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( Eingegangen am 2. April 1940.)

Im folgenden berichten wir iiber zwei Geschwister, bei denen mehrerlei
erbliche Anlagen nachweisbhar waren; der Bruder der Geschwister leidet
an derselben kombinierten erblichen Erkrankung!; die Familienerfor-
schung konnte sicherstellen, daf laut den bisherigen Kenntnissen schon
der viterliche GroBvater an der typologisch-gleichartigen Heredodegene-
ration gelitten hat. Die verhéltnismiaBig geringe Zahl der manifesten
Eigenschaftstriger veranlaft uns in der Analyse der erbpathologischen
Tatsachen zu groBter Vorsicht.

J. J., 28 Jahre alt, ev., ledig. Feldarbeiter. Aufgenommen am 29. 1. 40.

Vorgeschichte. Vaterlicher GroBvater hemeralop, litt nicht an Schwerhérig-
keit. Angeblich ging die Hemeralopie infolge Verabreichung von gekochter Rinder-
leber und Augenumschlige mit einem aus Leber hergestelltem Decoct binnen
2 Monaten zuriick. Ungefahr im 12, Lebensjahr beobachtete man zuerst, da8 der
Patient bei Ddmmerung nicht mehr sieht und dall auch sein Hérvermogen sich stets
verschlechtert. 2 Geschwister leiden an derselben Erkrankung. Bei den Eltern
besteht keine Konsanguinitit.

Status praesens: Gut entwickelt und ernihrt. Blasse Haut. Ziegelrote Be-
baarung. Die Lingsachsen der Augenlidspalten bilden stumpfe Winkeln mitein-
ander. Zwerchfellbewegungen etwas trige, sonst intern o.B. Gehirnnerven:
Geruch normal. Sehvermdgen 5/40, baw. 5/50; mit — 2D 5/10. Augenhintergrunds-
bild: Degeneratio pigmentosa retinae beiderseits, Im Awugenhintergrund nicht
ganz typische, knochenzellférmige Pigmentschollen. Sehfeld auf beiden Augen
ungefihr auf 12° konzentrisch eingeengt, rote Farbe wird lediglich im Mittelpunkt
des zentralen Sehens gesehen (Abb.1). Augenbewegungen: die Augapfelachsen
konvergieren leicht nach innen, die Bewegungen sind frei, es besteht kein Nystagmus.
Pupillen rund, gleich, eng, reagieren auf Licht trige, auf Konvergenz gut. Opto-
kinetischer Nystagmus gestaltet sich bei Linksdrehen etwas grober und langsamer.

! Dieses dritte 23jahr. Familienmitglied konnte aus duBeren Griinden person-
lich nicht untersucht werden. Laut Angaben des Kreisarztes war seine kdrperliche
und geistige Entwicklung in den ersten 3 Lebensjahren normal; nachher begann —
angeblich nach einem Kopftrauma — die Abnahme des Seh- und Horvermégens
und auch die seelische Evolution blieb zuriick, obwohl er die 6 Volksschulklassen
absolvieren konnte. Z. Zt. ist er schwerhorig und die Art des Sehvermégenverlustes
entspricht derjenigen der beiden anderen Briider.
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Priifung des VIII. Gehirnnerven: Laute Sprache wird unmittelbar am Ohr gut ver-
standen. Rinné positiv. Bei der Perzeption des C 4 bestehen — 25 Sek. Erhaltene
Vestibularfunktionen. Seitens der Gehirnnerven sonst keine Veranderung. Motorik:
Korper- und Kopfhaltung, Gang, Koordination, cerebellare Motorik normal. Die
Sehnen- sowie die periostalen Reflexe der oberen und unteren Extremititen, sowie
auch die Bauchdecken-, Cremaster-, Sohlenreflexe beiderseits gleich auslésbar,
keine pathologischen Reflexe. Sensibilitdt: protopathische und-epikritische Emp-
findungsqualitaten gleichfalls intakt. Binet-Simon-Prifung annihernd (slowakische
Muttersprache) um 10 Jahre herum.

Liquor: Zellzahl 3/3. Gesamteiweils 26 mg- %, kolloidale Kurven normal. Takata-
Ara-R. 4. Encephalographie: méaBiger Hydrocephalus internus. Wa.R. im Blut
und Liquor gleichfalls negativ. Priifungen der vegetativen Funktionen ergeben
keine konkreten und sicher verwertbaren Abweichungen. Lungen- und Herz-Rént-
genbefund normal. Blutzucker 90 mg-%. Zuckerbelastung mit 100 g Dextrose,

Abb. 1. DasSehfeld des dlteren Bruders (J.J.): sehr ausgeprigte konzentrische Hinengung,
rotes Farbensehen (punktierte Linie) nur im Gebiete des zentralen Sehens.

mit und ohne Adrenalin, gibt annahernd normale Kurve. Blutcholesterin 160 mg-%,
Calcium 10,6 mg-%, B,, C-Vitamingehalt 5 y-%, bzw. 1,0 mg-% (normale Werte).
Im Liquor kein B,-Vitamin, C-Vitamingehalt 0,9 mg-% (normal). Harn: spezifi-
sches Gewicht 1023, Eiwei, Eiter, Zucker, Urobilinogen, A-Vitamin nicht vor-
handen; B;-Vitamin 16y- %, Tagesmenge 224 y ; C-Vitamin 1,2 mg- %, téglich 16,8 mg
(normale Werte).

J. M., 16 Jahre alt, ev., ledig, Feldarbeiter. Aufgenommen am 29. 1. 40.

Vorgeschichte. Die Krankheit begann auch bei ihm, dhnlich wie bei dem oben-
genannten Bruder, ungefdhr um das 14. Lebensjahr herum.

Status praesens: Ziegelrote Behaarung. Die Achsen der Augenspalten bilden
einen Winkel. Geruch normal. Visus: Auf dem einen Auge in 4 m Fingerzahlen,
— 0,75 D sph. 5/12; auf dem anderen 5/25, mit — 1 D"Zylinder im Vertikalen 5/12.
Im Augenhintergrunde nur zerstreute Pigmentkornchen; auf Grund des Befundes
bei dem Bruder ist aber anzunehmen, daB sich der Zustand wahrscheinlich auch
ahnlich entwickeln wird: Degeneratio pigmentosa retinae o. u. Sehfeld: konzen-
trische Einengung von ungefahr 20—30°, rot wird im Punkt des zentralen Sehens
gesehen. Augenbewegungen nach allen Richtungen frei, kein Nystagmus, opto-
kinetischer Nystagmus gleichmaBig. Pupillen i. O. VIIL. Gehirnnerv: hort lautes
Reden nur knapp an dem Ohr, Rinné positiv. Das Héren von C 4 ist mit 25 Sek.
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verkiirzt. Vestibularisfunktion erbalten. Seitens der Gehirnnerven sonst kein
pathologischer Befund. Motorik: Kérper- und Kopfhaltung, Gang, Tonus, Koordi-
nation, cerebellare Motorik normal, Sehnen- und Periostreflexe an den oberen und
unteren Extremitéten erhalten. Kein Klonus, bzw. pathologischer Reflex. Proto-
pathische, epikritische Sensibilitit intakt. Binet-Simon-Prifung gibt ein Intelh
genzalter von ungefihr 10 Jahren (slowakische Muttersprache).

Liquor: Zellzahl 3/3. Gesamteiweil 22 mg-%. ZEiweiBreaktionen negativ,
kolloidale Kurven normal, Wa.R. im Blute, wie auch im Liquor negativ. Liquor-
C-Vitamingehalt normal. Vegetative Priiffungen (Atropin, Pilocarpinversuch)
geben keine verwertbaren Resultate. Im Liquor kein A, kein B;-Vitamin, C-Vita-
mingehalt normal (1,4mg-%). Encephalographie: Auf einer AP-Aufnahme er-
weisen sich die Konturen des linken Seitenventrikels leicht erweitert; dasselbe ist
auch auf der PA-Aufnahme ersichtlich. Verwertbare Abweichungen sind aber nicht
vorhanden. Im Harn: B;-Vitamin 32 p-%, Tagesmenge 352 v, C-vitamingehalt

Abb. 2. Das Sehfeld des jungeren Bruders (J. M.,): ausgesprochene konzentrische Einengung,
rotes Farbensehen (punktierte Linie) nur im Gebiete des zentralen Sehens.

0,8 mg-% (normal), A-Vitamin nicht vorhanden. Spezifisches Gewicht des Harnes
1026, Eiweil}, Zucker, Eiter, Urobilinogen-R. negativ. Blutcholesterin 204 mg-%,
Calcium 11,0 mg-%, B,-Vitamingehalt 6 -%, C-Vitamingehalt 1,2 mg-%. Blut-
zucker 87 mg- %, Zuckerbelastungskurve (100 g Dextrose) mit und ohne Adrenalin
normal.

Beziiglich der Entstehung der Krankheit ist bei den Geschwistern
Homochronie erkennbar. Konsanguinitit war in der Aszendenz nicht
nachzuweisen. Aus der Familienanamnese verdient hervorgehoben zu
werden, dafl bereits vor 60 Jahren in Laienkreisen (Erdarbeiter) mit
Darreichung gekochter Leber und mit Leberextrakt-Augenumschligen
Frfolge zu verbuchen waren; so heilte die Hemeralopie des viterlichen
Grofivaters infolge dieser Behandlungsart aus. Neuestens experimentierten
nidmlich Karsten-Takahasi auf Grund von Forschungsergebnissen bei
Leberlédsionen mit einem aus Froschleber gewonnenem Vitamin erfolg-
reich. In der Familie der Probanden trat die mit Hemeralopie begin-
nende Retinitis pigmentosa, das Schwerhéren, die Imbezillitit und die
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Rothaarigkeit laut unserer bisherigen Untersuchungen bei 3 Mitgliedern
einer Filialgeneration und bei dem viterlichen GroBvater in homo-
chroner Weise auf. Es besteht eine Ahnlichkeit mit der Bardet-Bied]-
schen cerebralen Adipositas, die auch (receéssiv) vererblich ist. Diese
Krankheit wird auch durch Retinitis pigmentosa, Schwachsinn und Be-
ginn in jingeren Jahren charakterisiert. Unsere Fille unterscheiden
sich aber scharf von dieser Form durch das Fehlen der Adipositas, der
schweren Dysplasie, der Schiadelanomalien und endlich der Genitalatrophie.

Die reine Hemeralopie vererbt sich, laut den Familienforschungen
von Waardenburg, zumeist in dominanter Weise, nur ein kleinerer Teil
in recessiver Art. Die mit Myopie kombinierte Form zeigt einen reces-
siven, geschlechtsgebundenen Erbgang. Die Retinitis pigmentosa wurde
schon von Donders als eine hereditire Erkrankung angesehen; diesbeziig-
lich konnte Bell 366 Familienstammbéume aus der Literatur zusammen-
stellen. Konsanguinitdt kommt haufig vor. Die Verteilung auf Frauen
und Ménner war anndhernd gleich. Der GroBteil der Erkrankung ver-
erbt sich recessiv; nur ein unbedeutender Bruchteil zeigt einen geschlechts-
gebunden-recessiven Erbgang. Der Anteil des ménnlichen Geschlechtes
betragt nach Leber 75 % ; Scheurlen fand in der Geschwisterschaft der Pro-
banden 23,25+4+2,4% XKranke. Die Pigmententartung der Netzhaut
nimmt von der Stébchenschicht ihren Ursprung; sie stellt eine mit degene-
rativer Atrophie der spezifischen Parenchymelemente und Hyperplasie
des Pigmentepithels, mit Wucherung des Gliagewebes und Hyalinisation
der GefiBe einhergehende Erkrankung dar, in deren klinischem Bilde
neben der lange Zeit hindurch erhalten bleibenden zentralen Sehschérfe
die konzentrische Sehfeldeinengung, das ringférmige Skotom und endlich
die Hemeralopie eine wichtige Rolle spielen. Die Diagnose wird durch die
Anwesenheit der den Knochenzellen &hnlichen Pigmentflecken im Augen-
hintergrund gesichert, obzwar Ausnahmsformen (sogar unter den Mit-
gliedern ein und derselben Familie) moglich sind, die ohne Pigmentver-
dnderung einhergehen und als Télle einer Retinitis punctata albescens
bekannt sind (s. auch die pigmentlose tapeto-retinale Degeneration).

Die aus der mangelhaften Entwicklung des Cortischen Apparates
und des N. cochlearis stammende hereditidre Schwerhorigkeit mendelt
laut den Forschungen von Albrecht, Nager und anderen zumeist in mono-
hybrid-dominanter Weise. Bei der recessiv erblichen hereditiren Taub-
stummbheit fand O. Mayer im Labyrinth teilweise durch eine abnorme
Keimvorstufe, teilweise durch Dyskrinose bedingte Verinderungen vor.
Ewald supponiert bei der hereditdren Schwerhorigkeit das Bestehen einer
Entartung in den Zentren des Horens und Sprechens, Alexander hingegen
nebst fehlerhafter Entwicklung auch das Vorliegen einer Dysthyreose.

Die sog. kongenitale juvenile Innenohrschwerhoérigkeit kann ver-
schiedene Grade erreichen; es ist auch moglich, daff zwar der zur Auf-
nahme der menschlichen Sprache notwendige bl—g? Tonraum gut
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perzipiert wird, jedoch héher und tiefer in der Bezoldschen Tonleiter
breitere oder schmélere Tondefekte sich zeigen. Ifard, der Schopfer
der Heilpadagogik, unterschied der Differenzierung des Wortes und der
Vokalitit entsprechend 5, noch heute gebrduchliche Stufen.

Die Erblichkeit der Imbezillitit bedarf wohl nach den Inke-, Zero-,
Markus- usw. Familien keines besonderen Beweises. Laut Reubner
wurde im Falle eines schwachsinnigen Ehegatten unter 2013, aus 300 Fami-
lien stammenden Kindern 22% imbezill. Die Erbprognose verschlechtert
sich in bezug auf die Nachkommenschaft ganz betrichtlich durch das
haufige Vorkommen des ,,assortative matin®, d. h. durch die Bevorzugung
des eigenen intellektuellen Standards bei der Gattenwahl. Laut Davenport
und Danielsen teilen die Nachkimmlinge aus Ehen von Imbezillen mit
normalen Ehegatten in 50% die Eigenschaften ihrer Eltern; dies schliefit
den einfachen dominanten Erbgangstyp vollkommen aus. Bei Ehen vor
zwei imbezillen Individuen werden nur 3/, aller Kinder schwachsinnig;
dies letztere entspricht nicht dem einfachen recessiven Erbgang. F. Lenz
mochte in schwereren Fillen den recessiven, in leichteren den dominanten
Modus annehmen. Er selbst betont die ,,polymere Bedingtheit den
intellektuellen Fahigkeiten. Riidin rechnet bei der Vererbung der Oligo-
phrenien mit Verschiedenartigkeiten der Genotypen. Beziiglich des Erb-
ganges der menschlichen Haarfarbe verweise ich auf die literarische
Datensammlung von E. Fischer. Laut unseren heutigen Kenntnissen
bestimmt die Erbrichtung der Haarfarbe wahrscheinlich eine multiplexe
Allelie (mit zahligen, feingestuften Homozygot-Erbdeterminanten) gerade
80, wie die Zugehorigkeit zu einer der Blutgruppen. Die rote Farbe —
mit diffusem Pigment — besitzt einen solchen erblichen Faktor, der sich
den Faktoren anderer Farben gegeniiber dominant verhélt.

Zusammenfassung.

Familidres Vorkommen von mehrerlel — durch erbliche Anlage
bedingten — Erkrankungen: 3 Briider litten an mit Hemeralopie begin-
nender Retinitis pigmentosa, erblicher Schwerhorigkeit und Oligophrenie,
ihre Haarfarbe war rot; die Hemeralopie bestand auch beim viterlichen
Groflvater. Man kann annehmen, da3 es sich entweder um verschieden
starke in verschiedene Richtungen gehende Manifestationen eines Gen
handelt, oder daB das Bild auf dem Zusammenwirken mehrerer Gene
beruht. Eine Entscheidung zwischen diesen Méglichkeiten kann nicht
getroffen werden.
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