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Eine neue x-ehromosomale Muskeldystrophie. 

Von 
P. :E. BE~JKER und  F. KIENER. 

Mit 8 Textabbildungen. 

(Eingegangen am 22. M~irz 1955.) 

Die Dystrophia museulorum progressiva (Erb) ist heterogen. Bisher 
sind 3 versehiedene Arten yon Muskeldystrophie bekannt, yon denen die 
eine dominant autosomM, die andere recessiv autosomM und die dritte 
recessiv x-chromosomal erblich ist*. Die Klinik der 3 Arten ist verschie- 
den hinsichtlich des Erkrankungsalters, der Lokalisation des dystro- 
phischen Prozesses im Beginn, der Bauer des Verlaufs, des Auspr~gungs- 
grades und des Vorliegens yon Pseudohypertrophie. Sie unterscheiden 
sich ~ul3erdem im Vorkommen oder Fehlen yon Knochen- und Fett- 
dystrophie. Die klinisehen Unterschiede waren in ~den verg~ngenen 
70 Jahren bei der Benennung yon ,,Unterformen" mM~gebend. Diese 
Versuche einer Einteilung nach klinischen Symptomen haben heute, 
nachdem die Genetik der Muskeldystrophien weitgehend gekl~rt ist, nur 
noch historisches Interesse. 

Die bisher bekannten Arten der Dystrophia museulorum progressiva. 

Bei der dominanten autosomMen Art 1, 2, a, 16 beginnt das Leiden 
zwischen dem 7. und 27. Lebensjahr, ein frfiheres oder sp~teres Er- 
krankungsMter ist sehr selten. Die Schultergiirtel- oder die Gesichts- 
muskulatur ist zuerst betroffen und der dystrophische Prozel~ ergreift, 
wenn die Krankheit  fortschreitet, die Arm-, Rumpf-, Beckengiirtel- und 
Beinmuskulatur, wobei bestimmte Muskeln bevorzugt sind. Nicht selten 
ist die Muskeldystrophie asymmetrisch ausgepr~gt. Pseudohypertrophie 
kommt vor. Der Verlauf ist, verglichen mit dem der anderen Arten, 
langsam und gutartig; langdauernde Stillst~nde werden h~ufig beobach- 
tet, und die Kranken werden relativ selten gehunf~hig. Viele sind bis ins 
sp~te Alter berufsf~hig, und die Lebenserwartung ist dutch das Leiden 
nicht erheblich herabgesetzt. Die durchschnittiiche Kinderzahl der 
Kranken bleibt nut  wenig hinter der der Bev51kerung zuriick 4. 

Bei der recessiven autosomalen Muskeldystrophie 1, 3, a, 1~ beginnt das 
Leiden zwischen dem 2. und 40. Lebensjahr; sp~teres Erkranken ist sehr 

* Die periphere Form (B~TTE~, GOW~.RS), die neuerdings yon WV, LA~I)ER aus- 
ftihrlich beschrieben ist und die ocul~re Form (KrLo~ und ~vIN) sollen hier auSer 
Betracht bleiben. 
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selten. Die Muskeln des Beckengfirtels und der Beine sind zuerst be- 
troffen, sparer werden auch die Muskeln des Rumpfs, des Schultergfirtels 
und der Arme dystrophisch, wahrend die Hals- und Gesichtsmuskeln 
nur selten und dann geringgradig beteiligt sbld. Pseudohypertrophie 
der Waden-, Gesa2- und Oberschenkelmuskul~tur ist haufig, andere 
Muskeln sind seltener pseudohypertrophisch. Kontrakturen kommen 
haufig vor, Spitzffil]e sind oft schon in einem frfihen Stadium des Leidens 
vorhanden. Eine Dystrophie der Knochen ist in einzelnen Fallen fest- 
gestellt worden, und manchmal ist auch die Trophik des Fettgewebes 
gestSrt. Der Verl~uf ist durchschnittlich schneller als bei der dominanten 
Art, aber manche Kranke bleiben auch jahrzehntelang gehfahig. Die 
durchschnittliche Lebenserwartung ist herabgesetzt und die dureh- 
schnittliche Kinderzahl der Kranken ist betraehtlich geringer als die der 
BevSlkerung. 

Die Kranken der recessiven x-chromosomalen Art 1, 3, 3, 14, 15 sind am 
schwersten betroffen. Das Leiden tritt fast nur im mannlichen Geschlecht 
auf. Es beginnt innerhalb der ersten 3 Lebensjahre, selten 1 oder 2 Jahre 
sparer. Ein Tefl der Jungen hat niemals richtig laufen gelernt, bei den 
anderen stellt sich, nachdem sie schon l~ufen konnten, bald der typische 
watschelnde, schaukelnde Gang ein. Sie werden im Gehen unsieher, 
fallen fiber kteine Unebenheiten des Bodens, stfitzen sich beim Treppen- 
steigen auf alle 4 Gliedmal~en oder ziehen sich mit den Handen am Ge- 
lander hoch, und beim Aufstehen aus dem Liegen stfitzen sie sich mit den 
Handen auf die Oberschenkel. Die Becked- und Oberschenkelmuskeln 
sind dystrophisch, und sehr bald, spatestens nach 3--6 Jahren, ist auch 
die Schultergfirtelmuskulatur betroffen, was zuerst an den sogenannten 
,,losen Schultern" kenntlich ist. Fast samtliche Muskeln des Schulter. 
gfirtels werden ergriffen, und bald zeigt sich eine Schwache der Hals- 
muskeln, und die kleinen Handmuskeln kSnnen ebenfalls atrophisch 
werden. Die Gesichtsmuskulatur bleibt meistens frei, aber wenn das 
Leiden welt fortgeschritten ist, kSnnen einzelne Kranke die Augen im 
Schlaf nieht mehr ganz schliel~en. Pseudohypertrophische Waden sind 
schon im Beginn festzustellen, und aul3erdem werden die Gesa{~- und 
Oberschenkelmuskeln fast regelmal]ig pseudohypertrophisch. Frfihzeitig 
bildet sich eine Spitzfu~kontr~ktur aus; spgter, wenn die Kranken 
bettlagerig sind, treten Beugekontrakturen in den Knie-, Hiift- und 
manchmal auch in den Ellenbogengelenken auf; Beugekontrakturen der 
Handgelenke sind selten. Um das 12.--15. Lebensjahr werden die Kran- 
ken gehunfahig und bettlagerig. Viele machen ein Stadium allgemeiner 
Verfettung durch, und manche sind dann sparer, im Endzustand fast 
bis aufs Skelet abgemagert. Der Kopf kann auf dem dfinnen H~ls nicht 
mehr gehalten werden und hangt auf die Schulter. Sie sitzen in sich 
zusammengesunken mit deformiertem Brustkorb und kyphoskoliotisch 
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verkrfimmter Wirbels~ule. Arme und Beine wirken fast wie skeletiert 
mit Ausnahme der Unterschenkel, wo noch Reste der ehemals pseudo- 
hypertrophischen Waden zu erkennen sind. Oft wird dieses Stadium 
nicht erreicht, weft die Kranken vorher sterben. Der Tod tr i t t  sp~testens 
zu Beginn des 3. Lebensjahrzehnts ein. Die Bezeichnung Muskeldystro- 
phie kennzeichnet diese Krankheit  eigentlich nicht ausreichend, denn 
aul~er der Muskulatur verfallen auch das Fettgewebe und das Skelet, vor 
allem die langen R5hrenknochen, einem dystrophischen Prozel~. Der 
Herzmuskel ist h~ufig mitbetroffen. Die Testes sind vielfach abnorm 
klein. Schwachsinn kommt vermutlich iiberdurchschnittlich h~ufig vor. 
Kein Kranker hat  Iqachkommen. 

Diese schwere Krankheit  ist auffallen4 einfSrmig im Verlauf und in der 
Auspr~gung, nicht nur bei Kranken der gleichen Sippe, sondern auch bei 
nicht miteinander verwandten. BECKER ~ hat  in Baden 30 Sippen, die 
einen x-chromosomalen Erbgang erkennen lassen mit 74 Kranken dieser 
Art untersucht. ST~PH~S u. TYLER 14 haben im Staate Utah in den 
USA 33 Sippen mit 63 Kranken beobachtet, und STeVEnSON 15 hat  in 
Nordirland 27 Sippen mit 35 Kranken untersucht. In der Beschreibung 
des Krankheitsbildes und des Verlaufs stimmen alle 3 Ver5ffentlichungen 
iiberein. Unabhgngig voneinander sind die Autoren zu dem Ergebnis 
gekommen, dal~ diese frfihzeitig beginnende Muskeldystrophie mit dem 
ungiinstigen Verlauf recessiv x-chromosomal erblich ist. Die Mutations- 
rate dieser Art sch~tzten BECK~ u. L ~ z  ~ in Sfidbaden auf rund 1:25 000, 
ST~P~E~S u. TYLE~ 14 in Nordamerika auf fund 1 : 10000 und ST~V~- 
SO~ ~5 in Nordirland auf 1:15000--1:22000. Wenn man die vielen mSg- 
lichen Fehlerquellen derartiger Sch~tzungen in Betracht zieht, stimmen 
die Zahlen grSl~enordnungsm~tl3ig gut fiberein. Die Mutationsrate ist 
hoch. Kasuistische Mitteflungen yon Sippen mit recessiver x-chromo- 
soma]er Muskeldystrophie sind nicht selten. Wir sch~tzen, dab 40 bis 
50 einzelae Sippen verSffentlicht sind, in denen jedesmal mehrere 
Kranke in verschiedenen Familien vorkommen. Sie sind s~mtlich m~nn- 
lichen Geschlechts, haben gesunde Eltern und sind fiber die Miitter 
miteinander verwandt. Die Muskeldystrophie verl~uft bei s~tmtlichen 
Kranken so, wie wires hier ffir die x-chromosomale Art dargestellt haben. 

Eine neue Sippe mit x-chromosomaler Muskeldystrophie. 

Vor kurzem haben wir eine neue Sippe untersucht, in der 14 m~nnliche 
Kranke vorkommen. Die Sippentafel (Abb. 1) l~l~t auf recessiven 
x-chromosomalen Erbgang schliet~en, aber das klinische Bild und der 
Verlauf des Leidens sind in dieser Sippe anders als bei den Kranken der 
bisher bekannten x-chromosomalen Art. Die AngehSrigen dieser Sippe 
sind in der bayrischen Oberpfalz ans~ssig. Die 5 lebenden Kranken 
konnten wir untersuchen, ein 6 ,  der die Untersuchung verweigcrte, ist 
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v e r d ~ c h t i g ,  e b e n f a l l s  a n  b e g i n n e n d e r  M u s k e l d y s t r o p h i e  z u  l e iden .  U b e r  

d ie  8 V e r s t o r b e n e n  h ~ b e n  w i r  e i n g e h e n d e  B e r i c h t e  b e k o m m e n ,  so d a b  

s i ch  a u c h  b e i  d e n  m e i s t e n  y o n  i h n e n  d e r  V e r l a u f  de s  L e i d e n s  in  g roBen  

~ � 9  

~o c~ 

k ~  

Lo~ ~L, /~-  

[o+,\ L~ 

~-- o~/" o~ o~ 

~o 

O* 0 L C}:- (De 

Zf igen  d e u t l i c h  d a r s t e l l t .  A u c h  d ie  

N i c h t k r a n k e n  s i n d  u n s  s~tmtl ieh be-  

k a n n t .  
4.=. 

~(o o Kasuistik der Oberp/?ilzer Sippe. 
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~ 1. J o h a n n  Simon Z., geb. 17.9.1793 in P- 
~ Er  ist  der iilteste Kranke.  Von ihm wird 
~ erz~hlt, dab er gelghmt und  lange Zeit bet t -  

"l~gerig gewesen ist. Als Todesursaehe ist  im 
Kirehenbueh zu Seh. ,,Alterssehw~tehe und  

~ L~hmung"  angegeben. E r  s tarb am 6.7.1865. 
~ - -  Diagnose: Verdacht  au f  Dystrophia  mus- o~ 
, eulorum progressiva. 

= | 2. Josef  S., geb. 13. 4. 1853 in P. Naeh 
2 Aussage der AngehSrigen l if t  er an  Muskel- 

~o ~ sehwund. Als er mi t  etwa 22 J a h r e n  auf  
c~.~ die Brautschau ging, sol1 sein zukfinftiger 
:~ ~ Schwiegervater gesagt haben:  ,,Der gef~llt 

$ mir  n ieht  reeht,  ieh glaub'  dem fehlts im 
~.e  Kreuz ."  Wie sein Sohn beriehtet ,  sell das 

= Gehen bei ihm bald sehleehter geworden sein. 
~ Er  konnte  n icht  mehr  recht  arbei ten  und  ring 

~ i  an  zu t r inken.  Es heiflt yon  ihm, dal3 er sieh 
zu Tode get runken hat .  Er  war n icht  lange 

~ bettlggerig und  starb am 27. 2. 1887. Dia- 
.g gnose: D. m. p. 

:~ 3. Christoph S., geb. 21. 3. 1862 in P. 
~ Mit  18 J a h r e n  fiel seine eigentiimliehe steffe 
~ Hal tung  auf. Mit 20 gahren  wurde er als 
$ Sanit~ter  eingezogen. Wghrend  der Dienst- 
* zeit wurde er 5fters bestraft ,  weft er beim 
o Aufheben yon Krankenbahren  n ich t  raseh 
, genug war und  sich dabei n icht  vorsehrffts- 
~ m~Big verkiel~. Mit 25 J a h r e n  heiratete er. 
~ Bald maehte  ihm das Gehen Sehwierigkeiten, 
S denn er fiel fiber Unebenhei ten  des Bodens. 
.~ Beim Pflfigen kam es mehrmals  vor, dab ihn 
s ~ die Oehsen sehleiften, naehdem er gefallen 
:~ war. Spgter konnte  er keine schweren Lasten  
~ mehr  heben und  keine Sacke tragen. 5 Jah re  
@ ve t  seinem Tode war er bet~Iggerig. Bis zu 
o, seinem Lebensende kormte er die Arme noch 
g streeken und  war imstande zu schreiben. Er  
~ wurde zunehmend dicker. Am 19. 12. 1919 

o ~ s tarb  er. Diagnose: D. m. p. 

"~ ~ 4. J o h a n n Z . , g e b .  17. 6. 1878in T. Er  sell 
~ schon als Kind  ein , ,Toltpatseh" gewesen 
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sein. Mehrere Jahre  lang ha t  er die Hose nal~ gemacht.  Als Sahulbub konnte  er 
n icht  so sehnell wie die Kameraden  laufen, u n d e r  fiel wegen seines schaukelnden 
Ganges auf. I n  der Sehule lernte er sehleeht und  blieb mehrmals  sitzen. Naeh der 
Sahulentlassung ha t  er in der Landwir tschaf t  mitgearbeitet .  Ers t  um das 40. Le- 
bensjahr  ha t  sich sein Zus tand  so verschl~ahtert,  dal3 man  ihn als Arbei tskraft  n icht  
mehr  entlohnte.  E r  ging dann  als Hausierer van  Doff zu Doff. Es kam hgufig vor, 
dab er fiber Unebenhei ten  des Bodens stfirzte, und  es maehte  ihm dann  grebe 
Sahwierigkeiten, sieh wieder aufzurichten. Ers t  nach dam 40. Lebensjahr  konnte  er 
die Arme nicht  mehr  recht  ]leben. Er  heiratete noah;  2 Kinder  s tarben gleieh nach 
der Geburt .  Im letzten Lebensjahr  war er noah gehfghig und  nieht  bettl~gerig. Er  
s tarb  am 25.8.  1930 plStzlieh an einer Durehfallserkrankung. Im Kirehenbueh zu N. 
ist  als Todesursache , ,Rfickenmarksleiden" vermerkt .  Diagnose: D. m. p. 

5. Michael St., gab. 1.8. 1880 in K. Sehon in der Volksschule fiel er im letzten 
J a h r  dureh seine steffe Hal tung auf, und  als er die Fortbildungssehule besuehte, 
sahaukelte er beim Gehen auf  eigentfimliehe Weise mi t  dam OberkSrper. Mit 
20 J a h r e n  war das Leiden so wait fortgesehritten, dab er n icht  mehr  zum 
Milit~rdienst eingezogen wurde. In  den folgenden Jah ren  fiel er h~ufig und  konn~e 
deshalb n icht  mehr  pflfigen. Die Kraf t  in den Armen liel~ naeh, das Mghen ging 
ihm nieht  mehr  van  der Hand,  und  das Dreschen mi t  dam F legd  fiel ibm schwer. 
Beim Ankurbeln  van  ~aseh inen  legte er sich mi t  dam Gewieht seines OberkSrpers 
au f  die Kurbel.  1907, als der Hal,  den er eigentliah erben sollte, der Sehwester 
fibergeben wurde, konnte  er nur  noah leiehte landwirtsahaftl iehe Arbei ten  wie 
Streurechen, Astholz zerhaaken, Riiben hacken usw. machen. 1921 war er immer  
noah imstande, diese leichten Arbei ten zu verriehten. Er  sah , ,gut genghr t"  aus, 
ging mi t  hohlem Kreuz, sehaukelte stark, fiel hguilg und  konnte  sieh nur  mi t  grol~er 
Mfihe an einem Stuhl  oder an  einer Bank  hochziehen und  aufrichten. Die Ful~- 
spitzen s tanden  naeh  unten.  Bald konnte  er sieh nieht  mehr  selbst rasieren. Trotz 
seiner Inval id i tg t  war er guter Dinge und  gul]erte gelegentlich sein Interesse an  
Frauen.  Ers t  1928 versehleehterte sieh sein Zustand,  so dab er die Treppe zu seinem 
Schlaffaum nieht  mehr  hinaufsteigen konnte  und  getragen warden mul~te. 3 oder 
4 Monate vor  seinem Tode war er bettlggerig. Er  wurde zunehmend magerer, die 
Arme waren schlieBlieh nur  noah Hau t  und  Knochen und  beim Umbe t t en  fiel das 
Abstehen der Schulterblgtter  auf, h in ter  die man  die ganze H a n d  sohieben konnte.  
E r  s tarb am 1.5. 1929 an  , ,Lungenversehleimung". Diagnose : D. m. p. 

6. J o h a n n  St., geb. 30. 6. 1882 in K. Er  war aufgeweckt und  fiberdurchschnit t l ieh 
begabt ;  auf  Anregung des Pfarrers sollte er studieren. Aber sehon in der Volkssehule 
f i e l d e r  ,,steffe Gang" auf, und  als er die Fortbildungssehule besuehte, war das 
Sehaukeln beim Gehen sehon sehr ausgeprggt. Wie sein Bruder  Michael so wurde 
aueh er n icht  zum Militgrdienst eingezogen. ~rt iher  als beim Bruder  liel3 bei ihm 
die Kraf t  naeh. Als er mi t  28 J a h r e n  mi t  dam Vater  und  Bruder  naeh K. zog, 
f i ihrte e r  den beiden den Haushalt ,  da er n ieht  mehr  in der Landwirtsehaft  arbei ten 
konnte.  Am 11.11. 1918 starb er naeh kurzem Krankenlager  an  einer Grippe. - -  
Diagnose: D. m. p. 

7. Georg V., gab. 14. 1. 1899 in Seh. Er  besuehte die Volkssehule und  spgter das 
Gymnasium. Mit 18 J a h r e n  wurde er zum Militar eingezogen und  machte  die 
letzten Monate des 1. Weltkrieges als Infanter is t  an  der F ron t  mit. Naeh der Ent-  
lassung zeigte sich eine Sehwgche in den Beinen, die man  auf  den Kriegsdienst 
zmriiekffihrte. E r  studierte Theologie und  sollte 1925 die Priesterweihe erhalten. Der 
Bischos wles ihn jedoah zuriick, weft er keine dam Zeremoniell entsprechende Knie- 
beuge machen konnte.  Damals war das Leiden noah so gering ausgeprggt, dab seine 
Kameraden  niehts  davon wuBten. Da er zur Priesterweihe nicht  zugelassen wurde, 
war er eine Zeitlang Hflfslehrer und  arbeite~e im Biiro. 1929 und  1930 legte er 
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haufig den Weg yon 6 km zum Arbeitsplatz zu Ful~ zuriick. Damals war der Gang 
schaukelnd. Beim Aufr ichten aus gebiickter Hal tung  t a t  er sich ziemlich schwor, er 
st i i tzte sich mi t  den Handen  auf  die Oberschenkel. Zu jener Zeit  waren auch die 
Arme schon deutl ich betroffen. E r  vermied k5rperliche Arbeit ,  weil cr leicht fiel und  
dann  nur  miihsam wiedcr aufs~ehen konut~. I n  der Folgezeit bekleidete er noch fiir 
viele Jah re  eine Biirostelle, und  wahrend  des le tz ten Krieges war er an  die Go- 
meindekanzlei  eines 1 k m  ent fern t  gelegenen 0 r t s  verpflichtct,  der Weg dor thin  
fiel ihm schwer. E r  ring an  zu krankeln  und  wurde immer dicker. 1943 starb er an  
einer Lungentuberkulose im Krankenhans  in A. - -  Diagnose: D. m. p. 

8. Josef  V., geb. 15. 9. 1901 in Sch. Schon wahrend der le tzten Volksschuljahre 
ring J .  an, beim Gehen zu schaukeln, und  er war im Laufen merklich behindcrt .  In  
der Schule kam er gut  mit.  Dann  arbeitete er in der  Landwir tschaf t  des Vaters, wo 
ihm das Gespannfi ihren schwer fiel. Es kam haufig vor, da~ er beim Ackern fiel und  
yon den Ki ihen geschleift wurde. Wegen seiner kSrperlichen Unbcholfenhei t  wurde 
er yon scinem Vater,  der als ein ,,grober Ker l "  geschildert wird, bisweflen geschlagen, 
auch als er schon groBjahrig war. l~achdem er grSberc landwirtschaftl iche Arbei ten 
nicht  mehr  verr ichten konnte,  ha l f  er im Haus, kniipfte Strohbander,  hackte  Holz, 
schni t t  Fu t t e r  und  putz te  das Vieh; allcrdings konnte  er n icht  viel heben und  
tragen.  Als der Vater  gestorben war, kam er 1945 in das Bfirgerspital in Sch., da er 
fast  gehunfahig war. Die Arme konnte  er nu t  miihsam heben, und  die Schulter- 
b la t te r  t r a t en  dabei  heraus, er war recht  mager. 1950, ein J a h r  vor  seinem Tode, 
wurde er auffallend dick. Er  konnte,  wie die Schwester, die ihn loflegte, mitgetei l t  
hat ,  die Beine nicht  mehr  strecken, weder in  den I~ iege lenken  noch in den t t i i f tcn,  
und  die Fii~e s tanden  dcr Schflderung nach in Supinationsstellung. Die Waden  
waren n icht  auffallend dick. Auch in der  le tzten Zeit  war er noch imstande zu 
schreiben. Aber  beispielsweise fiel im das Rasieren schwer; er mu2te  dabei  beide 
Ellenbogen aufstiitzen. I m  lctzten J a h r  lieB das SehvermSgen nach,  u n d e r  s tarb am 
1.3.  1952 an  einer Pleuritis, wahrscheinlich tuberkulSser Art.  - -  Diagnose: D. m. p. 

9. Josef  R., geb. 9.9.  1909 in W. Er  war bis zum 12. Lebensjahr  nicht  ernstlich 
krank.  Mit 13 J a h r e n  kam er beim Wet t l auf  mi t  Schulkameraden nicht  mehr  mit.  
Mit 16 J a h r e n  mu~tc  er sich beim Treppensteigen am Gelander hal ten  und  ein wenig 
hochziehen. Etwas spater konnte  er sich in der Kirchc aus der Kniebeuge nu t  miih- 
sam aufrichten.  Mit 18 oder 19 J a h r e n  verspiirte er noeh kcine Schwache in den 
Armen, er konnte  noch kraft ig Holz hacken, abcr in den folgenden J a h r e n  wurden 
auch die Arme schwacher. Seit 5 J a h r e n  kann  er nu t  miihsam laufen. J e t z t  si tzt  er 
meistens im Rolls tuhl  nnd  ohne Hilfe kann  er n icht  mehr  aufstehen. Wenn  man  ihn 
stiitzt,  kann  er mi t  eincm Stock noch ein paar  Schri t te  gehen. I m  Bert  kann  er sich 
n icht  mehr  allein yon einer Seite au f  die andere drehen. 

Befund:  Er  sitzt  mi t  hohlem Kreuz im Rollstuhl.  Der Schadel is t  auffallend breit.  
Die Lippen scheinen etwas verdickt  und  gewulstet  zu sein, aber die Funk t ion  der 
mimischen Muskulatur  is t  n icht  gestSrt. Die Halsmuskeln, bcsonders die Ster- 
nocleidomastoidei, sind deutl ich geschwacht. Die Schultcrn hangen nach vorn, und  
die Schu l t e rb l a t~ r  s tehen yore Brustkorb ab, der in den F lanken  auffallend weir ist. 
Die Arme hangen,  der re. kann  mi t  Miihe bis zur Horizontalen erhoben werden, dcr 
]i. nicht .  Beide Arme werden mi t  geringer Kraf t  im Ellenbogengelenk gebeugt und  
gestreckt;  auch in den Handgelenken gcht  die Beugung und  Streckung nu t  mi t  
geringer Kra f t  vor  sieh, die passive Streckung ist  ebenfalls eingeschrankt.  Supi- 
na t ion  und  Prona t ion  is t  ak t iv  noch mi t  gcringer Kraf t  mSglich. Von den Pecto- 
rMes sind nur  noch einzelne Strange der stcrnoclavicularen Pa t t i e  erhal ten;  die 
Deltoidei sind noch relat iv  gut  ausgebildet. Die Oberarmmuskula tur  ist  weitgehend 
~trophisch, wahrend die Untera rmmuske ln  etwas besser erhal ten sind, die Strecker 
sind mehr  als die Beuger betroffen. Die kleinen Handmuskein  sind ebenfalls atro- 
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phiseh, die Daumenbal len sind abgeflacht, und  die Finger kSrmen nu t  mi t  geringer 
Kraf t  gespreizt und  aneinandergelegt werden. Die Muskeln des Schultergiirtels 
sind mi t  Ausnahme der Infraspinat i  weitgehend geschwunden, diese sind auffallend 
dick und  liegen kissenartig den Sehulterbl/~ttern auf. Die Rfiekenstrecker und  die 
Bauehmuskelu sind ebenfalls erheblieh gesehwieht.  Die Beine sind in den Hfiften 
in ]~euge- und  Abduktionsstel lung kont rahier t  und  k5nnen nieht  mehr  ganz ge- 
s treekt  werden. In  den Kniegelenken is t  eine leichte Beugekontraktur  vorhanden,  
und  die FiiBe stehen in Spitzfui~ste]lung. Die Gesii3muskulatur ist s tark  atrophiseh, 
die Funkt ion  des Iliopsoas f/illt auf  beiden Seiten vSllig aus, die Obersehenkel- 
muskeln sind weitgehend gesehwunden und  ein Muskelrelief ist n ieht  mehr  zu 
erkennen. Die Obersehenkelknoehen sind yon einem teigig festen Gewebe umhiillt .  
Die Waden  sind besser erhalten, aueh sie fiihlen sieh prall, unelastiseh an. Geringe 
Beuge- und  Streekbewegungen der Zehen sind akt iv  noeh mSg]ieh. S~mtliche 
Sehnen- und  Periostreflexe und  die Bauehdeekenreflexe feh]en. - -  Die Hau t  der 
Untersehenkel  ist  cyanotiseh verf~rbt,  und die FfiBe sind yon den KnScheln an 
unfSrmig und  5dematSs geschwollen. Das GenRale ist klein, yon infanti ler  Bildung, 
und  die Hoden sind kaum mandelkerngro$. Am Bauch ist ein gewisser Fet tansatz .  
Das Herz ist  nach li. verbreitert .  - -  Diagnose: D. m. 13. 

10. Bar tholomius  R., geb. 22.8. 1916 in W. Er  war , ,lebensschwach", als er zur  
Welt  kam. In  der Schule blieb er 2real sitzen, u n d e r  ha t  wederLesennoch Schreiben 
gelernt. I n  seiner Kindhei t  ha t  er bis zum 16. J ah r  das Vieh gehiitet. Mit 13 Jah ren  
merkte  man,  daI~ das Gehen langsamer wurde. U m  diese Zeit fiel es ibm sehwer, beim 
Dresehen die Garben zu heben. Das GehvermSgen nahm in den folgenden Jah ren  
immer mehr  ab, je tzt  kann  er nu t  noch mi t  Unterstf i tzung in der Stube laufen. 
Wenn  er hingefallen ist, was h/~ufig vorkommt,  kann  er sieh ohne fremde I-Iilfe 
n ieht  mehr  aufriehten. 

Befund:  Die Gesichts- und  die t ta lsmuskula tur  zeigt keine Verinderungen.  Der 
Brustkorb wirkt  yon vorn  flach und  ist in den Flanken geweitet. Die Sehultern h/ingen 
naeh vorn, und  die Schulterbl/~tter stehen flfigelfSrmig vom Brustkorb ab. Vom 
Pektoralis sind bds. nu t  noch einzelne Muskelbiindel der oberen Par t ie  erhalten.  
Deltoideus, Serratus, Latissimus, Rhomboideus und  der Trapezius in  seinem 
unteren  Tefl sind beiderseits weitgehend geschwunden. Die Arme kSnnen nur  mi t  
geringer Kraf t  im Schultergelenk seitlieh und  nach vorn  gehoben werden. An den 
Oberarmen sind yon den Beugemuskeln nur  noch diirftige Strange vorhanden,  die 
Tricepsmuskeln sind besser erhalten. Auch die Untera rmmuskula tur  ist  geschwacht, 
abet  im Vergleieh mi t  den Oberarmmuskeln funktioniert  sie noch relat iv gut. Die 
kleine Handmuskula tur  ist  geringgradig betroffen, und  Fingerbewegungen sind 
noeh relat iv kr/iftig. Die lange Rfickenmuskulatur und  die Bauehmuskeln sind 
ebenfalls atrophisch. I m  Sitzen und  Liegen kSnnen die Beine in den Hiift- nnd  
Kniegelenken n icht  mehr  akt iv  bewegt werden. Die Obersehenkelmuskulatur ist  
fast  vSllig funktionsuntfichtig und  es sind kaum noeh Reste davon festzustellen, 
gleiches gilt ffir die Gesil3muskeln. Die Untersehenkelmuskulatur  ist  etwas besser 
erhalten, und  die Waden zeigen noeh eine gewisse Rundung.  Beuge- und  Streek- 
bewegungen der Fii~e und  der Zehen sind noeh mi t  geringer Kraf t  mSglieh. Eine 
leichte Spitzful3kontraktur ist  ausgebildet. Die t t a u t  der Unterschenkel  und  der 
FfiBe ist  cyanotisch verfarbt.  E r  kann  sich aus dem Sitzen nu t  mi t  Hilfe eines 
zweiten Stuhls, au f  den er sich stfitzt, aufrichten. Beim Gehen im Zimmer tas ter  er 
sich yon einem MSbel zum andern. Die Sehnen- und Periostreflexe an  den Armen 
und  Beinen fehlen. - -  An den inneren Organen sind keine krankhaf ten  Veranderun- 
gen festzustellen. - -  Diagnose: D. m. p. 

11. Hans  B., geb. 11.6. 1921 in G. I n  der Schule ha t  er sehlecht gelernt. Die 
Schwester meint,  daI3 er schon als Schulbub nicht  mehr  so schnell laufen konnte  wie 

Arch. L Psychiatr. u. Z. Neut., Bd. 193. 29 



434  P. E. BECKER nnd F. I~LIElqER: 

andere Kinder,  aber er selbst gibt  an, erst  m i t  21 J a h r e n  das Leiden bei sich be- 
merk t  zu haben.  ]3ei tier Musterungsuntersuehung wurde nichts  Krankhaf tes  fest- 
gestellt, er konnte  jedoeh, nachdem er eingezogen war, keine Kniebeuge machen, 
abet  t ro tzdem war er mi t  18 J a h r e n  noch imstande 14--15 Std  zu marschieren. Auch 
im Jahre  1943 und  1944 konnte  er a]s Infanter i s t  noeh lange Marsehe mitmaehen,  
aber es fiel ihm schwer, sieh aus gebiiekter Ha] tung aufzuriehten.  1944 geriet er in 
amerikanische Gefangenschaft.  I m  Arbeitseinsatz konnte  er n ieht  mehr  schwere 
Lasten  heben und  tragen. Nachdem er im April 1946 entlassen worden war, wurde 
das Leiden als Wehrdienstbesohadigung anerkannt .  J e t z t  maeht  ihm das Gehen auf  
unebenem Boden Sehwierigkeiten. Vor einiger Zeit ha t  er beim Abladen yon Baum- 
st / tmmen das Bein gebroehen, der Knoehenbruch  ist  gut  verheilt.  Das Geh5r ha t  in 
den le tz ten J a h r e n  bds. etwas nachgelassen. 

Befund:  Er  geht  mi t  hohlem Kreuz, watsehelnd und  sehankelnd. Beim Treppen- 
steigen zieht  er sich am Gel/~nder hoeh, und  beim Aufstehen aus dem Liegen stfi tzt  
er sieh auf  die Obersehenkel. - -  Die Gesiehtsmuskulatur  ist  n icht  betroffen, und  aueh 
die Ha]smuskeln funkt ionieren mi t  guter  Kraft .  Beide Sehulterbl/~tter s tehen vom 
Brustkorb  ab und  erscheinen nach  auBen verschoben. Die Arme kSnnen mi t  relat iv 
guter  Kra f t  seitlich gehoben werden. Atrophisch sind die beiden Pektorales in 
ihrem sternocosta]en Tefl, Trieipites, Serrati, Latissimi, Rhomboidei  und  Trapezii 
in der un teren  Part ie.  Die Kraf t  der Beuger an  den Oberarmen ist  relat iv gut. Die 
Supinat ion is t  etwas gesehw/~eht, die iibrige Untera rm-  a n d  die kleine t t andmus-  
kula tur  ist  n ieht  betroffen. Der Brus tkorb  ist  in  den F lanken  geweitet, eine Wespen- 
taflle is t  angedeutet .  Der Erektor  t runci  ist  betroffen; die Bauchmuskula tur  
funkt ionier t  gut. Die Obersehenkelmuskulatur,  vor  ahem die Quadrieepsgruppe, ist  
beiderseits sehwer betroffen, aueh die Benger und  Adduetoren haben  nur  geringe 
Kraft .  Die Ges~$muskulatur  und  die Il iopsoasmuskeln sind ebenfalls beiderseits 
a t rophisch und  erheblieh gesehw/~cht. Die Kra f t  der Untersehenkelmuskeln ist  n ieht  
beeintr~ehtigt ,  aber die Dorsa]flexion des Ful~es ist  ak t iv  und  passiv etwas ein- 
gesehr'ankt, sine Spitzful~kontraktur ist eben angedeutet .  Die Waden  sind auffallend 
dick und  fiihlen sich etwas derb an, sis sind pseudohypertrophisch.  Eine leiehte 
Pseudohypertrophie  zeigen aueh die Erekt .  t runei,  Infraspinat i  und  Tensores fase. 
lat. Die Sehnen- und  Periostreflexe an  den Armen sind herabgesetzt ,  die Baueh- 
deckenreflexe sind seitengleieh auslSsbar, die Patellarsehnenreflexe fehlen, die 
Aehillessehnenreflexe sind seitengleieh vorhanden.  An den inneren Organen sind 
keine k rankhaf ten  Veranderungen festzustellen. - -  Diagnose: D. m. 13. 

12. Eduard  F., geb. 13.10. 1932 in Seh. Er  lehnte eine kSrperliche Untersuehung 
ab. Er  is t  Maurer yon Beruf  und  seiner Arbei t  offenbar gewaehsen. Er  wirkt  st~mmig 
und  kr~ftig und  behaup te t  gesund zu sein. Naeh Ansicht  seiner Verwandten ha t  er 
aber beim Gehen die eharakterist isehe steife Haltung,  mi t  der das Leiden in der  
Familie anf/~ngt. Wi t  konnten  ihn bei der Arbei t  beobachten,  und  es fiel auf, dal~ er 
sich aus gebiickter t t a ] tung  mi t  hohlem Kreuz aufriehtet.  - -  Diagnose: Verdaeht  
auf  beginnende D. m. p. 

13. Georg g., geb. 10. 5. 1920 in P. Er  war in der Kindhei t  n icht  ernstlich krank.  
W~hrend des Krieges war er als Infanter is t  eingezogen und  das Marschieren maehte  
ihm keine Sehwierigkeiten. 1945 geriet er in Gefangenschaft  und  infolge der Unter-  
ern/~hrung nahm er erheblich an  Gewieht ab, so dal~ er nur  noeh 47 kg wog. Damals  
bemerkte  er eine Sehw~che in den Beinen, die seitdem yon J a h r  zu J a h r  zuge- 
nommen hat .  Aueh heute noeh ist  er imstande,  in der Ebene ausdauernd zu gehen, 
aber Bergsteigen mach t  ihm Schwierigkeiten, und  es f~ltt ihm sehwer, einen Kar ren  
zu sehieben oder schwere Lasten  veto Boden zu heben. Die Kraf t  der Arme ist  
n ieh t  beeintr~ehtigt .  E r  arbei tet  als Former  und  mug den ganzen Tag Kohlen 
sehaufeln. 
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Befund: Die Gesiehtsmuskulatur ist nieht betroffen, auch die Halsmuskeln 
funktionieren gut. Das re. Sehulterblatt steht mit der medialen Kante welter yon 
der Mittellinie entfernt als das li., beide stehen vom Thorax ab. An den Pektorales 
fehlt der untere sternocostale Tefl. Die Serrati, l%homboidei und Latissimi sind 
gesehwaeht. Die Infraspinati sind besonders kraftig gebildet (Pseudohypertrophie). 
Die Ober- und Unterarmmuskulatur ist fiir einen kSrperlieh Arbeitenden nieht sehr 
stark entwiekelt, abet sichere Atrophien sind nieht naehzuweisen. Die kleine tIand- 
muskulatur ist kraftig, die l~iicken- und Bauehmuskulatur ist nieht betroffen. Die 
Gesal~muskeln sind atrophisch, die Iliopsoasgruppe funktioniert noch relativ gut, 
jedenfalls kSnnen die Beine einzeln im Liegen gehoben werden. Die Oberschenkel 
sind diinn, and die Muskulatur ist, vor allem was die Quadricepsgruppe betrifft, 
deuthch atrophisch. Er kann nur 3 Kniebeugen ausfiihren, dann ermtidet er. Die 
Untersehenkel- und Ful3muskulatur ist nieht beeintraehtigt. Beim Gehen halt er 
sich auffallend steif und sehaukelt in den Hiiften. Die Reflexe sind samtlieh regel- 
reeht aus15sbar. Diagnose: D. m. p. 

14. Albert J., geb. 30. 4. 1926 in P. Er war als Kind niemals ernstlieh krank, vor 
4 Jahren Leistenbruehoperation re. Mit 18 Jati~ren beim Militar hat er zum ersten- 
real bemerkt, dal~ er nieht mehr so sehnell wie die Kameraden laufen konnte. Wenn 
er jetzt versucht sehne]l zu laufen, stellen sich nach einiger Zeit Schmerzen in den 
Muskeln tier Obersehenkel ein. Er kann aueh heute noch stundenlang gehen, abet er 
meint, rascher als friiher zu ermiiden. Nach langerem Radfahren stellen sich bei ihm 
vorzeitig Ermiidungserscheinungen ein. 

Befund: Die Gesichts- und Halsmuskulatur ist frei. Die Sehulterblatter stehen 
mit der medialen Kante etwas yore Thorax ab. Vom Pektoralis fehlt bds. der 
sternoeostale Tefl. Die Funktion der Latissimi and Serrati scheint etwas gesehwacht 
zu sein. Atrophien sind im Bereieh der Sehultergiirtelmuskeln nnd an den Armen 
sonst nicht sichtbar. Die Sehnen- and Periostreflexe der Arme sind schwach, abet 
seitengleich auslSsbar. Die GesaBmuskulatur ist auffallend diirftig, und die Ober- 
sehenkelmuskeln sind ebenfalls nieht sehr kraf~ig, sie kontrastieren gegeniiber den 
stark ausgebildeten Waden. Nach 3 Kniebeugen ermiidet er; auch beim Heben der 
Beine im Liegen tritt rasch Ermfidung auf. Die Bauehdeckenreflexe sind beiderseits 
vorhanden, und die Patellar- und Aehillessehnenreflexe sind in mittlerer Starke 
auslSBbar. Beim Gehen sehaukelt er ein w ep~ ig in den Hiiften. - -  Diagnose: D. m. p. 

I n  der Oberpfalzer Sippe t r i t t  d as Leiden zwisehen dem 12. und  
25. Lebens jahr  auf. Die BetroffenenTal len.anfangs  dadureh  auf, dal~ sie 
sieh beim Gehen ,,steff ha l t en"  und  etwas in  den Hfif ten sehaukeln. Aus 
gebiickter H a l t u n g  r ichten sie sieh mi t  geradem l~iieken oder gar mi t  
hohlem Kreuz  auf. Sie k5nnen  nicht  mehr  so schnell laufen wie andere, 
aber meistens vergehen Jahre,  his tier Gang deutl ich langsamer  wird und  
sich vorzeitige Ermfidungserseheinungen einstellen. Schlie$1ich fangen sie 
an, fiber kleine Unebenhe i t en  des Bodens zu stolpern, das t~ergaufgehen 
ist erschwert u n d  beim Treppensteigen ziehen sie sich am Gelander hoeh. 
I n  diesem Stad ium stellt  m a n  bei tier Un te r suchung  eine Atrophie tier 
Gesaf~muskulatur u n d  der 1Vfuskeln am Obersehenkel, besonders des 
Quadriceps, lest. Der Iliopsoas ist gesehwi~eht. Die W a de n  sind kr/~ftig 
entwickel t  u n d  oft pseudohypertrophiseh.  Eine Schwache in den Armen  
k o m m t  sparer, im al lgemeinen 5 - -10  Jahre  naehdem erstmals eine Ab- 
nahme  der Kra f t  in don Beinen bemerkt  worden ist, hinzu.  Das t t e b e n  yon  
Lasten ist erschwert, der Kranke  k a n n  beispielsweise bei der E rn te  n ieht  

29* 
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mehr die Getreidegarben mit  der t teugabel auf den Wagen laden. Schliel3- 
lich geht aueh das M~hen nicht mehr, und It01zhacken ist nicht mehr 
mSglieh. ]~ei der Untersuchung f~llt auf, dal~ die Schulterbl~tter mit  der 
medialen Kante  vom Brustkorb abstehen, und es finder sich eine Atro- 
phie des sternocostalen Teils der Pektorales. Die Serrati, Latissimi, 
Rhomboidei und meistens auch die untere Partie der Trapezii sind ge- 
schw~cht (Abb. 2a  und b). 

Abb. 2a und b. Kranker  Hr. 10 aus der Oberpf~lzer Sippe. 

I m  fortgeschrittenen Stadium stfitzen sich die Kranken bMm Auf- 
richten aus der Kniebeuge mit  den H~nden auf  die Oberschenkel, und 
wenn sie am Tisch sitzen, erheben sie sich, indem sie den OberkSrper 
fiber den Tisch legen und sich dabei mit  den H~nden auf die Tischplatte 
stfitzen. Sp~ter kSnnen sie sich, wenn sie gefallen sind, nur noeh an 
Mnem Stuhl- oder Tischbein emporziehen, und schliel~lich sind sie nicht 
mehr imstande, sich ohne fremde Hilfe yore Boden zu erheben. Sie gehen 
mit  hoh]em Kreuz, watschelnd und schaukelnd und brauchen ffir die 
t t~nde eine Stfitze. Die Gesichtsmuskulatur bleibt im allgemeinen ver- 
schont, nur  in einem Fall (9)schienen uns die Lippen etwas pseudohyper- 
trophisch zu sein. Von den I-[alsmuskeln sind im sp~teren Stadium die 
SternocleidomastoidM betroffen. Die Sehultern h~ngen und treten immer 
mehr nach vorn, so dMl die obere Partie der Brust muldenfSrmig er- 
scheint. Die Schulterbl~tter stehen flfigelartig yore Brustkorb ab, der in 
den Flanken geweitet ist. Auf diese Weise und infolge Atrophie der 
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Bauehmnskeln kommt die sogen~nnte ,,Wespentaille" znstande. Von 
den SehuRergfirtelmuskeln sind sehwer atrophisch die Pektorales, be- 
sonders in ihrem unteren Teil, Latissimi, Rhomboidei, Serrati und 
Trapezii, letztere in der unteren und mittleren Partie. Weiterhin sind die 
Deltoidei, Bicipites, Braehioradiales mud Tricipites betroffen. Die Mus- 
kelu der Unterarme bleiben li~ngere Zeit verschont, yon ihnen erkranken 
zuerst die Supinatoren und die Streeker der Hand. Sparer kommen auch 

Abb. 3a  und b. Kranker  Nr. 11 aus der Oberpf~lzer Sippe. 

die fibrigen Unterarmmuskeln in m/~Bigem Grade hinzu, und im End- 
stadium werden vermntlieh regelm/~Big auch die kleinen Handmuskeln 
dystrophisch. Die langen Rfickenstrecker werden ebenfalls schw/icher. 
Wenn das Leiden schon ]~ngere Zeit besteht, sind die Gesi~Bmuskeln 
weitgehend geschwunden, und die Iliopsoasmuskeln funktionieren kaum 
noch. Die Oberschenkel sind d/inn, besonders schwer ist die Quadriceps- 
gruppe betroffen, die Beuger und die Adductoren sind ebenfalls schwer 
atrophiseh. Im sp/~ten Stadium siud kaum noch Reste der Oberschenkel- 
muske]n festzustellen. Erst nach 1/~ngerer Dauer des Leidens werden an 
den Unterschenkeln die Tibiales und Peronei und die Extensoren 
dystrophisch, die Wadenmuskulatur bewahrt lange Zeit ihre Form, sie 
ist pseudohypertrophisch und d~nn entsteht das eharakteristische Bild 
der relativ dicken Waden, die gegenfiber den dfinnen Oberschenkeln 
kontrastieren. Die kleinen FuBmuskeln bleiben lange erhalten, im End- 
stadium verfallen auch sie dem dystrophischen ProzeB (Abb. 3a und b). 
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Pseudohypertrophie beobachteten wir auBer an den Waden bei einem 
Kranken (11) am Tensor fuse. lat., Erektor  trunci und an den Infra-  
spinati und bei einem anderen (9) nur an den Infraspinati .  Kont rakturen  
stellen sich, mit  Ausnahme der Spitzffil3e, die sich nach einiger Dauer 
allm~hlich ausbilden, erst spi~t bei Gehunfiihigkeit ein. Wenn die Kran-  
ken anfangen bettli~gerig zu werden, treten Beugekontraktur  in den 
Knie- and  Hfiftgelenken auf. Eine geringe Beugekontraktur  der I-Iand- 
gelenke konnten wir in einem Fall (9) feststellen. 25--30 Jahre  nach 
Beginn des Leidens oder noch spi~ter werden die Kranken gehunfi~hig. 
Von 2 schon verstorbenen Kranken erfuhren wir, dai~ sie kurz vor dem 
Tode auffallend dick wurden und bei einem stellten wir Hypogenita-  
lismus fest. 

Andere Sippen mit der spdte~ und gutartigen x-chromosomagen 
Muskeldystrophie. 

Eine ~hnliehe Sippe wie die aus der Oberpfalz mit  sp~terem Erkran- 
kungsalter und gutart igem Verlauf haben KOSTAXOW u. D ~ I X  9 schon 
1937 und dann noch einmal D ~ i x  6 1938 beschrieben, ohne ihre Sonder- 
stellung deutlich erkannt  zu haben*.  In  ihrer Sippe aus der Gegend yon 
Bonn sind 14 Kranke und ein Verdachtsfall, ebenfalls s~mt]ich mi~nn- 
lichen Geschlechts. Die Eltern sind gesund, und die Kranken in den 
verschiedenen Familien sind fiber die Mfitter miteinander verwandt.  Der 
Erbgang ist recessiv x-chromosomal (Abb. 4). Bei 2 Kranken begann die 
Muske]dystrophie mit  17 Jahren, bei 1 mit  13, bei 3 mit  12, bei 1 mit  10, 
bei 2 mit  7, bei 1 mi t  5 und bei I mi t  4 Jahren. 3 waren 2 oder 3 Jahre  alt, 
als sich die ersten verdi~chtigen StSrungen zeigten. Bei einem Kranken 
geht das Erkrankungsal ter  aus dem Text  nieht hervor. Ein Kranker  
starb rait 31 Jahren,  ein anderer verfibte mit  20 Jahren Suieid und der 
~lteste wurde 73 Jahre  alt. Die anderen lebten zur Zeit der Untersuchung 
noch. Den Altersaufbau der Kranken zeigt Abb. 6. Krankheitsbild und 
Verlauf, soweit beides aus dem Text  hervorgeht, gleichen denen der 
Oberpf~lzer Sippe. 

Eine weitere Sippe mit  x-chromosomalem Erbgang und gutartiger 
Mnskeldystrophie hat  GV~nWE~SBAC~ 7 1952 mitgeteilt**. Die Sippe Ten- 
bergen s t ammt  aus Wesel. Die 15 Kranken sind si~mtlich mi~nnliehen 
Geschlechts und fiber die Mfitter, die selbst gesund sind, miteinander 
verwandt  (Abb. 5). Bei 11 Kranken begann das Leiden in den ersten 
Schuljahren, bei 3 um das 18. Lebensjahr und bei 1 erst im 3. Lebens- 
jahrzehnt. Einer der Kranken ist mi t  72 Jahren verstorben, die anderen 

* Auf die Sonderstellung dieser Sippe innerhalb der x-chromosomalen Art hat 
P. E. BECKE~ 1953 a hingewiesen. 

** Auf diese VerSffentlichung hat uns Herr Dozent Dr. ERnSLS~ aufmerksam 
gemacht. 
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lebten zur Zeit der Untersuchung noch. Die Lebensalter gehen aus der 
Tabelle hervor. Bei 6 Kranken war auch die Sehultergtirtelmuskulatur 
betroffen, wobei 10--35 Jahre  zwischen dem Beginn des Leidens an der 
Beckengtirte]- und Beinmuskulatur und dem ~bergreifen auf  den Schul- 
tergtirtel liegen. Bei diesen Kranken waren mit  einer Ausnahme die 
Schulterg/irtel- und Armmuskeln nieht schwer betroffen. 

? cy ? 
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Abb. 4. Bomaer Sippe (nach D~RIX). 
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Abb. 5. Weseler Sippe (nach GU~MERSBACH). 

Drei weitere x-chromosomale Sippen mit  sp/item Beginn und gut- 
artigem Verlauf der Muskeldystrophie haben W~LTON U. NAT~ASS 17 vor 
wenigen Monaten in einer grSBeren Untersuchung, deren Anliegen die 
genetische Ordnung der 1V[uskeldystrolohie ist, mitgeteilt. In  der Sippe 
D 6 sind 6 Kranke,  bei denen als erstes Zeichen des Leidens eine Geh- 
stSrung zwischen dem 9. und 26. Lebensjahr auftrat  (Beginn mit  9, 10, 
11, 14, 18 und 26 Jahren). Der eine Kranke aus der/~lteren Generation, 
bei dem das Leiden mit  18 Jahren begann, war mit  26 Jahren gehun- 
f/~hig und starb mit  31 Jahren. Sein Bruder, der bei der Untersuchung 
44 Jahre  alt war, hat te  erst mit  26 Jahren merkliche Schwierigkeiten 
beim Gehen und war mit  30 Jahren gehunfi~hig, zur Zeit der Unter- 
suchung war er sehr dick. Von den Kranken der j/ingeren Generation 
wurde der/~lteste mit  20 Jahren gehunf/~hig, er war bei der Untersuchung 
26 Jahre alt; seine kranken Brfider sind 23, 20 und 12 Jahre  alt und noch 
gehf/ihig. In  der Sippe D 9 waren bei dem /ilteren Kranken die ersten 
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Anzeichen mit  7 Jahren vorhanden, er wurde mit  17 Jahren gehunf~hig, 
starb aber erst mit  49 Jahren. Der jfingere, ein Neffe yon ibm, war bei der 
Untersuehung 17 Jahre  alt und noch gehfBhig, er hat te  im Alter yon 
6 Jahren  die ersten Zeichen yon Muskelsehw~ehe. In  der dri t ten Sippe 
(D 19) shad ebenfalls 2 Kranke,  Onkel und l~effe, bei denen das Leiden 
mit  7 und 8 Jahren  begann, mit  21 und 22 Jahren  waren sie noch im- 
stande zu gehen. Das Krankheitsbild ist leider nicht im einzelnen be- 
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Abb. 6. Neue x-ehromosomale Muskeldystrophie. Altersaufbau der Xranken. ~ krank, m geh- 
tmfi~hig krank, * -ungenaue  Angaben fiber die Zeit der Erkrankung. (Die Grenze, an der der 
Pfeil ansetzt, bezeichnet das Alter, in dem die Muskeldystrophie mit Sicherheit vorhanden war.) 

+ verstorben. 

schrieben. Die Autoren sind der Ansicht, dab es sich bei den Kranken 
dieser 3 Sippen um V~rianten der bisher bekannten x-chromosomMen 
Art  handelt, die sie als den , , D u c H E ~ E - T y p "  der Muskeldystrophie be- 
zeiclmen. 

Die ~Tachforschung nach weiteren Sippen mit  der gutartigen x-chro- 
mosomalen Muskeldystrophie hat  ergeben, dab L~vISON 11 3 solche unter- 
sucht und mitgeteilt hat  (Fam. 21/21a, 22 und 23). In  2 Sippen kommen 
je 4 und in einer 7 Kr~nke vor. Leider wurde eine genaue Beschreibung 
des Krankheitsbildes und des Verlaufs nur vom Probanden gegeben. 

Unter  den vielen Kranken der sogenannten Beckengfirtelform, die als 
Einzel- oder GeschwisterfBlle in den ]etzten 70 Jahren in der Literatur  
verSffent]icht worden shad, gibt es vermutlich weitere, die zur x-chromo- 
somalen Art  mit  dem gutart igen Verlauf gehSren, abet man kann ihre 
ArtzugehSrigkei~ allein n~ch dem klinischen Bild nicht bestimmen. Da 
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die neue x-ehromosomale und die recessive autosomale Muskeldystrophie 
sich, wie es scheint, weder im Erkrankungsalter noch im Befund und 
Verlauf voneinander unterscheiden, kann man im Einzelfall nicht sagen, 
ob der Kranke zur recessiven x-chromosomalen oder zur recessiven 
autosomalen Art gehSrt. 

Die Tabelle (Abb. 6) gibt einen schematischen TJberblick fiber den 
Altersaufbau der Kranken der 3 Sip]pen, die bisher in Deutschland be- 
obachtet worden sind. Jeder horizon- 
tale Balken entspricht einem Kran- 
ken. Der Buchstabe W, 0 oder B 
links am Balken bezeichnet die Zu- 
gehSrigkeit zur Weseler, Oberpf~lzer 
oder Bonnet Sippe. Die L~tnge des 
Balkens entspricht dem Lebensalter, 
in dem der Kranke aus der Beob- 
achtung ausgeschieden ist, ein Kreuz 
bedeutet den Tod; der Beginn der 
Schraffierung deutet das Erkran- 
kungsalter an, und die schwarze Aus- 
fiillung die Gehunf~higkeit. W~hrend 
das Leiden in der Oberpf~lzer Sippe 
zwischen dem 12. und 25. Lebens- 
alter begann, liegt das Erkrankungs- 
alter in der Weseter Sippe etwas frfi- 
her, n~mlieh bei 11 Kranken sogar 
zwisehen dem 2. und 5. Lebensjahr. 
Das Erkrankungsalter ist also in den 
3 Sippen nicht ganz einheitlich. Ins- 
gesamt f~llt es in die Zeit zwischen 
dem 2. und 35. Lebensjahr (Abb. 8a). 
Die Hauptgef~hrdungszeit liegt, 
wenn man die Sippen yon WAT,TO~T 
U, ~TATTRASS und die yon LEvISON 
mit heranzieht, zwisehen dem 6. 
und 18. Lebensjahr. Leider ist es 
nur in begrenztem Umfang mSglich, 
die Sippen auch beziiglich der klini- 
schen Symptome einer einheitlichen 
Betrachtung zu unterziehen, da die 
Wiedergabe der Krankengeschiehten uneinheitlich ist oder fehlt. Eine 
Dystrophic der Gesiehtsmuskuiatur wird, mit Ausnahme des einen 
Falles in der Oberpf~lzer Sippe, nicht erwahnt. Pseudohypertrophie 
wurde in den 3 deutschen Sippen bei verschiedenen Kranken beobachtet 
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Abb. 7. (~aeh i:'. E. BECKER: Dystrophla 
musculorum progressiva.) Altersaufbau, ~ler 
Kranken der bisher bekannten x-ehrdn~o- 
somalen 1V[uskeldystzophie. ~ krank. 
m gehunfghig krank, ~ ungenaue Angaben 
fiber die Zeit der Erkrankung. (Die Grenze, 
an der der Pfeil ansetzt, bezeichnet das Alter, 
in dem die l~Iuskeldystrophie mit Sicherheit 

vorhanden war.) + verstorben. 
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und auch L~vIso~ beschreibt sie. Am h~ufigsten sind die Waden ver- 
~ndert. Pseudohypertrophie anderer Muske]n beobachtete L~wso~ am 
Schultergiirtel und am Ges~B. Auch D ~ i x  stellte pseudohypertrophische 
Ver~nderungen in einem Fall an Muskeln des Schultergiirtels und der 
Oberarme, in einem anderen am Ges~l~ lest. Wir sahen sie bei einem 
Kranken an den Infraspinati, Erect. trunci und Tens. fasc. lat. und bei 
einem anderen nur an den Infraspinati. Eine auffallende Adipositas hat 
GVMMERSBACH in der Weseler Sippe bei 3 Kranken festgestellt und uns 
wurde sie in der Oberpf~lzer Sippe bei 2 schon verstorbenen berichtet. 
Fe%such~ kommt also gelegentlich vor, aber im allgemeinen erst dann, 
wenn die Kranken bettl~gerig sind. t todenatrophie stellten D~RIX und 
GV~ME~S~AC~ in je einem Full lest. La der 0berpf~lzer Sippe fanden wir 
HypogenRalismus bei einem der 5 untersuchten Kranken. Schwachsinn 
leichten Grades kommt bei 3 Kranken der Oberpf~lzer Sippe vor, DwRIX 
erw~hnt nichts davon, w~hrend GV~-WERS~AC~ 5 Kranke der Weseler 
Sippe als debil bezeichnet, aber er weist darauf hin, dal] Schwachsinn in 
dieser Sippe auch bei mehreren Gesunden vorkommt. 

Klinischer Vergleich der bisher belcannten mit der neuen x-chromosomalen 
Muskeldystrophie. 

Ein Vergleieh der bisher bekannten mit der neuen x-chromosomalen 
Muskeldystrophie zeigt, da~ das Leiden bei beiden an der Beckengiirtel- 
und Beinmuskulatur beginnt und dann aufsteigend sparer auch die 
Schultergfirtel- und Armmuskulatur ergreift. Die Hals- und die kleinen 
Handmuskeln kSnnen bei der neuen x-chromosomalen Muskeldystrophie 
im sp~teren Stadium ebenfalls betroffen sein, das kommt jedoeh nicht 
so oft wie bei der bisher bekannten vor. Die Gesichtsmuskulatur bleibt 
bei beiden in der Regel frei. Die Lokalisation des Prozesses und die 
Reihenfolge des Betroffenseins der Muskeln ist also die gleiche. Pseudo- 
hypertrophie und Kontrakturen kommen bei beiden vor. Dem gegenfiber 
ist das Erkrankungsalter verschieden. Bei der neuen x-chromosomalen 
Muskeldystrophie beginnt das Leiden zwischen dem 2. und 35. Lebens- 
jahr mit einem Haupterkrankungsalter zwischen dem 6. und 18. Lebens- 
jahr (Abb. 8a). Bei der bisher bekannten x-chromosomalen Muskel- 
dystrophie liegt das Erkrankungsalter im allgemeinen innerhalb der 
ersten 3 Lebensjahre (Abb. 8b). Der Verlauf ist bei der neuen relativ 
langsam und gutartig, bei der bisher bekannten rasch und bSsartig. Bei 
dieser sind die Schultergiirtelmuskein sp~testens nach 3--6 Jahren be- 
troffen, bei der neuen frfihestens nach 6 Jahreu und in den meisten 
F~tllen erst naeh Jahrzehnten. Bei der bisher bekannten x-chromosomalen 
YIuskeldystrophie werden die Kranken regelm~l~ig zwischen dem 12. und 
15. Lebensjahr gehunf~hig (Abb. 7), bei der neuen dagegen t r i t t  Geh- 
unfi~higkeit selten vor dem 5. Lebensjahrzehnt und manchmal noch 
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sparer ein, und die durchschnittliche Lebenserwarmng ist ganz erheblic h 
gfinstiger (Abb. 6). Das schwere Krankheitsbild, das die noch jugend- 
lichen Kranken mit der bisher bekannten x-chromosomalen Muskel- 
dystrophie im Endstadium bieten, sieht man in dem Ausma~ bei der 
neuen nicht. Eine StSrung der Fettgewebstrophik in Form einer all- 
gemeinen Verfettung ist bei dieser seltener und tri t t  erst dann auf, werm 
das GehvermSgen erheblich beeintr~chtigt ist. St5rungen der Trophik 
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Abb. 8a. Neue x-chromosomale ~/~uskeldystrophie. :Erkrankungsalter. 

35 

des Skelets sind bei der neuen x-chromosomalen 
Muskeldystrophie bisher nicht beobachtet worden. 
Hodenatrophie bzw. Hypoplasie kommt jedoch 
auch bei ihr vor. Schwachsinn, der bei der bis- 
her bekannten x-ehromosomalen ~iuskeldystrophie 75 
fiberdurchschnittlich h~ufig zu sein scheint, wurde 
auch bei verschiedenen Kranken tier neuen beob- 
achte~. Es ist jedoch fraglich, ob die intelligenz- 
mi~l~ige Unterbegabung genetisch zur Muskel- 
dystrophie gehSrt, es kSnnte sein, daI~ es sich um 
ein zufi~lliges Zusammentreffen handelt. 

Zur Genetik der neuen x:chromosomalen 
M uskeld ystroph ie. 

Der x-chromosomale Erbgang der Muskeldystro- 
phie in den 9 Sippen ist daran zu erkennen, 
da~ die nut  m~nnlichen Kranken verschiedener 
Geschwisterreihen gesunde Eltern haben und 
fiber die Mfitter miteinander verwandt sind. 
Nach diesen Kriterien wurden die Sippen aus- 
gelesen. Je 5 Kranke der Oberpf~lzer und der Weseler Sippe haben 
Kinder, die erwartungsgem~] gesund sind. Aber die weiblichen sind 
si~mtlich Anlagetr~ger, wiihrend die m~nnlichen si~mthch frei sind. 
Unter den Kindern yon weiblichen Anlagetr~gern sind durehschnittlich 
25% m~nnliche Kranke, 25~o gesunde weibliche Anlagetr~ger und je 
25~o m~nnliche und weibliche Gesunde, die ffei yon der Anlage sind. 
Durchschnittlich 25% m~nnliche Merkmalstr~ger stehen also durch- 
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Abb. 8b. Bisher bekannte 
x-ehromosomale Muskel- 
dystrophie. ]~rkrankungs- 
alter. (Nach P. E. BECKER 
Dystrophia musculorum 

progressiva.) 
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schnittlich 75% Merkmalsfreien gegeniiber, wenn die An]age sich im 
m~nnlichen Geschlecht regelm~13ig ~ul~ert. Eine Ausz~hlung ]~l~t sich in 
den 3 deutschen Sippen durchfiihren, da ausreichende Daten vorliegen. 
Aber eine Auswertung der Ergebnisse ist nur  mit  Vorbehalt  m6glich, weft 
die Sippen eine Auslese darstellen. Da weibliohe Anlagetr~ger - -  wenn 
es sich nicht um TSchter yon Kranken handelt  - -  als solche nicht kennt- 
lich sind, kann man in ihrer Kinderschaft  das Verh~ltnis yon Kranken zu 
Gesunden nicht durch Auszahlung festste]len. Erst  ein Kranker  unter den 
Kindern weist die betreffende Mutter als Tr~ger der Anlage aus. Man ist 
deshalb darauf  angewiesen, in der Geschwisterschaft yon Kranken aus- 
zuz~hlen. Auf diese Weise wiirde man jedoch zu wenig Gesunde im 
Verh~ltnis zu Kranken z~hlen, da die ,,leeren" Geschwisterreihen, 
namlich die, in denen zufallig kein Kranker  ist, nicht berficksichtigt 
werden. Das wird dureh die Methode yon LE~Z 10 korrigiert. Wir wenden 
sie an, weft es sich um eine Familienauslese (W~.I~B~RG) handelt. Ge- 
schwisterreihen mit  Kranken sind der Durehforschung vermutlicb 
nicht entgangen. Zur Alterskorrektur dient das abgekfirzte Verfahren 
yon W~,INBV,~G, wobei eine Gef~hrdungszeit vom 6.--18. Lebensjahr 
zugrunde gelegt wird. Die korrigierte Bezugszahl ist 166 zu 42, d. h. die 
Erkrankungswahrscheinlichkeit der Geschwister yon Kranken betr~gt 
25%, was mit  der Erwartung fibereinstimmt, d .h .  die Anlage mani- 
festiert sich regelm~ii~ig im m~nnlichen Geschlecht. 

Man kSnnte annehmen, dab die neue x-chromosomale Muskeldystro- 
phie eine klinische Variante der bisher bekannten ist. WALTON U. N~T- 
T~ASS 17 haben das aueh getan. Dagegen sprioht einerseits, dal~ in den 
vielen x-chromosomalen Sippen mit  der bSsartigen Muskeldystrophie, 
die untersucht und beschrieben worden sind, niemals ein Kranker  mit  so 
sp~tem Beginn und langem Verlauf des Leidens vorkommt,  wie es bei der 
neuen x-chromosomalen Muskeldystrophie iiblich ist. Die EinfSrmigkeit 
des schweren Krankheitsbfldes, des fatalen Verlaufs und frfihen Erkran- 
kungsalters ist bei den Kranken der schweren x-ohromosomalen Muskel- 
dystrophie auffallend. Andererseits kommt  in den Sippen der neuen 
x-ohromosomalenMuskeldystrophie kein Kranker  vor, der diesen raschen 
und bSsartigen Verlauf zeigt. Unter  diesen Umst~nden ist die Annahme 
einer einheitliohen genetischen Art, deren klinisohe Varianten duroh 
Nebengene bedingt waren, unwahrscheinlich. Es liegen 2 verschiedene, 
selbstandige Arten vor, denen unterschiedliche Mutationen entsprechen. 
Beide Mutationen sind im X-Chromosom lokalisiert. Es ist deshalb zu 
vermuten, dal~ sJe im Verhaltnis  der Allelie zueinander stehen, also 
verschiedene Mutationsstufen eines und desselben Gens sind. Allele 
Mutanten zeigen h~ufig in der Merkmalsauspr~gung quanti tat ive Ab- 
stufungen. ])as ist auoh bei den x-ehromosomalen Muskeldystrophien der 
Fall, denn die neue x-ohromosomale Art  ist yon der bisher bekannten 
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nur durch das sp/~tere Erkrankungsalter,  den langsameren Verlauf und 
die leichtere Auspr/~gung unterschieden. 

Wenn die Annahme riehtig ist, dab die Mutationen, die den beiden 
x-chromosomalen Muskeldystrophien entsprechen, einander allel sind, 
ist die bisher gesch~tzte Mutationsrate der x-cb_romosomalen Muskel- 
dystrophie zu niedrig, denn sie bezieht sich nur auf die eine Mutation, die 
die bisher bekannte x-chromosomale Muskeldystrophie mit  friihem Er- 
krankungsalter und bSsartigem Verlauf bewirkt. Die gesamte Mutations- 
rate w/~re darm hSher. Eine Berechnung der Mutationsrate der neuen 
x-ehromosomalen Muskeldystrophie ist vorerst nieht mSglieh, da iso- 
lierte F/~lle, die neue Mutanten sein kSnnten, in ihrer ArtzugehSrigkeit 
nicht zu erkennen sind, deml die neue x-chromosomale Muskeldystrophie 
scheint im Verlauf und klinischen Bild der recessiven autosomalen zu 
gleiehen. 

i3ber die H/~ufigkeit der neuen x-chromosomalen Muskeldystrophie in 
der BevSlkerung lassen sich ebenfalls keine zuverl/~ssigen Angaben 
machen; sie ist sicher seltener als die bisher bekannte. ST~PH~S U. 
TYImlV 4 scheinen einsehl~gigen F/~llen im Staate Utah fiberhaupt nicht 
begegnet zu sein, w/~hrend im Krankengut  yon STEV~SO~ 1~ aus Nord- 
irland, yon B~oKEI~ 8 aus Wfirttemberg und yon SJOVALL 13 aUS Sfid- 
schweden einzelne hierher gehSrige iso]ierte oder Geschwisteff/~lle sein 
kSnnten. Von der schweren x-chromosomalen Muskeldystrophie sind 
bisher in der gesamten Literatur  schi~tzungsweise 70 Sippen mit  Kranken 
in mehreren Gesehwisterreihen beschrieben, ihnen stehen 9 derartige 
Silopen der leiehteren x-chromosomalen Muskeldystrophie gegenfiber. 
Daraus liigt sich jedoch kein Sehlu$ auf die Hiiufigkeit der einen Art  im 
Verh~ltnis zu anderen ziehen. Das ist aus dem einfachen Zahlenverh/~ltnis 
kasuistiseher Mitteflungen grunds/~tzlich nicht m6glich. In  unserem Fall 
braucht man nur inBetraeht  zu ziehen, dab die Erfassungswahrscheinlieh- 
keit yon Sippen mit  Kranken der leichteren Art wegen der durchsehnitt- 
lieh ]/~ngeren Lebensdauer grSBer ist, als die yon Sippen der sehweren 
Art, denn deren Kranke sterben friihzeitig und haben somit dureh- 
schnittlich geringere Aussicht, Probanden zu werden. AuBerdem ist die 
Ausmerzungsrate bei beiden Arten yon Muskeldystrophie nieht die 
gleiche. Die Kranken der sehweren x-ehromosomalen Art  erreichen nicht 
das Heiratsatter und keiner von ihnen hag Kinder. Bei den Kranken der 
leichteren Art ist die Lebenserwartung zwar auch herabgesetzt, vermut-  
lich um durehschnittlich ~/4 gegenfiber der BevSlkerung, sie kSnnen das 
Heiratsalter erreiehen und Kinder haben. Deren Zahl bleibt jedoeh be- 
tri~chtlich hinter der der Bev61kerung zuriick. 20 Kranke aus der Bonner, 
Oberpf/~lzer und Weseler Sippe, die in den Jahren 1901 bis 1930 geboren 
und/~lter als 24 Jahre geworden sind, haben insgesamt 11 Kinder, das ist 
bei grober Sch/~tzung 1/6--1/5 der durchschnittlichen Kinderzahl der 
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entsprechenden BevSlkerung. Die Ursaehe fiir diese niedrige Kinderzahl 
ist, dal~ viele Kranke infolge ihrer Krfippelhaftigkeit ledig bleiben, und 
manche yon denen, die geheiratet haben, auf Kinder verzichten oder die 
Kinderzahl klein ha]ten. Vielleieht ist aueh eine vorzeitige Abnahme der 
sexuellen Potenz bei einzeluen Kranken yon Bedeutung. Dagegen ist die 
Ausmerzungsrate bei der schweren x-chromosomalen Art hSher, weft die 
Kranken niemals zur Fortpflanzung kommen. Von neuen Mutationen 
fallen deshalb ein Dritte], namlich die im m~nnlichen Geschlecht, in der 
gleichen Generation wieder aus. Die anderen zwei Drittel werden an die 
folgende Generation welter gegeben. Sie gehen zur t talfte auf TSchter 
und zur Halfte auf SShne fiber. SomR fallt in der 2. Generation die H~lfte 
jener zwei Drittel aus. Am Ende der 2. Generation ist im Durehschnitt 
also nur noch ein DrRtel der Mutanten vorhanden (4). Die durchschnitt- 
liehe Erkrankungswahrscheinlichkeit der Kinder weiblicher Anlage- 
trager ist 1/4, die der Enkel 1/12, die der Urenkel 1/~ und in der folgenden 
Generation ist sie auf 1/1~2 abgesunken. Bei gleichbleibender BevS1- 
kerungszahl sind deshalb in einer Sippe im Durchschnitt noch nicht 
einmal 2 Kranke zu erwarten. Bei der leichteren x-chromosomalen 
~Vhlskeldystrophie fallt zwar aueh ein Tefl der Mutationen im m/i, nnlichen 
Gesehlecht aus, da die Fortpflanzung herabgesetzt ist, aber ein Tell wird 
auf die direkten Nachkommen iibertragen. Kranke haben zwar niemals 
kranke Kinder, abet alle weiblichen Kinder sind Anlagetri~ger. Unter den 
Kindern aus Ehen weiblicher Anlagetrgger mit gesunden )/fannern sind 
wieder durchschnittlieh 1/4 Kranke und 1/4 weibliche Anlagetrager. 
Nehmen wir an, die Fortpflanzung tier Kranken ware nicht herabgesetzt, 
darm ware die Erkrankungswahrscheinlichkeit in der Enkelgeneration 
2/ls, in der Urenkelgeneration ~'/s~ und in der fo]genden Generation 6/25s, 
Wenn man yon einer neuen ~n ta t ion  im weiblichen Geschlecht ~usgeht, 
ist die Erkrankungswahrscheinlichkeit in der Kindergeneration 1/4, in der 
Enkelgeneration 1/16, in der Urenkelgeneration ~/64 und in der folgenden 
Generation 5/256. Unter  diesen Umstanden waren bei gleichbleibender 
BevSlkerungszahl in einer Sippe mit 5 Generationen durchschnRtlieh 
2,3 Kranke zu erwarten. Da abet in Wirklichkeit die durchschnittliche 
Kinderzahl tier Kranken kleiner ist als die tier BevSlkerung, ist die 
Erwartung yon 2,3 Kranken in einer Sippe noch etwas zu hoch. 

Aus diesen ~berlegungen geht hervor, da$ Sippen mit 14,15 Kranken 
auch bei der gutartigen x-ehromosomalen Muskeldystrophie ungewStm- 
lich sin& Ihr Vorhandensein las t  sich nur dutch die rasche Zunahme der 
Bev61kerung in tier 2. ItMfte des 19. Jahrhunderts  erklaren. In Zukunft 
sind solche ,,groSen" Sippen (4) auch bei der neuen gutartigeren x-chro- 
mosomalen Muskeldys~rophie nicht mehr zu erwarten. Bei der schweren 
sind Sippen mit so vielen Kranken - -  mit Ausnahme tier yon B L I x ~ -  
~ozcE-Mo~n~a 5 - -  nicht bekannt. Da die Mutationsrate unter be- 
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s t immten  Voraussetzungen,  die wir hier als gegeben a n n e h m e n  kSnnen,  
der Ausmerzungsra te  entspr icht  (8), ist auch die Muta t ionsra te  bei der 

neuen  x-chromosomMen Muskeldystrophie niedriger a]s bei der bisher 
bekann ten .  Die Muta t ionsra te  ist weiterhin von  der H~ufigkeit des 
Merkmals abh~ngig. Da die neue x-chromosomMe Muskeldystrophie 
seltener ist als die bisher bekannte ,  ist die Muta t ionsra te  der ers tgenann-  
t en  auch aus diesem Grunde entsprechend niedriger. Nach unserer  gro'ben 

fiberschlagsma]~igen Schatzung ]iegt sie vermut l ich  bei ~/~00000 oder 
niedriger. 

Zusammenfassung. 
Es wird eine neue x-chromosomale Muskeldystrophie beschrieben. 

Eine Sippe mi t  14 K r a n k e n  wird mitgeteflt .  8 weitere einschl~gige Sippen 
k o n n t e n  aus der L i te ra tu r  herangezogen werden. 

Die neue x-chromosom~le Muskeldystrophie ist eine genetisch selb- 
sti~ndige Art,  die sich yon der bisher b e k a n n t e n  durch das sp~tere Er- 
kr~nl~ungsalter, den mehr gutar t igen  Verlauf  und  die weniger schwere 
Auspri~gung unterscheidet .  

Die ~ u t u t i o n e n  der beiden recessiven x-chromosomulen Ar ten  stehen 
vermut l ich  im Verh~ltnis der Allelie zueinander.  

Die neue x-chromosomale Muskeldystrophie ist seltener als die bisher 
bek~nnte  u n d  ihre Ausmerzungsra te  ist niedriger, deshalb ist eine be- 
tr~chtl ich niedrigere Muta t ionsra te  anzunehmen .  
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Berichti~ng 
zu Beitrag: Zur Sterbliehkeit der 1Korphinisten. Von EDITH R~DIN, 

Arch. s Psychiatr. u. Z. Neur., Bd. 193, S. 98--166. 

In  der Tabelle 5, S. 104, wurden die Zahlenreihen der Spalten 8 und 9 mit- 
einander vertauscht. Die Zahlenreihe der Spalte 8 stellt  also die Sterblichkeit 
der Manisch-Depressiven dar, die Zahlenreihe der Spalte 9 die Sterblichkeit der 

bay6risehen GesamtbevSlkerung. 


