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Die DisrrINE-So1TAssche Krankheit (D. S. Kr.) ist nach dem Schrift-
tum und unseren eigenen, ein ungewdhnlich grofies Krankengut um-
fassenden Beobachtungen eine der seltensten Erbkrankheiten des Ner-
vensystems, die auflerdem ein besonderes klinisches, histologisches und
genealogisches Interesse bietet. Dies rechtfertigt die Mitteilung einer
jeden neuen Beobachtung, zumal dann, wenn neben klinischen und genea-
logischen auch histopathologische Befunde erhoben werden konnten.

In klinischer Hinsicht ist vor allem die Differentialdiagnose wichtig:
unsere Beobachtung zeigt, wie die wahre Natur der Krankheit — auch
seitens erfahrener Neurologen — hiufig im Sinne einer Tabes verkannt
wird, wodurch die durch ihr Erbschicksal schon schwer Betroffenen noch
unnotigen seelischen Belastungen und Benachteiligungen ausgesetzt sind.

Kein praktisches, dagegen nosclogisches Interesse bietet die Verwechs-
lung unserer Erkrankung mit der ibr allerdings recht dhnlichen FrIED-
RrEICHSchen Ataxie.

Wesentlich bedeutungsvoller sind jedoch Fragen der theoretischen
Erbpathologie, die mit der D. S. Kr. in Zusammenhang stehen.

Dank der Forschungen bekannter Neurologen, wie M. BIELscHOWSKY,
Cuarcor, I. HorrmanNy, P. Marig, H. Perre, Fr. SCHULTZE, SLAUCK
u. a. ist die der D. S. Kr. nahestehende neurale Muskelatrophie klinisch
und anatomisch grimdlich untersucht worden, um dann durch DAwWIDEN-
®Oow auch eine dankenswerte monographische genealogisch-klinische Be-
arbeitung zu finden.

Wie aber schon an anderer Stelle gezeigt wurde (CurtIus 1935), kon-
nen die von ihm aufgestellten Grundthesen nur teilweise anerkannt wer-
den. Vor allem der behauptete , klinisch-genetische Parallelismus® 1Bt
sich nicht aufrechterhalten. Die folgende Untersuchung soll u. a. auch
der weiteren Kliarung dieser grundsiitzlich bedeutsamen Frage dienen.

* Prof. OsgaR und ChcILE VogT zum 80. und 75. Geburtstag gewidmet.
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Stammbaum der Familie X:

Nr. 1: Anna X. soll nach den Angaben der Kinder einen sehr unsicheren Gang
und schwichliche Hinde gehabt haben. Auf dem vorliegenden Hochzeitsbild ist
eine deutliche Atrophie der kleinen Handmuskeln zu sehen. 1 mit 39 Jahren nach
Entbindung. Thre Mutter soll zeitlebens einen ,,offenen Riicken* gehabt haben.
Man habe bei ihr dort die Nervenstringe sehen koénnen (Rachischisis ?).

Nr. 2: Karl X., 58 Jahre, kaufmannischer Angestellter: Zu normaler Zeit ge-
lanfen. Mit etwa 5 Jahren Beschwerden beim Gehen. In der Schule nur wenig mit-
geturnt. Beim Spielen immer sehr ungeschickt, deswegen oft getadelt. Ungeschickte
Hiénde. Beginn des Muskelschwundes schon mit etwa 10 Jahren, Mit etwa 14 Jahren
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Abb. 1. Stammbaum der Familie X.

war vom Vater die Abmagerung eines Beines bemerkt worden. Friseur gelernt.
Bei der Arbeit sehr behindert. Wahrend der Lehre schon Sehschwiche. Vom Augen-
arzt wurde damals schon eine fehlende Pupillenreaktion auf Licht festgestellt und
eine Lues angenommen. Mit 22 Jahren Wanderprediger geworden. In diesen Jahren
zunehmende Gehbeschwerden sowie oft in beide Beine einschieende Schmerzen.

1915 eingezogen. Infantericausbildung. Trotz starker Behinderung nicht zurick-
gestellt. Nov. 1915 nach RuBland. Pionierarbeit. Oft als Simulant bezeichnet.
Spater Sanitatssoldat, dabei Marsche bis zu 20 km, wonach einmal eine akute
Schwiche in den Beinen aufgetreten sei und sich nicht mehr zuriickgebildet habe.
4 Wochen gelegen, dann bis Kriegsende weiter Sanitétsdienst. Im Lazarett und
von den vorgesetzten Sanititsoffizieren wurde eine metaluetische Erkrankung an-
genommen und 1919 deshalb der Antrag auf WDB. von vornherein abgelehnt.
Seitdem wieder Prediger. 1922 in einer bekannten Heilanstalt zur Begutachtung
iiber den Abschluf} einer Lebensversicherung, die ebenfalls wegen Annahme einer
Syphilis ausgeschlagen wurde. WaR. war negativ. 1930 von einem bekannten
Berliner Neurologen Tabes angenommen. Damaliger Befund (im Besitz des Kran-
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ken): Enge, lichtstarre Pupillen, die auf Naheinstellung reagieren. Nicht ganz
sichere Gefithlsherabsetzung an den Unterschenkeln. Leichte KlumpfuBhildung.
PSR. und ASR. fehlen, WaR. negativ, Liquor o. B.

1925 erstmals Zweifel an der luetischen Natur des Leidens. 1929 Vorstellung
in der Kieler Nerven-Poliklinik: Depressive Verstimmung, enge Pupillen, unvoll-
standige, reflektorische Pupillenstarre. PSR. und ASR. nicht auslésbar. Finger-
Nasgen-Versuch unsicher., Unsicherheit auch beim Gehen mit geschlossenen Augen.
Im August 1932 ist -die Stimmung gehoben. Keine sichere Sensibilitdtsstorung.
Schwiche und Taubheitsgefiihl in Oberarm- und Oberschenkelmuskeln. Schwindel
und Kopfweh. Vorbeizeigen mit dem re. Arm. Versagen des re. Oberschenkels.
Taumeln nach hinten. Zunge zeitweise schwer, so daB er die Worte nicht recht
aussprechen kann. Hypotonie der Arme und Beine. FriepreicH-Fiifle. Sensibilitat
an deren Innenseite herabgesetzt.

Augenbefund: Miosis. Minimale Lichtreaktion bei erhaltener Konvergenz.
Starke Herabsetzung des Lichtsinnes (Augenklinik).

Im November 1932 ist er wieder depressiv, anscheinend reaktiv. Pupillen eng,
entrundet. Lichtreaktion unausgiebig. Feine Einstellungszuckungen beim Blick
nach li. Hypaesthesie an den Unterschenkeln. Nervenstdmme der Unterschenkel
grob verdickt, hypalgetisch, auch gegen stirkste elektrische Strome. Keine groben
Kleinhirnstérungen. Li. Fulgelenk versteift, re. schlaff,

Diagnose: Neuritis hypertrophicans. Wenig cerebellare Erscheinungen. Kieler
Krankengeschichte vom Jahr 1942 verbrannt (Nr. 512/42).

1934 Amputation der 4. und 5. Zehe li. wegen infizierter Scheuerwunde. 1934
Kaufmannslehrling, seitdem Biiroangestellter, zum Teil in leitender Stellung.
1934 wieder Annahme einer Lues und Vorschlag einer Salvarsankur. Seit 1933
wurde in Berlin Frigprercusche Ataxie angenommen. Nachuntersuchungen dort
1934 und 1937.

1938 Untersuchung der gesamten Familie und Annahme einer FrIEDREICHSchen
Ataxie. Am 16, 5. 1939 kam X. wieder in die Kieler Nervenklinik. Die Unsicherheit
in den Beinen hat in den letzten Jahren erheblich zugenommen, besonders nach
Anstrengungen. Haufig einschiefende Schmerzen. Libido, Erektion und Ejaku-
lation normal.

Befund: 13. 7. 1947. 50jahriger Pykniker. Guter AZ. Breiter Thorax. Stumpfer
Rippenwinkel. Genua valga bds. Diirftige Pubes- und Achselbehaarung. Genitale
0. B. An den inneren Organen kein krankhafter Befund. Psychisch umauffallig.
Neurologisch: Diffuse, maflige Atrophie der Ober- und Unterarmmuskeln (hier
besonders distal), des Thenar und Hypothenar und des Spat. interossei I. Leichte
Kontraktur des 2. bis 5. Fingers bds. Typische Atrophie der Unterschenkel (Vogel-
beine). 4. und 5. Zehe li. amputiert. Gang breitbeinig, ataktisch, mit méaBiger
Peronaeusparese bds. (Steppergang). Mafliiger Hohlful bds. mit Hammerzehen
sufler GroBzehen (Krallenzehen). Zustand nach plastischer Operation. Tonus der
Arme und Beine bds. herabgesetzt. Handedruck bds. relativ gut. Adduktion der
Finger bds. paretisch. Adduktion des Daumens und Dorsalflexion der Hand bds.
schlecht. Volarflexion der Hand bds. ziemlich gut. Schulterheben bds. relativ gut,
ebenfalls Armbeugen. Kraft im Triceps bds. herabgesetzt, besonders re. Dorsal-
flexion des gestreckten Beines bds. schlecht, ebenfalls Kniekriimmen. Dorsal-
flexion des Fulles li. véllig aufgehoben, re. stark paretisch. Kniestrecken gering
paretisch. Plantarflexion der FiiBe kaum gestort. -

Pupillen nicht entrundet. Miosis bds. Reaktion auf Ko. bds. prompt. Erweiterung
bei Ferneinstellung innerhalb von 1 sec Lichtreaktion vollig anfgehoben, auch
nach lingerer intensiver Belichtung. Untere Wimpern fehlen vollstandig. Fundus:
wegen der starken Miosis Fundusheleuchtung schlecht, Papille jedoch offenbar
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gut gefarbt. Deutlicher Nystagmus bds. FNV. und FFV.: Terminaler Intentions-
tremor. Feine Handbewegungen bds. leicht umgeschickt. Ist eher Linkshiander.
Radius-Periost-R. bds. o. Bizeps-R. bds. +. Trizeps-R. bds. schwach . Knips-
reflex und Mayer bds. @. BDR. -~. PSR. und ASR. bds. ». An den Armen nach
unten zunehmende taktile Hypaesthesie bds., ebenso fiir Schmerz und Temperatur.
Zunehmende taktile Hypaesthesie auch an den Beinen, besonders vom Knie-
gelenk abwirts, ebenso fiir Schmerz und Temperatur. Zahlenlesen am Stamm nor-
mal, am Handriicken sehr schlecht, am Oberschenkel 909, am FuBriicken 09,
richtige Angaben, am Unterschenksl sehr unsicher, ebenfalls an den Unterarmen.
Bchwellenlabilitdt am Handriicken. RomBERG sehr unsicher. Pathologische Re-
flexe fehlen samtlich.

Ro. BWS. und -LWS8.: Achsenknickung bei D 5—86. Vereinzelt spondylotische
Zackenbildungen.

August 1948 stationire Behandlung wegen eines etwa 10pfennigstiickgroBen
typischen Mal perforant unter dem re. FuBballen, das nach monatelanger statio-
nirer und ambulanter Behandlung ausheilte,

Elektrische Untersuchung:

Galvanisch: Ulnaris re. bei 10 mA--, li. bei 30 mA-+. Radialis re. bei 10 mA -,
1i. bei 12 mA -+, Die iibrigen Nerven an den Armen und simtliche Nerven an den
Beinen sind galvanisch bis 30 mA nicht erregbar.

Faradisch: An simtlichen Nerven der Arme und Beine keine Erregbarkeit.
Sehr starke Herabsetzung der faradokutanen Sensibilitdt an Hinden und FiiBen,

Nr. 3: Ernst X. 56 Jahre, Reichsbahnschlosser: Nie Beschwerden. Neurologisch
und intern vollstandig normaler Befund.

Nr. 4 und 5: Als Xleinkinder gestorben. Niheres nicht bekannt.

Nr. 6: Alwine X., 51 Jahre, frither Kindergirtnerin, seit 20 Jahren invalidisiert:
Seit dem 6. Jahr Unsicherheit in den Beinen. Knickte oft nach auBen um. Ent-
wicklung eines HohlfuBes. Seit dem 9. Jahr stirkere Gangstorungen. Seit dem
12. Jahr Zunehmen der Schwiche und Unsicherheit der Hande. Mit 17 Jahren
beiderseitige Sehnenverpflanzung zur Beseitigung eines beginnenden Klump-
fuBes. Weitere orthopédische Operationen bis zum 22. Jahr. Mit 25 Jahren wegen
Ausbildung hochgradiger Krallenzehen Amputation simtlicher Zehen. Sténdig
hochgradige, einschieflende Schmerzen in beide Beine. Vom 33. bis 37. Jahr fort-
laufend in stationirer Behandlung wegen recidivierender Ristelbildungen an den
FulBsohlen, 1932 Gallenblasenoperationen. 1938 (43 Jahre) Annahme einer FRIED-
rETcESchen Ataxie. In den letzten Jahren weitere zunehmende Unsicherheit und
Schwiche der Beine, sowie zunehmende Ungeschicklichkeit und Sehwiche beider
Hande.

Befund: 51jahrige Pyknika. MsBige Rechtskyphose der BWS. Erhebliche
Adipositas. Stumpfer Rippenwinkel. Innere Organe ohne krankhaften Befund.
Neurologisch: Pupillen nicht entrundet. Miosis bds. Reaktion auf Ko. prompt,
auf Li. sehr unausgiebig und stark verlangsamt. Doppelseitiger Nystagmus. FNV.
und FFV. bds. unauffillig. Feine Handbewegungen bds. sehr ungeschickt. Diffuse er-
hebliche Atrophie der Unterarme. Keine erkennbare Atrophie an Oberarm und
Schultern. Erhebliche Atrophie des Thenar und Hypothenar bds. ebenfalls des
Spat. inteross. I. Starke Kontraktur besonders des 2. bis 5. Fingers mit typischer
Krallenhand. Typische Atrophie der Unterschenkel vom distalen Typ. Gang
ataktisch, breitbeinig. Romberg: grobes Schwanken. Héndedruck bds. maBig
herabgesetzt. Adduktion der Finger stark herabgesetzt. Adduktion des Daumens
bds. schlecht, ebenso Dorsalflexion der Hand. Volarflexion der Hand erscheinf
nicht herabgesetzt. Schultermuskulatur normal. Kraft der Oberarmstrecker deut-
lich herabgesetzt, ebenfalls des Bizeps. Heben des gestreckten Beines bds. sehr
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schlecht. Unterschenkelstrecker und -beuger ausreichend. Dorsalflexion des FuBes
wegen der Versteifung im Sprunggelenk nicht sicher zu beurteilen, erscheint aber
vollstindig paretisch. Deutliche taktile Hypaesthesie an beiden Unterschenkeln
und beiden Unterarmen mit starker Abschwachung der Schmerz- und Temperatur-
empfindung. Tiefensensibilitit normal. Zahlenlesen am Stamm normal, am FuB-
und Handriicken unméglich, an Unterarmen, Unterschenkeln und Oberschenkeln
sehr unsicher.

Radivs-Periost-R. li. u. re. ». Bizeps- und Trizeps-R. bds. @ PSR. und ASR.
bds. @ . Pathologische Reflexe wegen der Amputationen nicht zu priifen. BDR: .
Fundus (Prof. MeesMaNN, Kiel): Papillen normal gefarbt, Papillengrenzen normal.
Gefalle normal weit.

Elektrische Untersuchung:

Galvanisch: Tibialis re. bei 16 mA (), li. bei 20 mA (4). Die iibrigen Nerven
an den Armen und Beinen sind bis 25 mA. nicht erregbar.

Faradisch an samlichen Nerven der Arme und Beine keine Erregbarkeit.

Sehr starke Herabsetzung der farado-cutanen Sensibilitit. Bet wiederholten
Untersuchungen in der Kieler Nervenklinik hypertrophische Nervenstdmme an
beiden Beinen deutlich fastbar.

Nr. 7: Friedrich X., geb. 18. 3. 1887, Elektriker.

Zu normaler Zeit gelaufen. Unsicherheit beim Gehen etwa mit 8 Jahren, war
seitdem plump und unbeholfen. Keine ernsthaften weiteren Erkrankungen. Konnte
seit jeher schlecht sehen, besonders in der Dunkelheit. In der Schule keine Schwie-
rigkeiten. Elektriker gelernt, Meisterpriifung gemacht. Wurde 1934 hei der Ein-
stellung in einem grofen Industriewerk vom Betriebsarzt untersucht, von diesem
zu einem Neurologen geschickt, der eine metasyphilitische Erkrankung annahm.
Die EHinstellung wurde daraufhin abgelehnt. Deswegen in eine andere Grofstadt
gezogen, wo er spiter ausgebombt wurde, kam dann in die Ostzone und verlor
1945 zum zweitenmal seine ganze Habe. Lebt seitdem unter den primitivsten Ver-
héltnissen in einer Baracke auf dem Land, wo er mehrmal von pliindernden Banden
heimgesucht wurde. Klagt besonders itber Ungeschicklichkeit und Schwiche i
Hinden und Fiilen. Wurde 1942 trotzdem eingezogen, machte die schwersten
Anstrengungen als Infanterist mit, ohne daB auf die Erkrankung Riicksicht ge-
nommen wurde. Fijhlt seitdem eine deutliche Verschlechterung der Kraft in den
Armen und Beinen. Oft Krampfe in den Beinen und einschieBende Schmerzen.
1940 erstmalig in der Kieler Nervenklinik untersucht. Gibt dabei noch zur Vor-
geschichte an, daB er als Kind eine Polyneuritis diphtherica mit Doppelbildern,
Gaumensegellihmung, Riech-, Hér- und Geschmacksstérungen hatte. Lahmung
des ganzen Korpers. Beginn nach Einspritzung ins 1i. Bein in demselben. Befund:
Reflektorische Pupillenstarre, Einstellungszuckungen beim Blick nach den Seiten,
Li. Gaumensegel wird schlechter gehoben. PSR. und ASR. fehlen. Li. breites Bein.
HohlfuBstellung (FrieprEICHEScher Fufl) bds. Druckempfindlichkeit des li. N. pero-
naeus. Hypaesthesie im 1i. N. peronaeus superficialis. Keine Verdickung der Nerven-
stamme, sehr ausgesprochene Empfindlichkeit fiir den faradischen Strom.

Befund 2. 10.1948: Leptosom. Thorax relativ schmal, Rippenwinkel 80°,
ionere Organe o. B.

Neurologisch: Erhebliche Atrophie der Interossei zwischen Metacarp. 1T und 111,
li. mehr als re. Geringe Atrophie der {ibrigen Interossei. Starke Atrophie des Thenar
bds., weniger des Hypothenar. Hindedruck bds. ansreichend. Unterarme von der
Mitte ab deutlich atrophisch, Oberarme und Schultern o. B. Dorsalkyphose, keine
erkennbare Skoliose. Typische Atrophie der Unterschenkel. Genitale o. B. Gber-
schenkel nicht deutlich atrophisch. Pes excavatus bds. Starke Hammerzehe TI—IV
bds. ASR. und PSR. bds. . Keinerlei pathologische Reflexe. KHV. re. etwas

23*
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ataktisch, li. o. B. Deutliche Hypotonie der Uunterschenkel und Fiile. MaBige
taktile Hypaesthesie an den Unterarmen und Unterschenkeln. Zahlenlesen nicht
gestort. Lageempfindung o. B. Heben des gestreckten Beines bds. ausreichend.
Beugung und Streckung des Kniegelenkes bds. maBig, Dorsalflexion des Fufles
bds. stark herabgesetzt, Plantarflexion bds. gut. Heben des lateralen FuBrandes
bds. fast aufgehoben. BDR. samtlich +. Aufrichten aus dem Liegen nur mit
Unterstilbzung. Biceps-R. bds. gut, Triceps-R. bds. mittelstark herabgesetzt.

Pupillenreaktion auf Licht bds. vollsténdig aufgehoben, auf Co. prompt. Bei
Ferneinstellung sofortige Erweiterung der Pupille. Keine Entrundung, kein Nystag-
mus. Romberg o. B. Gang unauffillig.

Nr. 8: Christian X. geb. 4.7, 1900, Bandagist.

Angeblich nie ernstlich krank gewesen. Neurologischer und interner Befund bei
der Untersuchung in Kiel und in Liibeck normal.

Nr.9: Ella Y, geb. X. geb. 16.9. 1914, Hausfrau, frither Krankenschwester.

Anamnestisch keine besonders auffallenden Krankheiten. Neurologischer Be-
fund vollstéindig normal.

Nr. 10: Broa Y, geb. X, geb. 17. 6. 1920, Hausfrau, frither Biiroangestellte.

Mit 1 Jahr Laufen gelernt. Mit 4 Jahren starke X-Beine bemerkt. Ging immer
mit nach innen gestellten FiiBen und knickte oft nach auBen um. Hatte SenkfusB.
Deswegen orthopédische Operation mit Sehnenverpflanzung an beiden Fiilen.
Anschliefend 6 Monate Gips und Schienenverband. Seitdem Gehen unsicher und
beschwerlich. Kein Muskelschwund. Seit der Schulzeit Schwierigkeiten beim Lesen.
Unsicherheit beim Gehen in der Dunkelheit. Mit 10 Jahren Driisen-Tbe. (auch
histologisch). Mit 20 Jahren Nierenbeckenentziindung.

Am 8. 7. 1940 Untersuchung in der Kieler Nervenklinik: Befund nach Tenotomie,
Spitz-Hohlful. Keine Pupillenstsrung. Verdickung und geringere Empfindlichkeit
gegen den elektrischen Strom des Ulnaris und Peronaeus. PSR. und ASR. +.
Am 11. 10. 1942: ASR. re. weniger als li. Hypaesthesie im li. N. peronaeus super-
ficialis. Empfindlichkeit fiir den elektrischen Strom vermindert.

Befund 1948: Mesosom (dysplastische Komponente). Starke Genua valga.
Pes excavatus. Hammerzehe I—V, insbesondere II—IV bds. Geringer Epicantus,
besonders li. Rudimentire Hyperthelie. Innere Organe klinisch normal.

Neurologisch: Pupillenreaktion auf Li. vollstindig fehlend, auf Ko. prompt,
aber unausgiebig. Bei Ferneinstellung Erweiterung innerhalh von 1 sec. Xeine Ent-
rundung. Miosis. Fundus o. B. Kein Nystagmus. Romberg ». Handedruck bds.
wohl ausreichend. Handmuskeln o. B. Grobe Kraft an den Armen ausreichend.
Dorsalflexion des FuBes bds. schwach, besonders re. Sonst kein Ausfall der groben
Kraft an den Beinen. Geringe Atrophie des Thenar, besonders 1i. Keine Atrophie
an den Unterarmen und Unterschenkeln. Radius-Periost-Reflex bds. +. Biceps
und Triceps bds. 4. PSR. bds. deutlich abgeschwécht, mit Jendrassik etwas
lebhafter, re. weniger als 1i. ASR. re. deutlich schwicher als 1i. Pathologische Re-
flexe simtlich @. BDR. samtlich --. Sensibilitdt: Zahlenlesen iiberall normal. Be-
rithrung-, Schmerz- und Temperaturempfindung normal. Schwellenlabilitit am
FuBriicken deutlich vorhanden.

Nr. 11: Oti X. Hatte HohlfuBB. Schon immer Gehschwéche, erst mit 1% Jahren
gelaufen. Knickte immer nach auBen um. Mit 8 Jahren Tenotomie. 1940 Unter-
suchung in der Kieler Nervenklinik. PSR. bds. nur angedeutet. ASR. fehlen. Alle
groflen Nervenstamme druckempfindlich. FuBgelenke schlaff, FiiBe hangen in
Equinovarusstellung. Fuflhebung schlecht. Empfindlichkeit der Nervenstringe
fiir den faradischen Strom distal herabgesetzt. Muskelerregbarkeit fiir galvanischen
und faradischen Strom herabgesetzt. Streckmuskeln an bd. Unterschenkeln gal-
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vanisch trage. Lichtreaktion unausgiebig, aber deutlich <. Pupillen engstehend.
Spina bifida occulta sacralis I.

Mit 17 Jahren an einer toxischen Diphterie gestorben. Keine Sektion!

Nr. 12: Klagus X, 28 Jahrs, Elektriker:

Anamnestisch und inspektorisch gesund (148t sich nicht untersuchen). 1940 ein-
gezogen. Hat samtliche Anstrengungen im Kriege mitgemacht, keinerlei. Be-
schwerden.

Nr. 13: Hans X, 27 Jahre, Schlosser: 1937 eingezogen, bei der Marine bis 1945.
Schwerste korperliche Anstrengungen ohne Beschwerden. Jetzt in russischer Ge-
fangenschaft. Nach den Angaben der Eltern niemals ernstlich krank gewesen, ins-
besondere keine Beschwerden an Armen und Beinen.

Nr. 14: Roman X, 12. Jahre. Anamnestisch nichts Besonderes. Intern und
neurologisch o. B.

Nr. 15: Wolfgang X, geb. 21. 2. 1931, Binnenschiffer.

Untersuchung 1940: Gelegentlich Einstellungszuckungen an beiden Augen.
PSR. bei Ablenkung auslosbar.

Knickfu} re. mehr als li. und etwas hohes Lingsgewdlbe, aber noch an der
Grenze der Norm, jedenfalls kein HohlfulB.

Untersuchung 30. 1. und 2.10.1948: Sehr starke Cyanose der Héande. Re.
Unterschenkel schwacher, grobe Kraft bei FuBhebung und -senkung herabgesetat,
vor allem re.

Auch an den Héanden ist die Daumen-Kleinfingeropposition deutlich gestort.
Hypaesthesie re. im unteren Teil des N. cutanaeus surae lateralis und bds. im Be-
reich des N. peronaeus superficialis. Leichte Hypaesthesie im distalen Versorgungs-
bereich des N. radialis li. GroBe Nervenstringe an Armen und Beinen fast bleistift-
dick tastbar und indolent. Gegen den elektrischen Strom sind die grofien Nerven-
stamme der Beine fast unempfindlich, an den Armen auch weniger empfindlich
als gewthnlich. Quantitative Herabsetzung der Nervenleitung fiir faradischen und
galvanischen Strom. Die kleinen FuBmuskeln zeigen unvollstindige E.A.R. PSR.
und ASR. nicht ausldsbar. Deutliche Atrophie des Thenar re., li. weniger deutlich.
Hypothenar re. etwas atrophisch, li. unauffillig. Hindedruck re. herabgesetzt,
li. noch normal. Pupillenreaktion auf Li. und Co. prompt. Geringe Atrophie im
unteren Teil des Unterarmes. MaBige Atrophie des unteren Drittels der Unter-
schenkel. Keine Ataxie. Romberg @. Gang unauffillig. Heben des gestreckten
Beines bds. etwas herabgesetzi. Kniestrecken deutlich reduziert. Dorsalflexion
des Fulles bds. etwas reduziert. Plantarflexion normal. Aufrichten ohne Schwierig-
keiten. Sensibilitit: Zahlenlesen am FulBriicken unsicher, sonst keine verwert-
baren Ausfille. BDR. simtlich .

Nr. 16: Andreas X, geboren 27. 7. 1936, Schiiler:

Seit dem 7. Jahr traumatisches Leukom re. Ausgesprochener Knickfufl mit
beginnender Senkung des Innenrandes. Haltung leicht lordotisch. Im iibrigen intern
und neurologisch bei der Untersuchung in Kiel 1940 und in Liibeck 1948 normaler
Befund.

Nr. 17: Marianne X, geb. 12. 11. 1946.

Normale Entwicklung. Keine besonderen Krankheiten. Intern und neurologisch
o. B.

Nr. 18: Mefa X: Immer etwas fettes Kind. Spat laufen gelernt. Mit 4 Jahren
Krampfe, angeblich bei sehr hoher AuBlentemperatur, status epilepticus. Danach
Hemiplegia dextra mit Aphasie. Nach 8 Tagen Besserung, Krampfe traten weiter-
hin auf, besserten sich voriibergehend nach Lumbalpunktion. R -Bilder von
Schédel und Handen sollen nichts Krankhaftes ergeben haben. Seit dem 6. Lebens-
jahr wurde die Sprache ganz schlecht.
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Untersuchung am 3. 1.1942: Kleines, feistes, gestortes Kind von 10 Jahren.
Zwergwuchs. Li. Kopfseite druckschmerzhaft. Spastische, rechtsseitige Hemi-
parese. Keine Sehstorungen. Pupillen und Augenhintergrund o. B. Galvanische
Reizschwelle auf 0,8 mA herabgesetzt. Zur endokrinen Durchuntersuchung an
Padiater verwiesen, soll in der Kinderklinik gestorben sein.

Nr. 19: Rosemarie Y., 6 Jahre.:

Anamnestisch nichts Besonderes. Bei Untersuchung in der Kieler Nervenklinik
normaler interner und neurologischer Befund.

Nr, 20: Werner Y., 4 Jahre:

Bisher normale Entwicklung. Beim Gehen und beim Spielen unauffillig. Sehr
geschickt. Neurologisch und intern o. B.

Nr. 21: Helmuth Y., 3 Jahre:

Bisher normale Entwicklung, mit 1 Jahr Laufen gelernt, keine auffallige Un-
sicherbeit an den Beinen oder an den Hinden. Intern und neurologisch o. B.

Fiir drztlich bedeutsam halten wir die kurz erwihnte Tatsache, daff
durch die jahrzehntelang immer wieder neu gestellte Fehldiagnose einer
spatsyphilitischen Erkrankung die Patienten, aber auch ihre gesunden
Familienmitglieder seelisch schwer belastet, sowie korperlich und wirt-
schaftlich geschédigt wurden. Die Annahme einer Lues fithrte zu stén-
digen Reibereien, teilweise sogar zu vélliger Entfremdung, und zwar be-
sonders gegeniiber den gesunden Geschwistern. Die gleichartige Erkran-
kung der Mutter veranlaBte die Annahme, dafi durch sie eine ,,erbliche
Lues” auf die Kinder ibertragen worden sei. Dieser Glaube lste im
Familienkreise eine anhaltende Spannung auvs. Hinzu kamen personliche
Kriankungen und riicksichislose Behandlung der erkrankten Briider wih-
rend des 1. und 2. Weltkrieges. Es ist auch unversténdlich, wie die Kran-
ken 2 und 7 mit ihrem damals schon voll ausgeprigten Krankheitsbild
zum Frontdienst herangezogen werden konnten. Karl X erfuhr durch
die Ablehnung der Lebensversicherung wegen angeblicher Lues eine wirt-
schaftliche Schidigung'. Sehr schwerwiegend sind die wirtschaftlichen
Nachteile, die sich aus der Ablehnung der Betriebseinstellung des Fried-
rich X wegen Annahme einer Syphilis ergaben (8. 4). In psychologisch
versténdlicher Weise bringt er den wiederholten Verlust seines ganzen
Besitzes mit dieser Fehlbeurteilung in Verbindung.

Aus diesem Grunde erscheint uns die eindringende Beschiftigung mit
seltenen Erbkrankheiten nicht nur eine Liebhaberbeschéftigung fiir Rari-
tatensammler (ganz abgesehen von der allgemein erbbiologischen Be-
deutung dieser Forschungen), sondern auch #rztlich hoch bedeutsam.
Der Arzt mul} wenigstens wissen, dal} es rein degenerative Erkrankungen
gibt, die erscheinungsbildlich der Tabes sehr dhnlich sein kénnen.

1 Die Ablehnungsbegriindung des WDB.-Antrags mit der Annahme einer Lues
war ebenfalls unberechtigt. Ob sich die starken Anstrengungen des Felddienstes auf
das Erbleiden nicht ungiinstig ausgewirkt haben, bleibe dahingestellt.
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Die histologische Untersuchung wurde an einem deutlich verdickten,
derben, graugelblich gefirbten Astchen des rechten Nervus peronacus
der Alwine X (Fall 6) vorgenommen.

Nach Fixierung in 109 iger Formollosung wurden Gefrierschnitte an-
gefertigt und nach dem iblichen Farbungs- und Imprégnationsverfahren
behandelt.

Schon im SprerMEYERschen Markscheidenpréiparat sieht man die Ver-
armung an Myelin. Auf lingere und kiirzere Strecken hin sind die Mark-
scheiden ausgefallen. Bei stirkerer VergréBerung sieht man zunichst

v e g
Abb, 2, Entmarkung der Nerven, oben rechts Nervenfasern mit starker Vermehrung der SCHWANN=
schen Xerne und Demyelinisierung. In der Mitte Myelinbrocken und Abriumerscheinungen, Lipoid-
haufen auch in einer darunterliegenden Nervenscheide. SPIELMEYER: Zeifl (Phasen-Kontrast) Ob-
iektiv 10, Okular 1, Balgauszug 75 em.

Quellung und Auflockerung des Myelinmantels von einfacher Liicken-
bildung, Vakuolisierung, sowie Verschmélerung und schlieflich sein
Untergang. Auch in noch markhaltigen LanrErRMANNschen Trichtern
sieht man den Markzerfall. Da, wo keine Markscheiden mehr sichtbar
sind, findet man breite, sehr kernreiche Binder, in denen hier und da noch
Myelinbrocken liegen. Aber merkwiirdigerweise sind Fettkornchenzellen
und andere Zeichen des Abbaus und der Abrdumung des Myelins, wie
man sie bei echten Neuritiden findet, recht spérlich. Uber den kernreichen
verbreiterten, markiosen Fasern sieht man auf Abb. 2 rechts oben eine
geschwollene Markscheide, in der die LaxterMaNNschen Trichter und
Raxvierschen Schniirringe deutlich sichtbar sind. Es sind hier aber auch
schon die ScuwaxwNschen Kerne deutlich vermehrt. Die Achsenzylinder
sind ebenfalls schwer verdndert. Ganz normale Neuriten sieht man kaum.
Auftreibungen, brockeliger Zerfall bis zu staubférmiger Auflosung lassen
die verschiedenen Stadien des Unterganges erkennen, wie in Abb. 4
unten und in der mittleren Faser von Abb. 5 dargestellt ist.
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Ob aus solchen veréinderten Axonen Fibrillen aussprossen oder
flielen, ist nicht sicher erwiesen.

W

Abb. 3. Markscheidenuntergang von der Myelinschwellung bis zum Zerfall. SPIELMEYER: Zeifl
(Phasen-Kontrast) Objektiv 40, Okular 9, Balgauszug 65 cm.

Abb. 4. Markscheidenuntergang mit grober Verklumpung von Myelin und ¥leinen Lipoidbrocken.

SPIELMEYER: ZeiB (Olimmersion 1/12) Okular 9, Balgauszug 75 cm.

Die auf Abb. 4 sichtbaren feinen Hikchen oder Spiralen stehen in
unserem Priaparat wohl sehr wahrscheinlich nicht mit alten Axonen in

Verbindung, sondern sind Endigungen oder Anschnitte von gewundenen
jungen Fibrillen.
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Es kénnte in den oberen Fasern von Abb. 6 so scheinen, als ob dort
besonders dicke Fasern zu solchen Hakenbildungen neigen. Aber bei ge-

Abb. 5. Neurofibrillenbildung. BIELsCHOWSKY (Homg, Immersion 1/12) Okular 9. Balgauszug 75 cm.

nauverer Betrachtung erkennt man, daB hier mehrere neue Fibrillen iiber-
einander projiziert sind. Ganz deutlich wird dieser Unterschied von unter-
gehendem Axon und Fibrillenneubildung auf Abb. 5, wenn man die

: n ‘W r A P o
e ) R, T il
Abb. 6. Alte und neue Nervenfasern, oben und in der Mitbe nur scheinbares AusflieBen neuer aus
alten Fasern. BIELSCEOWSKY (Homg, Immersion 1/12) Okular 9, Balgauszug 75 cm.

mittlere Nervenfaser mit dem oberen und unteren Biindel neugebildeter
Fibrillen vergleicht. Zwar zeigen auch junge Fibrillen Kaliberschwankun-
gen. Aber sie erreichen die Dicke der alten Neuriten nicht. Bine Bemar-
kung neugebildeter Fibrillen ist nicht nachgewiesen.

Die mesodermalen Hiillen der Nervenfasern sind nicht in dem MaBe
gewuchert, wie man sie bei neuritischen Narben und #hnlich, jedoch
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anders geartet, bei Neurinomen findet, namentlich bei den nach Nerven-
nihten entstandenen Neurofibromen. Auch ist in vorliegendem Falle
nicht festgestellt, daB die Bindegewebsfasern die Nervenfasern in der
iiblichen Weise umspinnen.

Da fiir unsere Untersuchung nur ein kleines Nervenstiick zur Verfiigung
stand, mull man sich vor zu weitgehenden SchluBifolgerungen hiiten.

Aber der Vergleich mit den Befunden, die andere Untersucher erhoben
haben, erlaubt es gewisse Bilder als charakteristisch fiir das bei der

ez g e i

Abb. 7. Bindegewebstibrillen, oben rechts stérkere Vermehrung. PERDRAU: Zeil (Phasen-Konfrast)
Objektiv 40, Okular 9, Balgauszug 65 cm.

D#IBERINE-SOTTASSChen chronischen, hypertrophischen, progressiven Neu-
ritis vorliegende kraukhafte Geschehen anzusehen.

Das, was im Vordergrund der histopathologischen Verénderungen
steht, ist eine langsam fortschreitende Entmarkung und eine Verdickung
der peripheren Nerven. Als Ursache dieser Verdickung findet man eine
Volumenzunahme der Grundsubstanz und als Ursache dieser wieder eine
meist syncytiale Vermehrung der ScEwANNschen Zellen, so daB nach
dem Verschwinden des Myelins und dem Untergang des Achsenzylinders
beinahe ein Zellbild entsteht, wie man es dhnlich bei der fétalen Ent-
wicklung peripherer Nerven findet.

Bei der Betrachtung dieser Préparate dréingt sich die Frage nach dem
primum movens auf. Ist der Markscheidenzerfall die Folge der Wuche-
rung der ScuwANNschen Zellen, oder ist diese eine reparatorische Wuche-
rung als Reaktion der Scuwaxnschen Zellen auf den Markscheiden-
zerfall ?
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Wenn das erste allein vorlage, so wire BrELscHowskys Auffassung
richtig. Es wiirde sich dann um eine Neubildung, die von den SCHWANN-
schen Zellen ausgeht, also um eine sogenannte diffuse Neurinomatose
handeln, Gegen BreLscHowsKys Annahme spricht nun aber, daB beim
echten, erblichen DEJERINE-SOTTAS bisher keine Neurinome oder son-
stige der RECKLINGHAUSENschen Erkrankung zuzurechnende Tumoren,
Naevi, Pigmentverschiebungen usw. beschrieben sind. Auch eine solche
Dominanz, wie sie DETERINE-S0TTAS, VAN BogAERT und andere berich-
ten und wie sie bei unseren Fallen besteht, fehlt beim RECKLINGHAUSEN.
Es dirfte aber, wie sich aus den Markscheidenpriaparaten erkennen oder
doch wenigstens wahrscheinlich machen 1464, der Markzerfall vor oder
mindestens nicht spiter als die Wucherung der Scuwaxnschen Zellen
auftreten. Man miilte dann an einen anlagebedingten peripheren Ent-
markungsprozel denken. Dabei dréngt sich die Frage auf, ob nicht die
primére Stérung in der Funktionssttrung der Scrwannschen Zellen zu
suchen ist. Und zwar tritt diese Stérung zunichst in der Unfihigkeit, die
Markscheiden zu erhalten, sodann auch trotz der Bildung nener Fibrillen
diese zu bemarken, hervor. Vielleicht ist die Grundstérung schon in der
Markscheidenbildung iiberhaupt zu suchen.

Gegen die Bildung echter funktionsfihiger Neurofibrillen bestehen
tiherhaupt sehr ernste Bedenken. Denn die Verminderung der elektrischen
Erregbarkeit auf sensiblem und motorischem Gebiete weisen daraufhin,
daB die Ringleitung in den erkrankten Nerven schwer beeintrichtigt,
sogar ganz erloschen ist.

Die Deutung der neugebildeten fibrilldren Gebilde ist recht schwierig.
Aber dies ist ja schon bei den echten sogenannten Neurofibrillen keines-
wegs gesichert.

Fiir die Annahme, daB hier anlagebedingte Stérungen vorliegen, spricht
ferner der Nachweis, der von BERTRAND, BovErI, BirLscHowsky und
vaN BoaaERT gefiihrt und uns auch wahrscheinlich ist, daB die Grund-
substanz der ScuwanNschen Zellen, richtiger der Scuwannschen Schei-
den glasig, undifferenziert ist, und vor allen Dingen die Differenzierung
der Zellen verlorengeht oder von Anfang an fehlt, wie dies die syncytiale
Anordnung der gewucherten Kerne wohl erweist.

Auch der Umstand, dafl das Leiden schon in frither Kindheit beginnt,
spricht fiir das Vorliegen eines heredodegenerativen Prozesses. Und
schliellich ist der distale Beginn der Erkrankung, der wieder im Wider-
spruch mit den Neurinomatosen steht, ein Hinweis auf eine trophische
Storung, die sich naturgemaf distal, also dort, wo an die trophischen
Funktionen erhohte Anforderungen gestellt werden, am ehesten und
schwersten auswirkt.

Die Ahnlichkeit der Vermehrung und Anordnung der ScHwaNNschen
Kerne mit den Bildern, die wir in den fritheren Entwicklungsstadien der
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peripheren Nerven sehen, darf nicht so hoch eingeschitzt werden, wie
BierscrowsEY das wohl getan hat. Denn es gibt nun einmal in jedem
Gewebe nur ganz beschréinkte Moglichkeiten der Gestaltung, die, soweit
es sich nicht um nur vollig metaplastische maligne Entartung handelt,
innegehalten werden und also zu &hnlichen Zustinden bzw. Bildern
fihren.

Gerade in der Histopathologie wird man daher die Unadhnlichkeit der
Befunde weit stirker betonen miissen, als ihre Ahnlichkeit.

Das bedeutet fiir die Binordnung der DEIERINE-SoTTAsschen Poly-
neuritis hypertrophica, dafl sie eine besondere Form neuraler Heredo-
degeneration ist.

Wir méchten deshalb auch die Versuche, sie anderen myatrophischen
Prozessen anzugleichen als untunlich, ja sogar als bedenklich ablehnen.
Denn sie fithren zu einer Synthese scheinbar dhnlicher aber wesensver-
schiedener Krankheitsbilder, bei der gerade wesentliche Faktoren nicht
beachtet, zum mindestens aber vernachlissigb worden sind.

Symptomatologisch bietet unsere Familie das typische, unverkennbare
Bild der D.S.Kr. mit seinem. eigenartigen Gemisch von Symptomen der
neuralen Muskelatrophie und der FriepreIcHschen Krankheit sowie dem
pathognomonischen Zusatzsymptom der reflektorischen Pupillenstarre.

Unter Beriicksichtigung der interessanten Beobachtung von STORERING
haben wir alle unsere Falle auf das Vorhandensein einer myotonischen
Puypillenreaktion untersucht, eine solche aber nicht feststellen kénnen.
In unserer Familie besteht bei allen Kranken eine fehlende bzw. unaus-
giebige Lichtreaktion bei prompter Verengerung und Erweiterung auf
Nah- und Ferneinstellung. Eine Ausnahme davon ist der Kranke 15 mit
normalen Pupillenreaktionen. Ob es sich hier um einen noch nicht voll
ausgebildeten Prozel handelt oder ob dieses Abweichen vom gewohnten
Bild als Ausdruck intrafamiliirer Variabilitdit zu werten ist, kann erst
durch den weiteren Verlauf geklidrt werden.

Die hypertrophische Neuritis, die in unserer Familie — was gegeniiber
berechtigter Kritik DAwIDENRKOWS wichtig ist — auch histologisch nach-
gewiesen werden konnte, wird allerdings auch bei der ,,reinen‘’ neuralen
Muskelatrophie vom hiufigen CHARcoOT-MaRiEschen Typ! beobachtet
{I. Horrmanw, P. MarIE, DAWIDENROW, SLAUCK) — ein deutlicher Hin-
weis darauf, dafl die meist, besonders auch von DAWIDENKowW vertretene
Ansicht zu Recht besteht, wonach die D.S.Kr. als ein der CHARCOT-
Marreschen Krankheit verwandtes Syndrom angesehen wird. Inwieweit
es im Sinne SLAUCKs und DAWIDENKOWS eine besondere ,, HOFFMANN-
sche Krankheit, d. h. eine neurale Muskelatrophie mit regelmifig vor-

1 Nach Frriepricum ScuurTze, auf dessen Arbeit wir ausdriicklich verweisen,

ist die Bezeichnung ;,Charcort-Mariesche Krankheit* fiir das klassische Syndrom
der neuralen Muskelatrophie historisch unberechtigt.
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handener hypertrophischer Neuritis als erbkonstante Variante gibt, muf
wohl noch genealogisch gesichert werden.

Die von DawipeNkow gedubBerte Anschauung, dafl der symtomatolo-
gischen und anatomischen auch eine genetische Verwandtschaft der
Crarcor-MariEschen und D.S.Kr. (und vielleicht auch einiger weiterer
klinischer Varianten) entspricht und seine dafiir gegebene Erklirung
im Sinne der multiplen Allelie hat auch nach unserer Ansicht recht viel
fiir sich.

Genealogisch bietet unsere Familie durch 3 Generationen ein eindeutig
dominantes Bild. Dies widerspricht DaAwIDENKOWS Angabe (1927), wo-
nach beider D. 8. Kr. im Gegensatz zur dominanten CHARCOT-MARIESchen
Krankheit , kein einziges Mal direkte Vererbung von den Hltern auf die
Kinder beobachtet wurde®, dafl die Leiden demnach rezessiv iibertragen
werde und ,,genetisch scharf umrissen” sei, d. h. nur diesem einen Erb-
gang folge. Die gleiche Ansicht hat DawiDeENkOW in einer spéteren
Arbeit (1930) ausgesprochen. Zur Beurteilung dieser Frage sollen die
bisherigen Veréffentlichungen genealogisch iberpriift werden, wobei wir
uns unter Hinweis auf DawIDENKOWSs genaue Mitteilungen auf das un-
bedingt Notwendige beschranken.

1. DEsERINE-So1TAS 1893: Bruder und Schwester. Eltern: ungenaue Angaben.

2. DEsERINE 1896: Isolierter Fall.

3. Raymonp 1903: 2 Schwestern, Eltern nicht untersucht.

4. Brascm 1904: Dominante Ubertragung durch 2 Gonerationen. Klinisch
,.-nahert sich der Symptomenkomplex der ausgepragten Form D&JERINE-SoTTAS"
(Dawipevrow). Unseres Erachtens ist er sogar als mit ihr identisch zu bezeichunen:
Miosis, reflektorische Pupillenstarre, Skoliose, Ataxie, Hypertrophie der Nerven-
stamme. Das Fehlen von Anaesthesien, Schmerzen, Nyastagmus und Beteiligung
des unteren Facialisastes kann man kaum mit Dawipexkow als Beleg fir eine
nosologische Sonderstellung verwerten, da-einzelne dieser Symptome bei sonst
klassisch ausgepragtem Krankheitsbild sehr wohl fehlen konmnen, so in unserer
Familie X die Facialisbeteiligung. Ferner ist unverstandlich, wieso DaAwWIDENKOW
den Brascus Fillen duBerst ahnlichen Fall CuErssoxskiss, der ebenfalls keine
Facialisbeteiligung aufweist, zu den klassischen Fallen mit D.S.Kr. rechnet,
wihrend er Brascrs Falle nur als Ubergangsform bewerten will.

Die Tatsache, daB nosologisch und genealogisch iibereinstimmende Heredo-
generationen in verschiedenen Familien gewisse Besonderheiten zeigen, ist all-
gemein bekannt und von M. Brersormowsky folgendermalen charakterisiert wor-
den: ,,Jeder Fall, bzw. jede Familiengruppe hat eine Sondernote, die sich besonders
in der Lokalisation der Verinderungen auspragt. Die allgemeine Bedeutung dieser
interfarmalidren Variabilitdt haben v. VERSCHUER fiir die menschliche Erbpathologie
im allgemeinen und Currrus fiur die Erbkrankheiten des Nervensystems im Be-
sonderen mit zahlreichen Beispielen belegt und theoretisch zu begriinden versucht.

5. SLavck 1924: Familie 8. 2 Briider. Eltern ,,anamnestisch gesund®.

6. CuerssoNskry 1926: Isolierter Fall. Eltern, Vetter und Base 2. Grades,
anscheinend nicht untersucht.

Von den Fallen, die Dawrpexgow 1927 (8. 427) als sporadische Vertreter der
D. 8. Kr. auffithrt {GomeavLr-MarreT 1889, Rossorimo 1900, Bover: 1911) waren
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uns die beiden ersteren nicht zugénglich, der letzte fillt wegen fehlender genea-
logischer Angaben fiir unsere besondere Betrachtung aus.

Seit DAWIDENROWS zusammenfassender Arbeit {1927) sind noch folgende Mit-
teilungen erschienen: DELL’AcqQua: 2 Brider und 1 Schwester, gleichsinnige Falle
in der Ascendenz, unregelmilige Dominanz (1935), TarasstéwrrcH und Micmi-
JEW: isolierter Fall mit typischem histologischem Befund (1935), CooPER: Domi-
nanz durch 3 Generationen (1936) und E. STORRING: isolierter Fall (1941).

Soweit aus den Referaten der auslindischen Arbeiten zu ersehen ist, handelt es
sich, wie auch im Falle StérrINGS, um das vollstindige Bild der D. 8. Kr.

Uberblicken wir nun das vorliegende Gesamtmaterial in genealogischer
Hinsicht, so ergibt sich folgendes: 3 Mitteilungen mit Geschwisterfillen
sind schwer verwertbar, da die Eltern nicht untersucht wurden (D&yk-
RINE-SorTas 1893, RavMoxD 1903, Scavex 19241). Von den isolierten
Fillen (DfsrrINE 1896, CoErssoNskis 1926, E. StorrING 1941) ist nur
der letztgenannte verwertbar, da hier beide Eltern (Mutter Schizophre-
nie!) drztlich untersucht wurden. Immerhin mul im Sinne DaWIDENEOWS
anerkannt werden, daf die anamnestisch fehlende Erkrankung der El-
tern, vor allemn aber die in den Fillen von D&yurine 1896 und Cumgrs-
sONSKIT 1926 vorliegende Blutsverwandtschaft der Eltern, einen starken
Verdacht auf Rezessivitib erwecken.

Entgegen DAWIDENKOWs oben zitierter Behauptung sind nunmehr
3 Pamilien mit dominantem Erbgang durch 2 bzw. 3 Generationen bekannt
(Brascm 19042), CooPER 1936, eigene Beobachtung 1950)! Dazu kommt
4. die von DrErL’AcQua 1935 beschriebene Familie mit unregelméBiger
Dominanz durch 4 Generationen.

Wir kommen damit zu folgendem Ergebnis; Die DawrpENKOoWsche
These, dal allgemein und speziell bei der neuralen Muskelatrophie und
den ihr verwandten Erkrankungen ein bestimmtes klinisches Krankheits-
bild stets nur ein und demselben Erbgang folgen soll, ist in Bestétigung
fritherer Kritik nunmehr wieder durch die griindliche Erforschung der
D.S.Kr. als unhaltbar erwiesen worden: bei dieser kommt nach dem
heutigen Stand unserer Kenntriisse der klar dominante Erbgang kaum
seltener vor als bei der ,reinen” neuralen Muskelatrophie vom Typ
CuarcoT-MaARTE. Umgekehrt gibt es aber anch unter den Familien mit
diesem Syndrom hdchstwahrscheinlich nicht allzu selten rezessive Fox-
men. Mit WEITZ kann man jedenfalls so die Tatsache deuten, dafl sich
unter 20 Elternpaaren von Geschwisterfallen 3mal Verwandtenehen fan-
den. Auch die relativ hiufigen , sporadischen® Fille mit reiner CHARCOT-
Magiescher Krankheit sprechen in diesem Sinne.

1 Suavoks Angabe, daB die Probanden-Eltern ,,anamnestisch gesund seien-
hat nach allgemeinen und eingehenden personlichen Erfahrungen kaum Beweis-

kraft.
2 Die Notwendigkeit, Brascus Félle zur D.S.Kr. zu rechnen, wurde oben be-

griindet.
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Wie Storrine 1941 mit Recht betont, kann tiber die Nosologie der
sehr seltenen D.S.Kr. ,,Entscheidendes — wie auch PeTTE betont —
nur auf Grund erbbiologischer Untersuchungen gesagt werden.” Durch
die ganzen Versffentlichungen tiber die D.S.Kr, und die ihr verwandten
Krankheitsbilder ziehen sich immer wieder erneute Miliverstindnisse
und Verwechslungen, von denen nur die wichtigsten richtig gestellt seien.

Als erster hat offenbar D#sERINE mit seiner Krankheitsbezeichnung ,,Nevrite
interstitielle hypertrophique et progressive de l'enfance’* den Krankheitsbegriff
der hypertrophischen Neuritis aufgestellt und ihn klinisch und anatomisch so
scharf umrissen, daBl die charakteristische Kombination eines FrIEDREIOH-arbigen
(,,tabiformen‘‘) Komplexes mit demjenigen der klassischen neuralen Muskel-
atrophie (Charcot-Marie) noch heute unerschiitterlich feststeht und als Richt-
schnur fir die Diagnose der D. S.Kr. zu dienen hat. Wenn 1993 1. HoFFMANN mit
der Bezeichnung ,,progressive hypertrophische Neuritis* den von DEZJERINE ge-
prigten Namen auf eine Form der neuralen Muskelatrophie ubertrigt, die vom
Klassischen Typ nur durch zusitzliche Verdickung, zum Teil sogar nur Verhartung
der peripheren Nervenstimme und gewisse elektrische Erregbarkeitsherabsetzungen
derselben unterschieden ist, und wenn gar sein Schiiler SLavck 1924 in diese
sogenannte ,,Horrmannsche Krankheit*“ auch Fille vom eindeutigen DASERINE-
Sorrasschen Typ einordnen will — er sagt von ihnen, es seien ,,keine sogenannten
reinen Fille im Sinne HorrMANNs* — so mul ein derartiges Vorgehen aus histo-
rischen aber auch erbbiologisch-nosologischen Griinden als irrefithrend abgelehnt
werden. Das letztere deshalb, weil das Symptom der ,,hypertrophischen Neuritis®
klinisch sehr vieldentig ist, worauf Dawipeyxow mit Recht nachdriicklich hinwies.
Diesern Antor ist auch darin beiznstimmen, daB eine Sonderform der neuralen
Muskelatrophie mit hypertrophischer Neuritis ofine ,,FrIEDREICH-Komplex nur
dann als selbstindige ,,Horrmaxnsche Krankbeit’" anerkannt werden konnte,
wenn ihre eindeutige Erbkonstanz nachgewiesen wire, in dem Sinne, wie dies fiir
die D.S.Kr. der Fall ist.

Bedauverlich ist, dafl die unstatthafte Vermengung der echten D.S.Kr. mit der
einfachen hypertrophischen Neuritis auch in die Handbuchdarstellung von
Boxrers tibergegangen ist.

Durchaus unzutreffend ist auch BorrErs’ Angabe in seiner Originalarbeit
(Z. Neur. 160, 1938), daf er ein intrafamilidres Alternieren der D.S.Kr. und der
Charcot-Marieschen Form der neuralen Muskelatrophie festgestellt habe. Nur bei
dem auf S. 503 mitgeteilten Befund (Fall 33) kdante man allenfalls an eine D.S.Kr.
denken, da hier aufler dem klassischen Charcot-Marjeschen Syndrom Anisokorie
und Nystagmus sowie verdickte Nervenstdmme bestanden. Da jedoch Stérungen
der Pupillenreaktion auf Licht vermiBt werden, darf dieser Fall unseres Erachtens
keinesfalls dem DEyERINE-SoTTaSschen Syndrom zugerechnet werden. Eine Eigen-
untersuchung der Blutsverwandten hat nicht stattgefunden. Wegen des vorhandenen
Bapinsk1-Reflexes will BorTERs diesen Fall als Ubergangsform zwischen Charcot-
Marie-Typ und Frieprercuscher Ataxie im Sinne von STRUMPELL bewerten, was
jedoch recht problematisch sein diirfte, zumal das BaBINSKI-Zeichen nach Da-
winenkow (1930) auch bel rudimentiren Fallen von Charcot-Mariescher Krankheit
vorkommen kann, und zwar nach eigenen Erfahrungen des Autors sowie solchen
von Loxa.

In den weiteren von BoETERS unter Nr. 8 und 25 angefiihrten Familienfallen,
die er als Neuritis hypertrophicans bezeichnet, zeigen sich neben dem Charcot-
Marie-Syndrom jeweils ein Kranker mit zusitzlicher Hypertrophie der Nerven-
stimme. Es handelt sich hier lediglich um das bereits von Dawipenkows Schiler
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TrATSCHEW beschriebene Alternieren beider Formen (vgl. S.11). Ein Fall von
D.8.Kx. ist also auch in diesen Familien nicht nachweisbar.

Die Richtigkeit des von STORRING, PETTE sowie frither u. a. auch von Dawr-
DENKOW vertretenen Standpunktes, dafi eine nosologische Kléarung der D.S.Kr.
und der verwandten Erkrankungen nur auf genealogischem Weg erreicht werden
kann, beleuchtet sehr deutlich eine Verdffentlichung Goérzes (1941). Der Verfasser
vertritt — u. a. auf BoETERS’ oben kritisierte Angaben sich stiitzend — den Stand-
punkt, daB neurale Muskelatrophie, hypertrophische Neuritis und erbliche Ataxie
»eine letzten Endes einheitliche Krankheitsgruppe‘‘ darstellen, zu der er — wenn
auch mit Vorbehalt — noch die Neurofibromatose rechnen mdchte. Es sei mehr
bedingt durch das zufallig beobachtete Krankheitsstadium als durch die vorliegende
Krankheitseinheit, ob die Diagnose auf neurale Muskelatrophie oder Erbataxie
laute. Andererseits solle dieser Standpunkt ,,nicht dazu fithren, klinisch die einzelnen
Krankheitssymptome zu vernachlissigen und die Krankheitsbilder zu verwischen‘‘.
,»»An den iiberlieferten Differenzierungen mufl man festhalten.” ,,Wie sich die Erb-
lichkeit im einzelnen verhalt, ist noch unklar.‘ Dies muf} es ohne genealogische
Untersuchungen auch bleiben, auf die G61zE ,,bewublt verzichtet'* hat. Auf alle
Einzelheiten der Gorzeschen Félle und Darlsgungen einzugehen wiirde zu weit
fiihren, Im Rahmen unserer Arbeit sei nur vermerkt, daf} sich unter seinen 7 Fillen
einer findet (Nr. 1), bei dem es sich mdoglicherweise um das rudimentéire Bild der
D. 8. Kr. handelt.

Den Beweis dafiir, dal die D.S.Kr. zu jener obengenannten, die FRIEDREICHSChe
Ataxie umfassenden Einheitsgruppe gehort, hat Gorzr aber wegen fehlender genea-
logischer Untersuchungen keineswegs erbracht. Diese koénnen auch durch die
gorgfaltigsten Untersuchungen des Krankheitsverlaufes nicht ersetzt werden. Wir
kénnen demnach nach unseren Erfahrungen Gorze auch darin nicht folgen, wenn
er angibt, dafl die Grenzen der neuralen Muskelatrophie immer unschirfer wiirden,
daBl es ,,reine** Typen kaum gebe, daB ,,eine ausgesprochene intrafamilidre Kon-
stanz der Krankheijtserscheinungen nicht die Regel* sei usw. Auch mit seiner Be-
hauptung kontinuierlicher Uberginge zwischen FriEDREICHscher Ataxie und
neuraler Muskelatrophie konnen wir uns weder auf Grund von GOrzEs eigenen
Fillen, noch der von ihm zitierten Literatur einverstanden erkliren. Bereits
Dawimnengow hat 1930 betont, daB die viel (so auch von HALLERVORDEN in seinem
Handbuchbeitrag) zitierten Falle B‘IEMONDS, keinen Beweis dafiir erbringen, dal
neurale Muskelatrophie und Frieprricmsche Krankheit eine klinisch-genetische
Einheit bilden. Insbesondere mufl betont werden, daB sich unter Bremonps Fiallen
aus 2 Familien kein einziger findet, der als D.S.Kr. angesprochen werden kann.
Der unter dieser Diagnose von Biemoxp angefithrte Fall C (der 2. Familie) zeigt
lediglich hypertrophische Nervenstdmme neben dem reinen Charcot-Marie-Syndrom
(vgl. S.11).

Im Interesse einer endlichen Klarstellung der durch verschiedene Pu-
blikationen immer wieder neu verwirrten Nosologie der D.8.Kr. méch-
ten wir schlieBlich noch zu der Mitteilung von DE BUSSCHER und VAN
BogAEgrT iiber eine rudimentire Form der D.S.XKr. Stellung nehmen:
Klinisch bestand das reine Bild der Form Cuarcor-MARrIE, abge-
sehen von einer leichten Kyphose bei beiden Geschwistern. Das Fehlen
,,tabischer Symptome wird ausdriicklich hervorgehoben. Wenn die
Autoren allein aus dem histologischen Befund excidierter Nerven die
Diagnose einer D.S.Kr. ableiten zu konnen glauben, so vermégen wir
dem nicht zu. folgen, denn der Befund der hypertrophischen Neuritis
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kann in gleicher Weise bei der CraRcoT-MAaRIBschen wie bei der D. 8. Kr.
gefunden werden, ebenso bei jenen noch problematischen Fillen von
,, HorrmaNNscher Krankheit” im Sinne Stavcks. Leider sind auf den
Abbildungen vaN BoGAERTs keine Darstellungen der ScEwaNNschen
Kerne zu sehen, aus denen sich auf deren Verhalten Schliisse ziehen
lieBen.

Wir haben den Eindruck, dal gerade das Verhalten der ScHWANNschen
Kerne fiir die Klassifizierung der verschiedenen Formen der hyper-
trophischen Neuritiden von grofer Bedeutung ist.

Es scheint, daB die bindegewebigen Formen der Hypertrophien von
der D. S Kr. scharf unterschieden werden miissen.

Es wire auch wohl, im Hinblick auf diese histologischen Besonder-
heiten, der Unterempfindlichkeit der von uns beschriebenen kranken
Familienmitglieder als Kriterium der D. 8. Kr. vermehrte Aufmerksam-
keit zu schenken.

Wir kommen demnach in Ubereinstimmung mit DAWIDENEOW auf
Grund unserer eigenen Kklinisch-genealogischen sowie histologischen
Untersuchungen wie auch der kritischen Durchsicht des Schrifttums
zu dem Ergebnis, daB die D.S. Kr. ein genedlogisch und Eklinisch wnd
histologisch durchaus selbstindiges Krankheitsbild ist, jedoch wahrschein-
lich in dem auf 8. 11 erwihnten Sinne genetische Beziehungen zur klassi-
schen neuralen Muskelatrophie CHARCOT-MARIE besitzt.

Von Interesse sind in dieser Hinsicht die von Davipexgow als ,, Ubergangsformen
zwischen D. 8. Kr. und Crarcor-MarTEscher Form erwihnten Falle des Schrifttums.
In den Beobachtungen von Loxe 1907 und 1912, MarINEsco 1894, Casazza 1900,
GierLicH 1909 und WasTPHAL 1909 handelt es sich offensichtlich nur um leichte,
durchaus dem zuldssigen Variabilitstsbereich angehdrige Abweichungen vom
klassischen Coarcor-Marie-Bild, wihrend die Fille von P. MariE 1906, DELEAYE
und van Bocarrt 1934, Laupa 1922 und fraglich auch die Falle von Sortz 1935,
Ktuwer 1928, v. Mernin 1918 und Wowrr, Rusowowrrz und Burcuzen 1932 offen-
sichtlich nichts. anderes darstellen als rudimentare Ausprigungen des DBIERINE-
Sorras-Syndroms (vgl. hierzu Corrrus 1935, S. 15).

Zusammenfassung.

Die D. S. Kr. ist eine der seltensten Erbkrankheiten des Nerven-
systems, weshalb jede einschligige Beobachtung versffentlicht werden
muB, vor allem dann, wenn, wie in unserem Fall, eine griindliche genea-
logische und histologische Untersuchung moglich war. Nur dann kann
es gelingen, die vielseitigen Irrtiimer, die die bisherige Darstellung
dieser Krankheit verwirren, endgiltig auszumerzen. Unsere Unter-
suchungen haben in Zusammenhang mit einer kritischen Durchsicht
des erreichbaren Schrifttums folgendes ergeben:

1. Die D. 8. Kr.ist ein genealogisch, klinisch und histologisch véllig
selbstindiges Leiden, was nur mit diesen Methoden, jedoch nicht auf
anderem Wege feststellbar ist.
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2. Wahrscheinlich bestehen, wie DAWIDENKOW vermutete, genetische
Beziehungen zur neuralen Muskelatrophie CaARCOT-MARIE.

3. Die sogenannte hypertrophische Neuritis im Sinne I. HOFFrMAXNNS
konnte nur dann als selbsténdiges Leiden anerkannt werden, wenn sie
sich als erbkonstanter Biotypus erweisen sollte. Die bisherigen Befunde
machen es zunichst wahrscheinlicher, dafl die Hypertrophie der Nerven-
stdmme ein intrafamiliir variables Zusatzsymptom ist. Auch die Unter-
empfindlichkeit gegen den elektrischen Strom erscheint beachtenswert.

4. Symptomatologisch priiften wir die interessante Vermutung
F. Stérrines nach, daf die Stérung des Pupillarreflexes bei D. S. Kr.
myotonischer Natur sei. Unsere Fille boten hierfir keine Bestidtigung.

5. Die nahere Kenntnis der D. 8. Kr. ist auch in praktisch-drztlicher
Hinsicht von grofler Bedeutung, weil die Verwechslung mit einer Tabes
zu schwerer seelischer und wirtschaftlicher Belastung der Betroffenen
fithren kann.
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