bell 366 Familienstammbaume aus der LiteraSur zusammen- 
stellen. Konsanguinitat kommt haufig vor. Die Verteilung auf Frauen 
und Manner war annahernd gleieh. Der GroSteil der Erkrankung ver- 
erbt sieh reeessiv; nur ein unbedeutender Bruehteil zeigt einen gesehleehts- 
gebunden-reeessiven Erbgang. Der Anteil des mgnnliehen Gesehleehtes 
betr/~gt naeh Leber 75 % ; Scheurlen land in der Gesehwistersehaft der lh~o- 
banden 23,25~:2,4% Kranke. Die Pigmententartung der Netzhaut 
nimmt yon der St~behensehieht ihren Ursprung; sie stellt eine mit degene- 
rativer Atrophie der spezifisehen Parenchymelemente und I-iyperplasie 
des Pigmentepi~hels, mit Wucherung des Gliagewebes und Hyalinisation 
der Gef/H~e einhergehende Erkrankung dar, in deren klinisehem Bilde 
neben der lange Zeit hindurch erhalten bleibenden zentralen Sehseh/~rfe 
die konze'nLrisehe Sehfeldeinengung, das ringf6rmige Skotom und endlieh 
die HemerMopie eine wieh~ige Rolle spielen. Die Diagnose wird dutch die 
Anwesenhei~ der den Knochenzellen ~hnlichen Pigmen~fleeken im Augen- 
hintergTund gesiehert, obzwar Ausnahmsformen (sogar unter den Mit- 
gliedern ein und derselben Familie) m6glich sind, die ohne Pigmentver- 
~inderung einhergehen und ~Is l~lle einer l~etinitis lounctata albeseens 
bekannt sind (s. auch die pigmentlose tapeto-retin~le Degeneration). 

Die aus der mangelhaften Entwicklung des Cortisehen Apparates 
nnd des N. eoehlearis s~ammende heredit~ire Sehwerh6rigkeit mendelt 
laut den Forsehungen yon Albrecht, Nager und anderen zumeist in mono- 
hybrid-dominanter Weise. Bei der reeessiv erbliehen heredit~ren Taub- 
stummheit land O. Mayer im Labyrinth teilweise dutch eine abnorme 
Keimvorstufe, teilweise dutch Dyskrinose bedingte Vergnderungen vor. 
Ewald SUloponiert bei der hereditgren Schwerh6rigkeit das Bestehen einer 
Entar tung in den Zen~ren des I-I6rens und Spreehens, Alexander hingegen 
nebst fehlerhafter Entwieklung aueh das Vorliegen einer Dysthyreose. 

Die sog. kongenitMe juvenile Innenohrsehwerh6rigkeit kann ver- 
schiedene Grade erreiehen; es ist auch m6glieh, dab zwar der zur Auf- 
nahme der mensehliehen Spraehe notwendige bl - -g  2 Tonraum gut 
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perzipiert wird, jedoch hSher und tiefer in der Bezoldschen Tonleiter 
breitere oder schm/~]ere Tondefekte sich zeigen. Itard, der SchSpfer 
der Heilp/idagogik, unterschied der Differenzierung des Wortes und der 
Vokalit/~t entsprechend 5, noch heute gebr/s Stufen. 

Die Erblichkeit der Imbezillit/~t bedarf wobl nach den Inke-, Zero-, 
Markus- usw. Familien keines besonderen Beweises. Laut  Reubner 
wurde ira Falle eines sehwachsinnigen Ehegatten unter 2013, aus 300 Fami- 
lien stammenden Kindern 22 % imbezill. Die Erbprognose verseh]echtert 
sieh in bezug auf die Nachkommenschaft ganz betrKchtlieh dureh das 
h/~u~ige Vorkommen des ,,assortative matin",  d. h. dureh die Bevorzugung 
des eigenen intellektuelien Standards bei der Gattenwahl. Laut  Davenport 
und Danielsen teilen die NachkSmmlinge aus Ehen yon Imbezil]en mit 
normalen Ehegatten in 50% die Eigenschaften ihrer Eltern; dies schliel]t 
den einfaehen dominanten Erbgangstyp vollkommen aus. Bei Ehen  vor 
zwei imbezillen Individuen werden nur 3/4 aller Kinder schwachsinnig; 
dies letztere entspricht nicht dem einfaehen recessiven Erbgang. F. Lenz 
mSchte in schwereren F~tllen den reeessiven, in leiehteren den dominanten 
Modus annehmen. Er selbst betont die ,,polymere" Bedingtheit den 
intellektuellen F~higkeiten. Riidin reehnet bei der Vererbung der Oligo- 
phrenien mit Versehiedenartigkeiten der Genotypen. Bezfiglieh des Erb- 
ganges der mensehliehen Haarfarbe verweise ich auf die literarisehe 
Datensammlung yon E. Eischer. Laut  unseren heut igen  Kenntnissen 
bestimmt die Erbriehtung der Haarfarbe wahrseheinlich eine multiplexe 
Allelie (mit z/ihligen, feingestuften Homozygot-Erbdeterminanten) gerade 
so, wie die ZugehSrigkeit zu einer der Blutgruppen. Die rote Farbe - -  
mit diffusem Pigment - -  besitzt einen so]ehen erblichen Faktor, der sich 
den Faktoren anderer Farben gegeniiber dominant verh/~]t. 

Zusammenfassnng. 
Famili~res Vorkommen yon mehrerlei - -  durch erbliehe Anlage 

bedingten - -  Erkrankungen: 3 Briider litten an mit Hemeralopie begin- 
nender Retinitis pigmentosa, erblicher 8ohwerhSrigkeit und Oligophrenie, 
ihre t taarfarbe war rot ;  die I-Iemeralopie bestand aueh beim v~tterlichen 
GroBvater. Man kann annehmen, dab es sieh entweder um versehieden 
starke in verschiedene Richtungen gehende Manifestationen eines Gen 
handelt, oder dab das Bild auf dem Zusammenwirken mehrerer Gene 
beruht. Eine Entscheidung zwisehen diesen MSgliehkeiten kann nieht 
getroffen werden. 
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