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Krankheiten, die nur Abkémmlinge des Ektoderms treffen, sind seit mehr
als 150 Jahren in der Literatur bekannt. In ihrem ditiologischen Zusammen-
hang wurden sie allerdings erst sehr viel spiiter erkannt.

Danz (zit. nach Hidl [14]) beschrieh 1792 zwei Briider, die niemals weder Haare
noch Zihne hatten. Wedderburn (zit. nach Felsher [9]) sah 1838 in ciner Hindufamilie
zehn Mianner, bei denen in vier Generationen schwacher Haarwuchs, eine mangel-
hafte Zahnanlage und bei heiBem Wetter iibermiiBige Trockenheit der Haut aufge-
treten waren. Thwrman (zit. nach Hill [14]) berichtete 1848 iiber einen 58jihrigen
Mann, der eine unvollkommene Entwicklung von Haar, Haut und Zihnen aufwies.
In der gleichen Arbeit wird eine Patientin erwihnt, die nur vier abnorm geformte
Ziahne und spirliches Haar hatte und nicht schwitzen konnte. Angaben iiher das
familigre Auftreten ektodermaler Stérungen wurden ferner von Chutlford (1883) (13)
an Hand cines 48jihrigen Zahnlosen gemacht, der fast giinzlich von Haaren entbliBt
war, der niemals geschwitzt hatte und in dessen Stammbaum (Abb. 1) in drei
(GGenerationen 3 Frauen und 2 Manner ausdriicklich und aufierdem « einige Briiders
als von der Krankheit befallen erwithnt wurden. Puarreidi (1884) (28) vermutete bei
diesem Syndrom eine wunterdriickic Entwicklung der Keimgebilde. Auf die Tatsache,
daB es sich hierbei um eine Entwicklungssiorung des Eltoderms allein handeln miisse.
wurde erstmals von Pendlaw (1902) (41) hingewiesen.

In der Folge sprachen andere Forscher von eltodermaler Hemmungsbildung (Weeh-
selmann und Loewy, 1911 [46]). von kongenitalen Defekten des Elktoderms (Christ,
1913 [7a]). von warrested development of ectodermy (Strandberg, 1919 [38]). Weeck
(1929) (47) unterschied erstmals zwischen einem anhidrotischen und einem hidroti-
schen Typus der ellodermalen Dysplasie, Begriffe, die spiter von Felsher (1944) (9)
durch den Nachweis von Hypohidrosis erweitert wurden, Mit dem Ausdruck « poly-
dysplasie ectodermiguer wurde von Towraine (1936) (43) die Vielgestaltigkeit ekto-
dermaler Krankheiten hinsichtlich ihrer Angriffspunkte hervorgehoben.

Die umfassendste Ubersicht, ektodermaler Dysplasien und ihr nahe verwandter
Affektionen mit besonderer Beriicksichtigung genetischer Fragen wurde 1953 von
Franceschetti (10) aufgestellt. Btwa 120 Fille des anhidrotischen Typus wurden von
ihm in der Literatur gefunden, von denen 15 das weibliche Geschlecht betrafen.

Der symptomatologischen Vielseitigkeit ektodermaler S orungen entspricht das
Interesse zahlreicher Spezialgebiete der Medizin. Veriffentlichungen finden sich in

I Die Schreibung ,,anhidrotisch ist der oft anzutreffenden ..anhydrotisch* vor-
zuziehen (Ableitung von gricch. idohs = Schweil, nicht von idmg — Wasser).
2 Withrend des Dienstes in der Weltoesindheitsoroanisation
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der dermatologischen, odontologischen, otorhinolaryngologischen, venereologischen,
physiologischen, erbbiologischen, veterinirmedizinischen und vor allem in der pidia-
trischen Literatur.

Viele Fille scheinen durch die naheliegenden Fehldiagnosen einer kongenitalen
Syphilis, einer Progerie, einer endokrinen Stérung oder eines unerwarteten Todes an
Hyperpyrexie im Sciuglingsalter der exakten Erkennung verloren gegangen zu sein.
«The rare things in medicine are not rare, only observers are rare» (Clouston [3]).

Tabelle 1
Falkultative Symptome, die neben der klassischen Trias (Hypohidrose, Hypodontie,
Hypotrichose) bei der anhidrotischen ektodermalen Dysplasie gefunden werden
(geordnet nach ihrer ungefihren Héufigkeit)

Eigene Fille

Literatur
1|2|a3]4]5

I. Hitzeunvertraglichkeit, unge- +|+|+|+|+ | 146713 14 18 20 21
geklartes Fieber und Hyper- 23 24 25 27 33 34 35 39
pnoe 40 41 42 43 44 46 47

2. Wulstige Lippen . . . . . +1+14+ |+ 113 14 18 20 21 27 39

40 44 47

3. Starke Faltelung der Augen- + |4+ |+ +|+11720 25 27 33 34 37
lider, Greisengesicht 41 47

4. Zarte, glatte, trockene, ekze- + |4+ 4+ |+ +113691214 18 21 22
matose Haut mit auffilliger 25 31 34 37 44 45 47
Venenzeichnung

5. Raunhe, tiefe Stimme . . . . + |4+ |+ | — |+ | 71218 21 25 37 41 47

6. Atrophische Rhinitis . L

+ |+ |+ |+[134671218 202123
27 31 33 37 38 41 44 45

7. Flache Nasenwurzel + 1+ + |+ 1612 14 20 22 27 33
34 35 37 39 40 41 47
8. MiBbildungen der Ohren . . + |4+ + |+ — 671418 23 44 48
9. Verminderung von Trinen- u. — |+ +4+|—1 182227 31 39 41
Speichelsekretion
10, Herabgesetzte Geruchs- und — |+ |+ — 1339
Geschmacksempfindung
11. Hypoplasie der Brustdriisen . — | — | — | — | — | 3671823314147
12. Unscharfabgegrenzte Lippen- | — | — | + | — | — | 12 25 47
schleimhaut
13. Nagelstérungen . . . . . . — | —=|—|—|— | 41217 19 28 37 43 47
14. Intelligenzdefekte . . . . . — | = —|—|— | 34172223 253141 44
15. Augenstérungen . . . . . . — |+ |—|—|—] 431
16. Erhshter Grundumsatz . . - 17 39 40 47
17. Abnorme biochemische . )
Hofunde siche Text siche Text

-+ = vorhanden. — = nicht vorhanden
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In der Schweiz wurden bisher 3 Fille von eklodermaler Dysplasie beschrieben: de
erste wurde von Nager (1920) (27) versffentlicht. Schir (1927) (34) beschrieb sodan
einen familiiren Fall, und der dritte wurde von Lutz (1928) (24) publiziert.

Der anhidrotische Typus der ektodermalen Dysplasie zeigt als Kardinal
symptome (oder Trias): 1. das Fehlen von Schweif- und Talgdriisen, 2. ein
Hyp- oder Anodontie, und 3. eine generalisierte Hypotrichose. Die Merkmal
des hidrotischen Typus beschrianken sich auf Stdrungen der Haare, Zihn
und Niigel. Die meisten Autoren erwéihnen beim anhidrotischen Typus noc
zahlreiche fakultative Merkmale, die in Tab. 1 zusammengefalit und nac
ihrer ungefihren Hiufigkeit geordnet sind.

Beim anhidrotischen Typus der ektodermalen Dysplasie sind somit St¢
rungen simtlicher Abkommlinge des Ektoderms beschrieben worden, allex
dings bisher nie vereint auf einen einzigen Patienten. Viele Autoren erwiik
nen die erstaunliche Ahnlichkeit solcher Patienten untereinander, unabhingi
von ihrer geographischen oder rassischen Herkunft, wie wenn sie alle zu
selben Familie gehorten.

Die Ziihne sind nicht nur in der Zahl ihrer Anlagen gestért, (Hypodontic
Anodontie), sondern auch hinsichtlich ihrer Form. Diese Hypoplasie de
Zihne hat die verschiedensten Bezeichnungen erhalten wie: Zapfenzihne
Diitenzihne, Fangzihne, zylindrisch, zugespitzt, kegelformig. flascher
formig, tonnenformig, eckzahniihnlich, «dental emboli», «pointedy, cconical
«eone shaped», «poorly shaped», «peg shaped», «taper from a round base ¢
a point», «coniquesy, «pointuesy, «dents de cochon», «dents en bouteille

Die mangelhafte Anlage der Zéihne findet verschiedene, zum Teil verwi
rende und unklare Benennungen, wie « Hypodontie» ohne Angaben der fet
lenden Zihne, «partielle Anodontie» bei Zahnlosigkeit eines der beiden Kiefe
und dhnliches. Zur eindeutigen Bezeichnung des jeweiligen Status mochte

wir die Termini Hypodontie bei Bestehen einzelner Zihne und Anodonii
mandibularis (bzw. mazillaris) bei volligem Fehlen aller Zihne im Untes
kiefer (hzw. Oberkiefer) vorschlagen.

Der vollstindige Zahnstatus schliefit eine radiologische Untersuchung m
ein, um retinierte Zihne zu erkennen. Die hestehenden Zihne werden i1
iiblichen internationalen stomatologischen Schema eingetragen (29).

Die Diagnose einer anhidrotischen ektodermalen Dysplasie wird selte
mit dem Auftreten der ersten Symptome gestellt. Von den 53 Fillen, di
wir aus der Literatur benutzten und von unsern 5 eigenen Fillen (Gesam:

Abb. 1. Zur Hereditit der ektodermalen Dysplasie. In den meisten Sippen ist m
das miinnliche Geschlecht von der Stirung betroffen. Die oberen drei Stammbaun
von Preto (31), Loewy- Wechselmann (23) und Felsher (9) zeigen den klassischen Typm
der X-chromosomalen, rezessiv geschlechtsgebundenen Vererbung. Die folgende
Stammbiume von Hill (14), Guilford (13) und von unseren Fillen 6 und 7 lassen eine
X-chromosomalen, dominanten (zum Teil unvollstindig dominanten) Erbgang un
der letzte Stammbaum von Thannhauser (40) einen autosomalen geschlechtshegren
ten Frhoane vermuten. Weitere FErklirnne im Text.
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zahl B8) wurden 8 vor Abschlul} des ersten Jahres, 12 zwischen dem ersten
und fiinften Jahre, 7 zwischen dem sechsten und zehnten Jahre, 4 zwischen
dem elften und fiinfzehnten Jahre und 16 nach dem zwanzigsten Jahre als
anhidrotische ektodermale Dysplasie erkannt.

Touraine (43) ist der Ansicht, daf} die Diagnose nur selten vor dem 4. Jahre
moglich ist. Der fritheste Diagnosenhinweis wird von Lipton und Roberts (21)
erwihnt: Ein praktischer Arzt schickt einen 6 Wochen alten Siugling wegen
unerklirlichen Fiebers zur klinischen Aufnahme. Er macht darauf aufmerk-
sam, dal} er am 2. Lebenstage des Knaben das Fehlen der Alveolarfortsiitze
festgestellt habe (siche unter Hypodontie, Anodontie, Hypoplasie).

MiBbildungen im Bereiche des Ektoderms finden sich auch im Tlierreiche (27), so
bei nackten chinesischen Hunden, bei haarlosen dgyptischen Hunden mit fehlenden
Zihnen (9), bei haarlosen, besonders geziichteten mexikanischen Hunden (den
«Xolos»), deren normale Kérpertemperatur 40° C betrigt, und bei Rindern mit here-
ditiren Defekten an Haaren und Zihnen (6).

Soweit wir die Literatur itberblicken konnen, wurden seit der zusammen-
fassenden Ubersicht von Francescheiti (1953) (10) im ganzen fiinf weitere
Arbeiten iiber den anhidrotischen Typus der ektodermalen Dysplasie pu-
bliziert (7, 15, 33, 35, 37). Mit unseren 5 eigenen Fillen, die wir im folgenden
beschreiben méchten, belduft sich die Gesamtzahl auf ungefihr 130 Fille,
von denen der weitaus iiberwiegende Teil ménnlichen Geschlechtes ist (nur
16 weibliche). Allein schon die Tatsache, daB} sich unter wunseren 5 Fiillen 2
Schweizer, 2 Pakistaner wnd 1 Javaner befinden, zeigt, dal die Stérung bei
den verschiedensten Rassen vorkommt,.

Zwel weitere eigene Fille vom hidrotischen Typus der ektodermalen
Dysplasie michten wir ebenfalls dieser Arbeit hinzufiigen.

Eigene Fille
A. Anhidvotischer Typus (Fiille 1-5)

Fall 1. Sch. Albert, geb. 26. Sept. 1955 (.J.-Nr. 8867 u. 185/56) (Abb. 2 und 3).

Familie: GroBmutter ms. hat immer wenig Haare gehabt und sei immer heiser
gewesen, Mutter zeigt gleiche Hautbildung der Augenlider wie Patient, die altere
Schwester des Patienten soll Hypodontie mit Hypoplasie der Zahne haben.

Persinliche Anamnese: Normale Schwangerschaft, Geburtsgewicht 2990 g, eyano-
tisch, erholt sich aber schnell nach zwei Injektionen. Am 3. Lebenstag fallt die
trockene und diinne Haut des Patienten auf. die sich dann schnell cekzematisy ver-
indert. Wegen Hypogalaktie der Mutter nur teilweise gestillt. Keine aunffilligen
Temperaturerhhungen. Mit 6 Wochen Otitis media purulenta sinistra. Bis zur
Spitaleinweisung am 19. Mérz 1956 keine anderen Krankheiten.

Befunde bei der Einweisung im Alter von 6 Monaten: Schwerkrank aussehendes
Kind mit anffillig alten Gesichtsziigen, Linge 64 cm, Kopfumfang 42,5 em, Gewicht
5620 g, spirliches, kurzes und sehr sprides Kopfhaar mit seborrhoischen Einlage-
rungen. Ubrige Kérperhaut sehr trocken, Turgor reduziert, geritete und feinschup-
pende Augenlider, Kraniotabes, schlaffe Muskulatur, Augen normal. Aus dem linken
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Abb. 2. Abb. 3.

Abb. 2. Fall 1 im Alter von 1 Jahr. Sehr spiirliches, kurzes und trockenes Kopfhaar,

Fkzematoid der Gesichtshaut, stark gefiltelte Augenlider, keine Augenbrauen, keine

Wimpern, breite Nasenwurzel. schlecht geformte und weiche Ohren, breite und
wulstige Unterlippe, alter Gesichtsausdruck.

Abb. 3. Rechter Unterkiefer von Fall 1 im Alter von 1 Jahr. Man sieht die Anlage

des ersten bleibenden Molaren, wihrend die Milchmolaren nicht angelegt sind. Im

Fronthereich des Unterkiefers wird die Anlage von zwei weiteren Zihnen vermutet.

Im Oberkiefer sind im ganzen 4 Zahnanlagen sichtbar. Normalerweise angelegt mit

1 Jahrsind alle 20 Milchmolaren und von der zweiten Dentition die ersten bleibenden
Molaren, die Incisivi und die Canini.

Ohr entleert sich fotides Sekret. Mund und Nase unauffillig. Lungen, Herz, Abdomen
und Nervensystem normal.

Diagnose am Tage der Einweisung: Exsikkose, Ekzem, «forme fruste» einer Pro-
gerie. Blutchemismus: Chlor mit 110 mAq erhsht (normal 96-106 mAq), Eiweill
mit 4,86 g9, erniedrigt (normal 5,2-7,0 g%,). Tm Verlauf der Krankheit treten Lid-
iideme, schlechte Stiithle und Fieber von 40,5° C auf, Patient hustet «wie ein Pseudo-
croup». Es fillt auf, dal das Kind nicht schwitzen kann und dal} sich das Fieber
durch feuchte Wickel fast schlagartig beeinflussen 1aft. Die Nase ist mit trockenen
Borken ausgefiillt. Die Nahrungsaufnahme ist wegen eines Reizhustens schr erschwert.

Rewvision der Diagnose am 11. April 1956: Ektodermale Dysplasie vom anhidroti-
schen Typus mit chronischer Laryngitis und atrophischer Rhinitis. Die zerknitterte,
zarte Haut der Augenlider, das giinzliche Fehlen der Augenbrauen, die schr spiir-
lichen Wimpern und die grofien, weichen und schlecht modellierten Ohren werden
erst jetzt festgestellt und entsprechend gewiirdigt. Die Nigel der Hinde und Fiifle
zeigen keine Besonderheiten.
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Am 20. April tritt eine Pneumonie des rechten Oberlappens auf, die schnell anf
Antibiotica anspricht. Recidiv der Pneumeonie am 26. Mai 1956. Entlassung am
23. Juni in gutem Allgemeinzustand.

Wiederaufnalme am 14. Sept. 1956 im Alter von 12 Monaten wegen akuter Der-
matose. Befunde: Lénge 73 cm, Kopfumfang 46 ¢m, Gewicht 8440 g, kein Fieber.
Die Haut zeigt unregelmiBig begrenzte, oberflichliche Erosionen, zum Teil nissend
und verkrustet, vor allem an der Stirn, der Brust, den Volarflichen der Arme und der
Vorderseite der Unterschenkel. Zahlreiche Kratzeffekte. Die Nasenwiinde sind mit
trockenen Borken belegt. Keine Zéahne, Mundschleimhédute normal. Lungen, Herz,
Abdomen und Nervensystem normal.

Schweifversuch: Ausgangstemperatur 37° C. Patient und Kontrollkind werden
einer Warmelampe in etwa 1 m Entfernung ausgesetzt. Nach 12 Minuten wird Patient
unruhig und zeigt Tachypnoe, nach 38 Minuten steigt die Temperatur auf 38,5° C,
nach 73 Minuten auf 39,8° C und nach 92 Minuten auf 40,5° C. Sehr schnelle Atmung,
lkeine Spur von Schweil. Das Kontrollkind verhélt sich normal.

Rontgenbefunde siehe Abb. 3. Patient wird am 9. Oktober 1956 in gutem Allge-
meinzustand entlassen.

Fall 2. I. Klaus, geb. 23. August 1944 (Polikl. Nr. 8727 K/54) (Abb. 4-7).
Vom Zahnirztlichen Institut der Universitit Ziirich wegen Hypodontie und mul-
tipler ektodermaler Stérungen zur Abklirung geschickt.

Abb. 4. Abb. 5.

Abb. 4. Fall 2im Alter von 914 Jahren. Schiitteres, sehr spiirliches, kurzes und trok-

kenes Kopfhaar, sehr spiirliche Augenbrauen, normale Wimpern, stark gefiltelte

Augenlider, breite Nasenwurzel, aufgeworfene und breite Unterlippe, asymmetrische
Ohren.

Abb. 5. Fall 2. Anodontie des Unterkiefers, kein Alveolarkamm, Hypodontie des
Oberkiefers. starke Filtelung der Augenlider. keine Augenbrauen. normale Wimpern.
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Abb. 6. Abb. 7.

Abb. 6. Fall 2. Zahnloser Unterkiefer mit normalem Langenwachstum. reduziertem
Héhenwachstum. Hypodontie im Oberkiefer. Die vorhandenen Zihne dienen als
Stiitzpfeiler einer Briicke.

Abb. 7. Fall 2. Handwurzelknochen im Alter von 914 Jahren. Die Knochenentwick-
lung ist stark dissoziiert und entspricht einem mittleren Knochenalter von etwa
-
7 Jahren.

Familie: Kein weiterer Fall dieser Krankheit bekannt.

Personliche Anamnese: 3. von 6 Kindern. Alle Geschwister gesund. Die Mutter
hatte wihrend der Schwangerschaft Zahneiterungen und eine fragliche Magenvergif-
tung. Normale Geburt. Entwicklung im Sduglingsalter unauffallig, nie Milchzihne
gohabt.

Poliklinische Untersuchung am 10. Februar 1954 im Alter von 91 Jahren. Linge
129,56 em, Kopfumfang 50 cm, Gewicht 25,3 kg. Feingliederiger, cher etwas magerer
Habitus, greisenartiger Unterkiefer, mangelhatte Kopfbehaarung, nur sehr spirliche
Augenbrauen, normale Wimpern, iiberaus diinne und zarte Haut, feingefiltelte
Augenlider, wulstige Lippen. Patient erinnert an eine Progerie. Kérperhaut ginzlich
unbehaart, papulése Eruptionen in der Nihe der Mundwinkel, normale Finger- und
Zehennigel, zahnloser Unterkiefer, 6 « Zapfenzihne» im Oberkiefer. Die Handflichen
sind auffallend ranh und trocken, schwitzt auch bei Hitze nicht, leidet im Sommer
unter der Wirme und sucht dann hiufig Linderung im kalten Bad. Im Sommer immer
heiser. Schwierigkeiten in der Schule angeblich wegen Schiichternheit, Verschlossen-
heit und Neigung zu Depressionen.

Untersuchungen: In 10 Minuten kann Patient nur 0,4 em® Speichel produzieren
(normales Minutenvolumen: 0,2-0,4 cm?® nach der Technik von Prader und Mitarb.
[30]). Blutchemismus (anorganische Phosphate, Calcium, Gesamteiweif3, alkalische
Phosphatase) normal.

Augendrztliche Unlersuchung (Dr. F. Koenig, Universititsaugenklinik Ziirich,
Direktor: Prof. M. Amsler): Leichte Blepharitis chronica beidseits, im Bereich der
Lidspalten vakuolire Epitheldystrophie der Cornea, Trinensekretion leicht herab-
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gesetzt. Die Hornhautdystrophie ist nicht auf die reduzierte Trianensekretion zuriick-
zufithren, die eingeschriankt, aber doch ausreichend ist.

Réntgenbefunde siche Abb. 6 und 7.

Poliklinische Unlersuchung am 19, Mirz 1956 im Alter von 117/, Jahren. Guter
Allgemeinzustand, meistens etwas heiser, Nase immer mit trockenen, nicht stinken-
den Borken ausgekleidet, wenig Tranen, absolut kein Korperhaar, trigt Zahn-
prothesen. Linge 141,5 em, Gewicht 30,0 kg.

Polillinische Untersuchung am 4. Dezember 1956, im Alter von 123/, Jahren.
Linge 146,5 “m, Gewicht 34,5 kg. Fiihlt sich wohl, leidet nicht mehr so stark unter
der Hitze, kein besonderes Durstgefiihl, Intelligenz normal, besucht die Schule ohne
Schwierigkeiten, Die Stimme ist immer rauh und heiser, kann deswegen am Gesangs-
unterricht oft nicht teilnehmen, Mundatmung. Die Haut ist sehr trocken und véllig
ohne Haare. Das Kopfthaar ist blond, kurz, sehr trocken und zeigt mehrere nahezu
kahle Stellen. Keine Augenbrauen, nur sebr spirliche, kurze Wimpern, keine
Papeln mehr in der Nihe der Mundwinkel. Die Gesichtshaut ist sehr zart und leicbt
caufgesprungen». Die Nase ist mit trockenen Borken ausgekleidet, die Nasenatmung
erschwert. Die Ohrmuscheln sind asymmetrisch.

Patient hat das Bediirfnis, die sehr rauhen und sehr trockenen Handflichen tiglich
mit Ol einzureiben. Auffillig ist die dicke Haut der Handflichen mit den sehr zahl-
reichen und feinen Handlinien. Fufisohlen und Nigel sind normal.

Patient trigt im Oberkiefer eine Prothese (Goldbriicke), wihrend der Unterkiefer
zahnlos ist. Mit Leichtigkeit kann er einen Apfel abbeifien, wobei die muskulose
Unterlippe zum Abstiitzen benutzt wird.

Ubrige Befunde: Lungen normal, keine Herzgeriiusche, respiratorische Arrhyth-
mie, Puls 68/Min., Blutdruck 112/66, Abdomen und Nervensystem normal. Grund-
umsatz und Blutchemismus (Kalium, Natrium, Chlor, Gesamteiweill, Gesamtchole-
sterin, freies Cholesterin, Bilirubin, Alkalireserve) normal. Speicheluntersuchung
siche Tab. 3.

Familie . — Fall 3. Q. Bashrat, Pakistaner, geb. 23. Oktober 1944 (J.-Nr. 4472/54
KiSpi) (Abb. 8-10).

Familie: Blutsverwandtschaft auf Seiten der Mutter in der zweiten Generation.
Mutter hat 4 Briiste. Diabetes mellitus auf viterlicher Seite: GroBivater, ein Grol3-
onkel und ein GroBenkel des GroBvaters. Der jiingere Bruder des Patienten wird
wegen derselben Krankheit eingewiesen (Fall 4). Eine dltere Schwester ist gesund.

Persimliche Anamnese: Normale Schwangerschaft, Geburtsgewicht 3400 g, Hatte
nur einen feinen Flaum von Kopfhaaren. Sitzen mit 12 Monaten, Gehen mit 3 Jah-
ren, Sprechen mit 214 Jahren, erster Zahn mit 2 Jahren, es folgen dann nur noch
zwei weitere Zihne.

Friihere Krankheiten: trockene und rissige Haut am 3. Lebenstag. Im Alter von
3 Wochen niissendes Ekzem am Kopf, das intermittizrend immer wieder auftritt.
telegentlich Temperaturen bis 42° (! ohne erkennbare Ursache. Lues kann ausge-
schlossen werden. Ubelriechendes Nasensckret. Die Hauterscheinungen und die
Fieberschiibe treten mit zunehmendem Alter immer seltener auf. Fihlt sich in der
heiflen Jahreszeit nicht wohl, besprengt sich dann hiufig mit kaltem Wasser und
halt sich in kiihlen Réumen mit kiihlen FuBbéden auf. Kann er sich solche rleich-
terungen nicht verschaffen, so tritt eine beschleunigte Atmung auf. Sein Geruchs-
vermigen verschlechtert sich progredient. Intelligenz normal.

Befunde am 27. August 1954 im Alter von 91/, Jahren: Graziler Knabe mit wul-
stigen, negroiden Lippen, schiitterem Haarwuchs, groflen Ohren mit nur schwach
ausgehildeter Auricula, rauhe Stimme, trigt Zahnprothese. Linge 133 cm, Kopf-
umfang 51 ¢cm, Gewicht 25,0 kg. Die Haut ist von normaler Elastizitit. Einige kleine
Naevi auf der linken Lende und auf dem Bauch. Augenbrauen nur sehr schwach aus-



Abb. 9.
Abb. 8. Fall 3 im Alter von 919/, Jahren. Spirliches, kurzes und trockenes Haar,

stark gefiltelte Augenlider, wulstige Lippen, alter Gesichtsausdruck.

Abh. 9. Fall 3. Stark gefiltelte Augenlider, breite Nasenwurzel, Augenbrauen nur
im medialen Teil angelegt, Ubergang von Lippenschleimhaut zur Cesichtshaut
(«vermilion border») unscharf.
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gebildet, starke Filtelung der Augenlider. Die Skleren zeigen einige kleine blauliche
Flecken. Trockene, weillich belegte Zunge, Pharynx leicht gerdtet, keine Zahne.
Die Nasenatmung erscheint behindert. Systolisches Herzgeriusch vom Typus 2-3.
Milz eben palpabel. Finger- und Fufinigel normal. Ubrige Korperbefunde ebenfalls
normal.

Augenuntersuchung (Dr. F. Koenig, Universititsangenklinik Zirich): normale
Befunde.

Tuberkulinproben und Wassermann negativ. Blutstatus und Urinbefunde normal.

Blutchemismus: Kalium mit 5,52 mAq leicht erhéht (Serum leicht himolytisch,
normale Kaliumwerte: 4,0-5,2 mAq), Chlor (zweifache Kontrolle) mit 108 miq
leicht erhiiht (normale Werte: 96-106 mAq), Cholesterin (zweifache Kontrolle) mit
128 mg%, leicht erniedrigt (normale Werte: 150-200 mg%), Bilirubin mit 1,23 mg%,
leicht erhsht (normale Werte: 0,2-0,8 mg%,), iibrige Untersuchungen (Natrium,
anorganische Phosphate, Calcium, van den Bergh direkt und indivekt, Thymol-
turbiditiit, alkalische Phosphatase, Alkalireserve, Gesamteiweifs und Rest-N) normal.

Speicheluntersuchung siehe Tab. 3.

Urinverdiinnungsversueh: Trinkmenge 1000 em?, niedrigstes spez. Gewicht nach
einer Stunde 1004, Gesamtausscheidung nach 4 Stunden 750 em?®. Pilocarpinversuch:
verstirkte Diurese, jedoch keine Schweifibildung. Elektroencephalogramm: keine
Abweichungen von der Norm.

Probeexcision der Bawchhaut (Untersuchung Prof. von Albertini, Histopathologi-
sches Institut der Universitit Ziirich): Das Material wird von leicht gefalteter Epi-
dermis iiberzogen. Diese ist schmal, deutlich vom Stroma abgegrenzt und zeigt ober-
flichlich eine schmale Verhornungszone. Das Stratum granulosum ist ebenfalls
schmal, das Stratum spinosum wechselnd breit, das Stratum basale melaninpigmen-
tiert. Auffallend ist das Fehlen von Hautanhangsgebilden. Es finden sich weder
Talg- noch Schweildriisen noch Haare.

Réntgenbefund siehe Abb. 10.

Wiihrend 6 Tagen klinischer Beobachtung und bei viermaliger taglicher Tempera-
turmessung wurde kein Fieber festgestellt.

Familie (. — Fall 4. Q. Asghar, Pakistaner, geb. 23. Juli 1946 (J.-Nr. 4473/54
KiSpi), Bruder von Fall 3 (Familienanamnese siehe dort).

Persénliche Anamnese: Normale Schwangerschaft, Geburtsgewicht 2500 g. Rissige
Haut am 3. Lebenstag. Sitzen mit 7 Monaten, Giehen und Sprechen mit 155 Jahren,
erster Zahn mit 1 Jahr, es folgen nur noch 3 Zahne. Frithere Krankheiten: Tm Alter
von 5 Monaten erstmals Verdacht, daB Patient die gleiche Krankheit wie sein Bruder
(Ifall 3) haben konnte. Kann nicht schwitzen. Mit 8 Monaten Ekzem, das intermittie-
rend immer wieder auftritt, seinen Hohepunkt mit 5 Jahren erreicht und bis zur
klinischen Binweisung anhiilt. Sein Geruchsvermiogen verschlechtert sich progredient.

Befunde am 27, August 1954 im Alter von 814 Jahren: graziler Knabe mit wul-
stigen, negroiden Lippen. Schiittere Kopfbehaarung. GroBe Ohren mit schlecht ent-
wickelter Aurieula, flache Nagenwurzel, beschleunigte, gerduschvolle und anschei-
nend behinderte Nasenatmung. — Linge 120 em, Kopfumfang 50 em, Gewicht 19 kg.
Die Haut ist sehr zart und samtartig. Normaler Turgor, keine Korperbehaarung,
trockenes, entziindliches Ekzem in den Kniekehlen und Ellenbeugen. Trockene,
weiBlich belegte Zunge, keine Zihne. Leises systolisches Herzgeriusch. Finger- und
FuBniigel sowie iibrige Korperbefunde normal. Trigt Zahnprothese. Augenunter-
suchung (Dr. F. Koenig, Universititsaugenklinik Ziirich): normale Befunde.

Tuberkulinproben und Wassermann negativ. Blutbild und Urinbefunde normal.
Blutchemismus: Cholesterin mit 132 mg%, leicht erniedrigt (normale Werte: 150
bis 200 mg9,), Bilirubin mit 0,92 mg9%, leicht erhdht (normale Werte: 0,2-0,8 mg%).
iibrige Untersuchungen (Kalium, Natrium, Chlor, anorganische Phosphate, Calcium,
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GlesamteiweiB, van den Bergh direkt und indirekt, Thymolturbiditit, alkalische
Phosphatase, Alkalireserve und Rest-N) normal.

Urinverdiinnungsversuch: Trinkmenge 800 cm?, niedrigstes spez. Gewicht 1002,
(Glesamtausscheidung nach 4 Stunden 770 em?.

Speicheluntersuchung siehe Tah. 3. Zuckerbelastung: Die Kurve ver]&uft in nor-
malen Grenzen. Hyperglykimischer Durchschnittswert 143 mg9%,. Elektroencephalo-
gramm: keine Abweichungen von der Norm.

Réntgenbilder: Sella turcica eher etwas groB, starke Atrophie der Alveolarkimme,
keine Zahnanlagen, Nasennebenhshlen normal.

Withrend 6 Tagen klinischer Beobachtung und bei viermaliger téiglicher Tempera-
turmessung kein Fieber festgestellt.

Fall 5. Sumarno, Javaner, geb, 1941 (IXG. Nr. 196/56) (Abb. 11-14).

Familie: 5. von 5 Kindern (1 Bruder und 3 Schwestern, alle gesund). Vater an
Dysenterie, Mutter an Malaria gestorben. Stammt aus einem abgelegenen Dorfe
(Kalibawang) Zentraljavas. Keine gleiche oder dhnliche Krankheit in der Aszendenz
bhekannt.

Personliche Anamnese: Mutter des Patienten soll in den ersten beiden Schwanger-
schaftsmonaten Fieberanfille mit Schiittelfrost gehabt haben. Nie Milchzihne ge-
habt. Laufen mit 3 Jahren, Sprechen mit 4 Jahren. Immer sehr schnell ermiidet,
anch nach geringster physischer Anstrengung. Wegen seiner penetranten Stinknase
wiederholt in eine Missionsstation geschickt.

Abb. 11. Fall 5 im Alter von 15 Jahren. Sehr spérliches, kurzes und trockenes Kopf-
haar, stark gefiltelte Augenlider, flache Nasenwurzel, breite und aufgeworfene
Lippen, alter Gesichtsausdruck.
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Abb. 12. Fall 5. Hypodontie. Es bestehen nur 4 obere und 4 untere Zapfenzihne

im Bereiche der Incisivi. Das Diastema ist durch die verringerte Griéfe der Zihne

bedingt. Das Rontgenbild der unteren Zihne zeigt, dafl die beiden seitlichen voll

ausgehildet sind, wihrend die beiden mittleren noch eine weit offene Pulpa aufweisen.
Die Schmelzschicht aller vier Zapfenzihne ist auffallend diinn.

Abb. 13. Abb. 14.

Abb. 13. Fall 5. Hypodonter Ober- und Unterkiefer. Normales Lingenwachstum

beider Kiefer, reduziertes Héhenwachstum des Unterkiefers. Neben den bereits

durchgebrochenen Zihnen zeigt der Unterkiefer noch eine weitere, etwa zur Hilfte
ausgebildete Zahnanlage (vermutlich 3]).

Abb. 14. Fall 5 im Alter von 15 Jahren. Die Knochenentwicklung ist stark disso-
ziiert und entspricht einem mittleren Knochenalter von etwa 4 Jahren.
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Befunde (Untersuchung am 13. April 1956, im Alter von 15 Jahren): Auffallend
kleiner Knabe von graziler Gestalt in anscheinend guter physischer Verfassung.
Linge 114.5 cm, Kopfumfang 47,5 cm, Gewicht 17,6 kg. Intelligenz normal. Altes
Gesicht mit miidem, resigniertem Ausdruck. Rauhe und tiefe Stimme. Stets in
hockender Ruhehaltung und immer damit beschiftigt, sich Luft zuzufiicheln. Hat
nie in seinem Leben geschwitzt. Haut vollkommen trocken mit normalem subcuta-
nem Gewebe. Umgebung der Augen und des Mundes deutlich hyperpigmentiert.
Augenlider stark gefiltelt. Keine Augenbrauen, sehr vereinzelte, kurze Wimpern,
Normale Skleren und normal reagierende Pupillen. Sehr kurzes, sprédes und spiir-
liches depigmentiertes Kopfhaar. Der ganze iibrige Kérper einschlieBlich Axilla und
Regio pubis unbehaart. Auffallend gut ausgeprigte und sehr zahlreiche Handlinien,
Hand- und FuBnégel normal. Beide Lippen vorgewdlbt, breit aufeinanderliegend
und von negroidem Aussehen. Flache, breite Nase. Weite, trichterférmige Nasen-
lécher mit diinnen Winden und mit harten, fétiden Borken ausgekleidet. Zahn-
befund siehe Abb. 12, Zunge, Mundschleimhiute, Tonsillen normal. Aus dem rechten
Ohr leichter fotider Ausfluf.

Knochensystem, Brust- und Bauchorgane, Nervensystem normal. Bluthild und
Urinuntersuchung normal. Mantoux negativ, serologische Luesreaktionen negativ,
Blutdruck 110/66.

Réntgenbefunde siehe Abb. 12-14.

Biopsie der Haut (Vorderfliche des linken Vorderarmes, Beurteilung durch Prof.
Bambang Soetarso, Histopathologisches Institut der Gadjah Mada University Jogja-
karta): Das Hautstiick zeigt weder Haarfollikel noch Talgdriisen noch Schweil3-
driisen. Die Papillae corii sind groBtenteils in kollagenes Gewebe umgewandelt.
Das Stratum basale der Epidermis zeigt viele Zellen mit intracellulirem Pigment.
Auch die Zellen des Stratum spinocellulare weisen intracellulires Pigment auf. Das
Stratum granulosum der Epidermis zeigt keine Verdinderung, ist jedoch stellenweise
durch Hornzellen ersetzt.

Verlauf: Patient hat nur am Tage der Einweisung 39° C Fieber, das ohne Behand-
lung zur Norm absinkt. Wihrend 20 Tagen klinischer Beobachtung kein Ficber. Die
Morgentemperaturen sinken fast regelmifiig auf 36° C. Der Puls schwankt um 100
pro Minute. Keine auffilliger Durst.

B. Hidrotischer Typus (Fille 6 und 7)

Familie Z. — Fall 6. Z. Irene, geb. 17. Juli 1940 (J.-Nr. 1024/50 und 9610/55.
Poli-K G Nr. 846 H/45, KiSpi) (Abb. 15 und 16).

Familie: Familidre Hypodontie und Hypotrichose (siehe Stammbaum Abb, 1),
keine Blutsverwandtschaft. ;

Personliche Anamnese: Schwangerschaft normal, Geburtsgewicht 3700 g, wegen
Agalaktie nicht gestillt. In den ersten 6 Monaten hiufig Durchfall und Erbrechen.
Sitzen mit 7 Monaten, Stehen mit 14 Monaten, Laufen mit 18 Monaten, Sprechen
mit 2 Jahren, erster Zahn mit 3 Jahren. Sei von jeher zart gewesen.

Krankheiten: Bronchitis mit 3 Jahren, Tonsillektomie wegen hiufiger Angina im
6. Lebensjahr. Masern, Rételn, Pertussis ohne Komplikationen. Wegen ihrer Zahn-
losigkeit oft verspottet, leidet sehr darunter und hat oft deswegen Depressionen. In-
telligenz normal.

Erste klinische Untersuchung am 18, Januar 1950 im Alter von 9%, Jahren. Spital-
aufnahme wegen plitzlich aufgetretencr heftiger Beinschmerzen. Lange 129,5 cm,
Gewicht 26,0 kg, Kopfumfang 50 cm. Etwas mager und blaB mit zarter Haut und
nur wenigen Zihnen. Blonde, sehr trockene Haare. Zahnstatus siche Abb. 16.

Patientin wird am 23, Januar 1950 in gutem Allgemeinzustand entlassen. Die
Beinschmerzen haben keine Erklirung gefunden. Alle Kérperbefunde normal, ein-
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Abb. 15. Abb. 16.
Abb. 15. Fall 6. Midchen im Alter von 11% Jahren. Einseitige Ausbildung der
Brustdriisen mit Polythelie beim hidrotischen Typus der ektodermalen Dysplasie.
Kopfhaar kurz, trocken, blond und sehr langsam wachsend. Aufgeworfene breite
Unterlippe. Die rechte Brustdriise hat sich auch in den folgenden Jahren nicht ent-
wickelt.
6 V III TIT V 6
6 V III | III V 6
Simtliche Ineisivi fehlen. Das Réntgenbild der linken Mandibula zeigt mﬁ
angelegt, [3 7 stehen vor dem Durchbruch, es fehlen die Anlagen von [4 5.

Abb. 16. Zahnstatus von Fall 6 im Alter von 1114 Jahren:

schlieBlich Blutbild, Senkungsgeschwindigkeit, Urin und Lumbalpunlktion. Normales
Schwitzen.

Poliklinische Unlersuchung am 23. Januar 1952 ,im Alter von 111, Jahren wegen
Hustens. Befunde: Linge 135 em, Gewicht 30,1 kg, spirlicher Haarwuchs, schr
schwache Augenbrauen, keine axillire und keine Pubesbehaarung, keine anderen
Zihne durchgebrochen. Die rechte Brustdriise nicht entwickelt, links eine akzessori-
sche Mamilla. Blauliche Skleren. Nagel normal, Urin, Bluthild, Durchlenchtung
normal. Normale Schweifbildung, fiihlt sich wohl, Allgemeinzustand gut.

Polillinische Untersuchung am 8. Mai 1953 im Alter von 1219/, Jahren. Eben be-
ginnende axillire und Pubesbehaarung. Weililiche Querstreifen der Fingerniigel,
Zahnbestand unverindert. Linge 146 cm, (Gewicht 35.8 kg.
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Poliklinische Untersuchung am 16. Februar 1954, im Alter von 137/, Jahren.
Linge 150,56 ecm, Gewicht 42,9 kg. Kein Brustdriisengewebe rechts, Mamilla und
Areola aber gut ausgebildet. Menarche ist eben eingetreten.

76 TIT|IIT 67
7 VIOI| 6

Klinische Aufnahme am 27. Januar 1955, im Alter von 1415 Jahren wegen Ver-
dachts auf Appendicitis. Probelaparotomie ergibt reizlose Appendix, die entfernt
wird. Follikelsprung. Zu gleicher Zeit wird die iiberzihlige linke Mamilla entfernt.

Gynikologische Untersuchung wegen recidivierender Bauchschmerzen am 17. Juli
1956 im Alter von 16 Jahren (PD. Dr. H. Sauter): Aulier der nicht entwickelten
rechten Brustdriise keine pathologischen Befunde.

Zahnstatus: + Tragt Zahnprothese.

Familie Z. — [Fall 7. Z. Susanne, geb. 4. Febrnar 1942 (J.-Nr.4386/52, Poli-KG
Nr. 845 H/44 KiSpi), Schwester von Fall 6 (Familienanamnese sieche dort).

Persinliche Anamnese: Schwangerschaft und Geburt normal. Geburtsgewicht
3700 g. Gehen mit 14 Monaten, erster Zahn mit 21, Jahren.

Polildinische Untersuchung am 15. Mirz 1945, im Alter von 3'/,, Jahren. Kommt
wegender mangelhaften Zahnentwicklung. Befunde: Liange 92,5 cm, Gewicht 14,8 kg,
flache Nasenwurzel, trockenes und sprides, jedoch reichliches Haar. Hyperteloris-
mus. Alle vorhandenen Zihne zapfenférmig.

nmr 1|1 III

: i it
Ubrige Befunde normal.

Zahnformel:

Untersuchung am 10. Januar 1951, im Alter von 81/, Jahren. Linge 125.5 cm,
Gewicht 24,3 kg. Seit drei Jahren auswirts wegen Ozaena in Behandlung. Kommt
wegen morgendlicher Schwindelanfille und wegen Heiserkeit. Die Schwindelanfille
werden darauf zuriickgefithrt, dafl die Patientin morgens kein Friihstiick zu sich
nimmt.

Poliklinische Untersuchung am 8. Januar 1952, im Alter von 911/, Jahren. Lange
128,0 em, Gewicht 27,0 kg, Kommt wegen Hustenreizes. Befunde: Etwas mager.
Die Stimme ist heiser und rauh, sehr trockene Haut, kann jedoch normal schwitzen
und vertragt Hitze gut. Trockenes, jedoch reichliches und dichtes Haar. Augen-
brauen nur angedeutet. Nagel normal, trockene Zunge, Rhagaden an den Mund-
winkeln und Nasenléchern. Trigt Brille wegen Myopie.

6 LI I | ILLI V6
6 VI | TIIIV 6

Zahnformel :

Hospitalisiert vom 19. Februar bis 1. Marz 1952 wegen Knieschmerzen rechts.
Diagnose: traumatische Beugekontraktur des rechten Kniegelenkes nach Unfall.
Am Stamm fillt eine starke Keratosis follicularis auf. Ks fiel ferner auf, daf} vom
3. Tage an die Temperatur immer unter 37° C blieb und daB die Morgentempera-
turen mehrmals unter 36° C fielen. Puls 60-70 pro Minute.

Polillinische Untersuchung am 8. Mai 1953, im Alter von 113/, Jahren. Kommt
wegen erneuter Schmerzen im rechten Knie. Lange 134.0 cm, Gewicht 29,8 kg. Die
medizinische und chirurgische Untersuchung ergeben keine pathologischen Befunde
hinsichtlich der Kniebeschwerden.

Augendrztliche Untersuchung am 7. Mai 1954 im Alter von 12%/,, Jahren (PD.
Dr. A. Huber): Auffallende Austrocknungserscheinung der Bindehaut, Keratitis
filiformis, juvenile Form der Maculadegeneration und Myopie mittelstarken Grades
mit Astigmatismus myopicus directus.
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Polillinische Untersuchung am 30, Mirz 1955, im Alter von 13!/, Jahren. Wenige
Tage vorher Menarche. Guter Allgemeinzustand, weitgehende Besserung der Ozaena
nach regelmiBigen Spiilungen mit Salzwasser. Reichliches, aber sehr trockenes Kopf-
haar. Nigel klein, mit einigen weillen Flecken. Seitengleiche Briiste mit Polythelie.

Ubersicht iiber das Syndrom der anhidrotischen ektodermalen Dysplasie
1. Auperer Habitus

Auf das alte Aussehen dieser Patienten wurde in der Literatur verschie-
dentlich hingewiesen. Einer unsgerer Fiille (Fall 1) wurde zuerst als «forme
fruste» einer Progerie diagnostiziert. Auch Fall 2 wurde mit einer Progerie
verglichen. Der miide, resignierte und alte Gesichtsausdruck bei Fall 5 fiel
besonders auf.

Zu dem alten Aussehen triigt die sehr charakteristische Haut der Augen-
lider bei, die von Tendlaw (1902) (41) als seidenpapierartig, von Christ (T)
als zigarettenpapierihnlich und von anderen Autoren als diinn, gerafft,
stark gefiltet und «wrinkled» bezeichnet wird. Sie darf als pathognomo-
nisch angesehen werden und ist vom ersten Lebensjahr an erkennbar
(Abb. 2, 4, B, 8, 9, 11).

Ebenso typisch sind die Lippen. Sie sind wulstig aufgeworfen, springen
riisselformig vor und geben dem Patienten ein negroides Aussehen (Abb. 2,
4, 8, 11, 15). Die Lippen von Guilfords Patient werden als sehr muskulds
beschrieben, und zwar als vermeintliche Folge «des grolen Gebrauchs bei
der Ergreifung der Nahrung». Fall 2 trigt nur einen oberen Zahnersatz
(Goldbriicke), withrend der Unterkiefer véllig zahnlog ist. Das Abbeiflen
eines Apfels kann er mit Leichtigkeit demonstrieren, wobei die Unterlippe
als Stiitzpunkt dient und auch beim Kauen eine entscheidende Rolle spielt.
Diese dicken Lippen entsprechen nicht den breiten, schlaffen und flach auf-
einander liegenden Lippen der zahnlosen Greise. s ist ungeklirt, ob sie
durch Verinderungen im {rithen embryonalen Leben zustande kommen oder
ob sie als physiologische Hypertrophie aufzufassen sind (47).

Die eigenartige Form der Nase wird iiberwiegend als flach, eingesunken, ein-
gedriickt, breitgedriickt, eingesenkt, als tief konkave Nasenbriicke oder aus-
driicklich als flach, doch nicht als Sattelnase beschrieben. Exakte Messungen
des Gesichtes und der Nase wurden an dem Patienten von Sernat und Mitarb.
(33)in Intervallen von 6-12 Monaten vom 22. Lebensmonat bis zum 16.Jahre
vorgenommen. Im Vergleich mit einer Kontrollgruppe wurde ein progressi-
ver Verlust der Proportionen der Nase zur totalen Gesichtshéhe, jedoch keine
Sattelnase festgestellt.

Bei den Nasennebenhohlen wird verschiedentlich ein hoher Grad von
Pneumatisation mit besonders diinnen Wandungen der Sinus gefunden
(7, 33, Fall 3).

Sorgliltige Gesichts- und Schiidelmessungen tiber 4 Jahre hin bei vier an
ektodermaler Dyvsplasie vom anhidrotischen Typus leidenden Kindern er-
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gaben, daf} bei sehr ausgedehntem Zahnmangel ein relativ wenig herab-
geselzles Kieferwachstwm in allen Partien stattfindet. Besonders fiel auf, daB
auch das Hohenwachstum des Oberkiefers trotz angeborenem, ausgedehn-
tem Zahnmangel relativ groll ist. Auch am Unterkiefer konnte bei voll-
stindiger Zahnlosigkeit ein Breiten- und Lingenwachstum nachgewiesen
werden. Nur die Héhe des Unterkieferknochens zeigte keine merkliche Zu-
nahme (34). Ahnliche Untersuchungen anderer Forscher (33) ergaben, dal
das Gesichtswachstum innerhalb der unteren Grenze der Norm fortschreitet.
Die stérker werdende Prominenz des Kinns beweist ein Wachstum der
Unterkieferbasig dhnlich wie beim normal Bezahnten. Kieferwinkel, auf-
steigender Ast und Kiefergelenk sind normal ausgebildet (34). Rine wvor-
springende Stirn und stark ausgeprigte Supraorbitalwiilste werden ebenfalls
gelegentlich erwihnt.

Besondere Beachtung findet der ziemlich hiaufige Hinweis auf die eigen-
artige Form der Ohren. Sie werden als abstehend, spitzwinklig und asym-
metrisch beschrieben und haben als «Satyrohren» Eingang in die Literatur
gefunden (6, 18, 48).

Die Grenzlinie zwischen Lippen- und Gesichtshaut («vermilion border»)
kann verwaschen sein (Fall 2). Eine auffallende Venenzeichnung der Ge-
sichtshaut wird ehenfalls mehrfach erwihnt.

Wenig Angaben liegen vor iiber die statische Entwicklung und iiber das
Léingenwachstum. Der Fall von Cole (4) und zwei von Prelos (31) Fillen
konnten erst nach dem 20. Monat gehen. Von unseren eigenen Fillen lernten
zwei (Fall 3 und 5) erst mit 3 Jahren gehen, wiithrend zwei weitere eigene
Fille (Fall 4 und 6) mit 18 Monaten relativ spiit zu gehen begannen.

Mit unseren eigenen 5 Fillen vom anhidrotischen Typus der ektoder-
malen Dysplasie verfiigen wir aus der Literatur {iber insgesamt 27 Angaben
iiber das Léingenwachstum, das sich innerhalb der unteren Grenze der Norm
bewegt. Fall 5 macht in dieser Hinsicht eine extreme Ausnahme. Sein Lin-
genalter entspricht mit 15 Jahren nur knapp einem 6jihrigen. Hierbei mufy
jedoch bemerkt werden, dafl die javanische Rasse bedeutend kleiner ist als
die europiischen Vélker, deren durchschuittliche KérpermaBe in dieser
Arbeit verwendet werden. Die Handwurzelknochen von Fall 5 ergeben ein
Alter von etwa 4 Jahren (Abb. 14), withrend die von Fall 2 (Abb. 7) einem
Alter von 4 Jahren bei einem chronologischen Alter von 91/, entsprechen
und auBlerdem eine deutliche Dissoziation in der Entwicklung der Knochen-
kerne zeigen. Sarnat und Mitarb. (33) fanden bei ihrem Patienten von 45/,
Jahren rechts 4 und links 5 Handwurzelknochen. Von den zwei Patienten
Seagles (35) hatte das 219/, alte Middchen zwei und ihr 15/;, Jahre alter
Bruder nur einen Handwurzelknochen,

Die iiber 7 Jahre hin verfolgten Wachstumskurven der Fille 6 und 7 ver-
laufen innerhalb normaler Grenzen.
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2. Stirung der Schweifs- und Talgdriisen und der Wérmeregulation

Das eindriicklichste und folgenschwerste Symptom der anhidrotischen
ektodermalen Dysplasie ist die Anhidrose. In unserem Literaturiiberblick
fanden wir nur einmal den Ausdruck Hypohidrose (9). Die von fast allen
Autoren vorgenommenen Hautbiopsien kionnen in der Tat den Nachweis
einer vollstiindiger. Anhidrose nicht erbringen, auch wenn die Biopsien keine
Schweilidriisen enthalten und von mehreren Korperstellen entnommen
wurden.

Es gibt zwei Typen menschlicher Schweifidriisen: die ekkrinen und die apokrinen.
Die ekkrinen sind auf der ganzen Koérperoberfliche anzutreffen. Die Verarbeitung
und der Transport ihres Sekretes erfolgt durch die sezernierenden Zellen selbst. Die
apokrinen Driisen beschrinken sich auf die Axillar-, Mamillar- und Genitalgegend.
Ihr Sekret stellt einen Teil des Driisenprotoplasmas dar, das herausgepreBt wird.
Vor der Pubertit treten sie nicht in Funktion.

Der Wiirmeschweif3 flieBt nicht kontinuierlich. Seine Produktion erfolgt auf peri-
odische Entladungen des sudomotorischen Zentrums im Hypothalamus (11). Dieses
Zentrum kann direkt durch Erwirmung des Blutes oder reflektorisch von der Haut
oder durch die Viscera stimuliert werden. Die Innervation der Schweilldriisen erfolgt
durch die Reize des Sympathicus aus dem thorakolumbalen Abschnitt. Acetylcholin
wirkt als chemisches Agens auf die postganglioniren Fasern.

Durch intradermal gegebene cholinergische Drogen, wie Pilocarpin und Metha-
cholinchlorid kann ebenfalls die Schweillsekretion angeregt werden. Durch Atropin
wird sie blockiert. Der sekretorische Druck einer einzelnen Schweilldriise betrigt bis
zu 250 mm Hg. Die mittlere Produktion einer SchweiBidriise wird auf 0,03 mg/Min.
geschiitzt. Die Anzahl der SchweiBdriisen schwankt stark in den einzelnen Kérper-
regionen. Warmeschwitzen findet am stirksten am Stamm statt, weniger am Kopf
und am wenigsten an den Extremititen. Die Schweilidriisen der Handflachen, Fuli-
sohlen und Axillen antworten vor allem auf emotionelle Impulse.

Mit etwa 19, geldster Substanzen ist der Schweill das «verdiinnteste Sekret aller
Driisen. NaCl ist der Hauptbestandteil. Daneben sind Spuren von Harnstoff, Harn-
siure, Ammoniak, Kalium, Fettsiuren und Milchsiure vorhanden. Die fliichtigen
Fettsiduren bedingen den Geruch des Schweiles (11, 32).

Felsher (9) benutzte bei seinem Patienten den quantitativen Schweilitest
von Minor (25 ¢):

Minor stellte fiir seinen kolorimetrischen Wasserindikator folgende Forderungen
auf: 1. absolute Unschidlichkeit, 2. grole Empfindlichkeit, 3. Brauchbarkeit auch
fiir quantitative Bestimmungen, 4. Sichtbarkeit fiir Auge und photographische
Platte, 5. leichte Entfernbarkeit und 6. Billigkeit.

Der Indikator, der diesen Anforderungen entspricht, setzt sich zusammen aus:
Todi puri 15,0, Olei rhizini 100,0 und Spiritus vini 900,0.

Der ganze Korper wird mit cinem breiten Pinsel mit dieser Losung bestrichen und
sodann mit feinem Stirkepuder bestreut. Nach Anwendung schweiBtreibender Mittel
(Hitzekammer, Wirmelampen, Pilocarpin, Acetylcholin) erscheinen auf dem schnee-
weilen Grunde kleine schwarze Punkte, die sich allméhlich vergréfiern, miteinander
verschmelzen und der Haut eine ausgesprochene dunkle Farbe geben. Der kontinuier-
lich flieBende Schweill wischt schlieBlich den ganzen Farbstoff wieder ab. Is lassen
sich auf diese Weise charakteristische Schweillbilder der einzelnen Korperregionen
feststellen, die durchaus verschieden sind.

Bei jedem Schweilltest mull ein Kontrollfall mituntersucht werden.
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Felsher konnte bei seinem 17 Jahre alten Patienten feststellen, daf} die
apokrinen Driisen normal funktionierten, wdhrend die ekkrinen gréfiten-
teils, jedoch nicht vollig, fehlten. 405 «Blaupunkte» statt etwa 8000 ent-
sprachen ungefihr 59, normaler Schweilidriisen. Der Ausdruck Hypohidrose
erscheint daher angebracht.

Ein anderer einfacher Versuch, Schweifdriisen nachzuweisen, wird von Loewy und
Wechselmann (23) angegeben: Methylenblaukristalle werden mit einer dicht schlies-
senden Binde auf einem Arm befestigt und in einem Gliihkasten fiir eine bestimmte
Zeit erwarmt. Bei Anwesenheit von Schweill tritt eine intensive Hautfirbung auf.

Mamuila und Isler (25 a) beschreiben einen ebenso einfachen wie sehr emp-
findlichen Schweilitest:

Auf die Klebeseite eines wasserfreien Adhasivstreifens wird eine geringe Menge
Kalinmeisencyanid und Schwefeleisen im Mischungsverhiltnis von 3:1 gestreut und
der UberschuB sorgfiltig entfernt. Die beiden Pulver bilden in Gegenwart von Wasser
(Schweil) PreuBischblau. Die Reaktion ist auBerordentlich empfindlich. Jedes
Schweiitropfchen markiert sich individuell. Die Teststiicke lassen sich leicht kon-
servieren.

Als bestes schweilitreibendes Mittel empfehlen die Autoren die Iontophorese von
Pilocarpin. Dazu werden benitigt: eine Pilocarpin-Chlorhydrat- Lésung von 0,01 g/cm?3,
eine aktive Elektrode von 8 mm Durchmesser und eine Stromquelle von 2 mA. Die
Dauer der Tontophorese betriagt 2 Minuten, und 3-10 Minuten spiiter wird der Test
ausgefiihrt, wobei der mit den beiden Pulvern beschickte Klebestreifen fiir 30 Se-
kunden auf das zu testende Hautstiick gebracht wird.

Zum Nachweis von Talgdriisen, deren Sekret den Haaren und der Haut
Weichheit und Glanz verleiht, wird folgendes Experiment benutzt (23):

Wirft man Kampfer auf Wasser, so geriit es in lebhafte Bewegungen um seine
Achse, die aber sofort aufhéren, wenn man eine Spur Fett in seine Nihe bringt. Es
geniigt, mit einem Glasstab die Haut eines normalen Menschen zu reiben und diesen
Stab, entfernt von dem Kampferstiickchen, ins Wasser zu bringen, um die Bewegun-
gen des Kampfers zum Stillstand zu bringen. Dieses Experiment gelingt nicht bei
Patienten vom anhidrotischen Typus der ektodermalen Dysplasie.

Von entscheidender Bedeutung bei der anhidrotischen ektodermalen
Dysplasie ist die Perspiratio insensibilis. An gesunden Kontrollpersonen
konnte bewiesen werden, dafl der gleichzeitige Mangel an Talgdriisen bei
Fehlen der Schweilidriisen eine Art Kompensationsmittel darstellt, durch
dag die Fihigkeit der Wasserabgabe durch die Haut gesteigert wird (23).
In quantitativen Testen wurde gefunden, dall die Wasserabgabe durch die
Haut bei an anhidrotischer ektodermaler Dysplasie erkrankten Individuen
normal ist.

259, der produzierten Kérperwirme wird durch Vaporisation von Wasser zu un-
gefiahr gleichen Teilen durch Lungen und Haut verloren. Bei normaler Kirpertempe-
ratur im fieberfreien Zustand verliert der Erwachsene etwa 800-1200 ¢m?® Wasser
durch die Perspiratio insensibilis.

Schweillbildung und Wasserdampfdiffusion sind demnach ganz verschie-
dene Vorgéinge und nicht nur quantitativ unterschiedliche Folgen desselben
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sekretorischen Prozesses. Bei Korperruhe und miifliger Aullentemperatur
kann die Wasserabgabe durch einfache Diffusionsprozesse durch die Haut
gedeckt werden. Anders ist e, wenn durch Wirmestauung oder durch ge-
steigerte Wirmebildung erhdhte Anspriiche an die Wirmeabgabe gestellt
werden. Der Gesunde besitzt zu diesem Zweck sein Schweilidriisensystem.
Bei der anhidrotischen ektodermalen Dysplasie kommt es zur gestorten Wiirme-
requlation.

Die Hitzeunvertriiglichkeit zeigt sich vom einfachen Grad des Unbehagens
und der erhdhten Reizbarkeit bis zur Synkope und zum Hitzschlag. Motori-
sche Unruhe, Kopfschmerz, Schwindel, Somnolenz, schwankender Gang,
Tremor, Nausea, Erbrechen, Verwirrtheit und Krimpfe werden als hiufigste
Folgen der Wirmestauung beschrieben. Zusitzliche fieberhafte Krkran-
kungen verlaufen bedeutend schwerer als bei Patienten, deren Wirmeabgabe
gesteuert ist (20).

Das durch die Wirmestauung verursachte Fieber fand bei vielen Patienten
weder Erklirung noch Anerkennung, und Diagnosen wie Simulation (46),
Verdacht auf Tuberkulose (39), besondere Bereitschatt zu hohen Tempera-
turen (21), Fieber unbekannter Ursache (1, 37) und aktive Lues (45, 47,
Fall 3), wurden gestellt.

Bei Wirmestauung darf Hyperpnoe erwartet werden (Félle 1 und 3).

Fiir den (Gesamtorganismus besonders bedeutungsvoll ist der Wirmetransport auf
dem Blutwege an die Kérperoberfliche, der Hauptabgahestelle fiir Warme. Zur
Karperoberfliche miissen aber auch die Schleimhidute der oberen Luftwege gerechnet
werden, von denen durch die vorbeistreichende Atmungsluft betriachtliche Wirme-
mengen abgefithrt werden kénnen (32). Beim Hund wird an Stelle des Schwitzens
eine Wasserverdunstung aus Zunge und Maul durch das « Hecheln» wirmeregulato-
risch ausgeniitzt. Der hechelnde Hund atmet etwa 8-10mal schneller, wenn er einer
gesteigerten Wiarmeabgabe bedarf (46). Die zusiitzliche Kreislaufbelastung kann
nach Erreichung der oberen Grenze des Méglichen versagen, und es kommt zum
Hitzelollaps oder zum «Hitzschlagy, d. h. zur Erschopfung aller Blutspeicher durch
die starke Kapazititszunahme des Gesamtgefilinetzes.

Sunderman (39) bezeichnet diese Atmung bei seinem Patienten treffend
als «panting somewhat like dogs». Tendlau (41) unterzog seinen 32jihrigen
Patienten einem Atmungsversuch: bei 36,4° C Korperwiirme stieg nach
einem halbstiindigen Aufenthalt in der Sonne bei 35° C die Temperatur
auf 39.8° C. Der Puls stieg auf 108/Min. und die Atmung auf 68/Min. Tab. 2
gibt einen Uberblick iiber Atmungsgrife, O,-Verbrauch und CO,-Ausschei-
dung bei kiinstlich erhéhter Temperatur eines an ektodermaler Dysplasie
vom anhidrotischen Typus leidenden Mannes.

Nach Loewy und Wechselmann (23) handelt es sich hier im wesentlichen
um Differenzen in der Atmungsmechanik. Ihre Patienten zeigten eine Stei-
gerung des Atmungsvolumens bei normaler Korpertemperatur, was als
wirmeregulatorischer Vorgang gedeutet wurde. Bei nur miBig erhdhter
Temmeratur fand eine eanz betriichtliche Steigerung des Atmungsvolumens
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Tabelle 2
Veriinderung der Atmung im Fieberzustand bei anhidrotischer ektodermaler Dysplasie
(nach Tendlaw)

Temperatur AtmungsgriBe 0,-Verbrauch C0,-Ausscheidung
36,7° C 6,32 Lit./Min. 208 em?® 168 ecm?
39.4° C 16,88 Lit./Min. 362 em? 252 em?
39,9° C 17,26 Lit./Min. 344 cm? 426 cm®

statt: bei 38° C auf 10,7 Lit./Min., bei 38,8° C auf 11,3 Lit./Min., bei 39,1 ° C
auf 15, 6 Lit./Min. und bei 39,9° C auf 15,8 Lit./Min. (fiir mittlere Atem-

ziige von 500 em? liegt die Ventilationsgréfle normalerweise bei etwa 7-8
Lit./Min.).

3. Storung der Schleimhautdriisen und ihre Folgen

Das Auskleideepithel von Nase, Nagennebenhohlen, Wangen und Gau-
mendach entstammt dem Ektoderm. Die starken Verinderungen der Nasen-
hohlen werden als atrophische (Fall 4), hypoplastische oder f6tide Rhinitis,
als trophoneurotische Storungen, als Ozaena (Fall 5) und als trockenes
Schniiffeln oder trockene Schniefnase beschrieben. Die Nasenwinde sind in
der Regel mit harten, griinlichgelben Borken ausgekleidet (Fille 1, 2, 3, 5,
7). Clouston (3) konnte die Nasenschleimhaut eines an anhidrotischer ekto-
dermaler Dysplasie Erkrankten autoptisch untersuchen und fand die mu-
cbsen Driisen von Nase und Hals nur sehr mangelhaft angelegt.

Folgender Mechanismus wird dadurch wesentlich gestért: Die Nasen-
mucosa wirmt die Luft, befeuchtet sie und wiischt sie frei von Erregern,
bevor sie in die Lungen kommt. Es ist dies die cerste Verteidigungslinie» des
Korpers, die man auch einer «airconditioning installation» vergleichen
kann (3). Besteht dieses Verteidigungssystem nicht, so mufi mit einer er-
hohten Anfilligkeit von Rhinitis (Fille 1, 2, 3, 5, 7), Otitis (Fille 1, 5),
Laryngitis (Fille 1, 2, 5, 7) und Pneumonie (Fall 1) gerechnet werden.

Die Stimme wird ebenfalls durch die Schleimhautstérung in Mitleiden-
schaft gezogen. Sie wird als rauh (Fall 3), tief (Fall 5), heiser (Fille 2, 7),
schrill, unrein, «high pitched», «aphonical» und «raspy» bezeichnet. Beim
Intonieren kann sich ein Spasmus der falschen Stimmbinder einstellen.
Folgender Kehlkopfbefund wurde erhoben (7): Die Stimmlippen sind ganz
auflerordentlich schmal, so dal} sie nur als ganz zarte weille Bander unter
den etwas verdickten Taschenbéindern sichtbar sind. Beim Intonieren legen
gich die Taschenbinder zusammen, und es wird offenbar versucht. mit
Taschenstimme zu intonieren.

Veriinderungen der Mundschletmhaut fanden wir in der Literatur nicht er-
withnt, doch wiesen drei von unseren Fillen eine auffallend trockene Zunge
auf (Fille 3, 4, 7).
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Stirungen des Geschmacks- und Geruchssinnes sind recht selten. Unsere
Fille 3 und 4 leiden an einer progredienten Verschlechterung des Geruches.
Storungen des Geschmackes treten bei dlteren Patienten auf, bei denen zu-
gleich eine Ozaena besteht (13, 39).

4. Storung der Trinen-, Speichel- und Milchdriisen

Herabgesetzte Trimensekretion ist selten und fithrt nicht zu nachweisbaren
Storungen (Fall 2).

Verminderung der Speichelsekretion fanden wir bei den Fillen 2, 3 und 4
(Tab. 3), ohne daB es dadurch zu nachweisbaren Stérungen gekommen wiire.

Auf mangelhafte Entwicklung oder Fehlbildungen der Brustdriisen wurde
bereits vor mehr als 50 Jahren von Tendlaw (41) hingewiesen. Bei seinem
32 Jahre alten Patienten fehlten Brustwarzen und Milchdriisen vollsténdig.
Das Brustdriisengewebe kann auch einseitig fehlen (Fall 6), die Brustwarzen
kénnen unilateral vorhanden sein (18), sie kénnen flach und nur wenig pig-
mentiert sein, und es kann Polythelie auftreten (Fall 6 und 7 und Mutter
von den Fillen 3 und 4). Hypoplasiea beider Brustdriisen fanden wir bei
Fall 2. Bei den 4 Patienten Cloustons (3) konnte kein Brustdriisengewebe
(bei zweien davon auch nicht in der Biopsie) gefunden werden.

5. Hypodontie, Anodontie, Hypoplasie der Zihne

Der Schmelz ist der einzige vom Ektoderm abstammende Teil der Zihne.
Die Mineralisierung der Milchzihne beginnt im 4.-5. Schwangerschafts-
monat. Zur Zeit der Geburt sind die Kronen der Incisivi etwa zur Hilfte.
die des Fckzahns zu einem Drittel und die der Molaren ungefihr zu einem
Viertel mineralisiert. Dies hat klinisch seine Bedeutung darin, daf bei der
Geburt ein Alveolarkamm dwrch den Wachstumsreiz der Milchzihne bereils
besteht. Der anodonte Kiefer oder seine hypodonten Partien entwickeln keinen
Processus alveolaris.

Die Mineralisation des ersten bleibenden Molaren beginnt bei der Geburt
und 1Bt sich radiologisch nachweisen. Gegen Ende des ersten Lebensjahres
sind die Schneidekanten der beiden bleibenden Incisivi und die Spitze des
bleibenden Kckzahns ebenfalls mineralisiert. Im allgemeinen wird die Mi-
neralisation der bleibenden Zihne withrend des ersten Lebensjahres radiolo-
gisch vom Kinderarzt nicht erkannt. Fehldiagnosen wie «keine Anlagen der
zweiten Zahngeneration» werden in der Literatur gefunden und erweisen
sich in prognostischer Hinsicht als ungiinstig. Zwischen Anodontie, Pseudo-
anodontie und Makrogingiva mufl unterschieden werden (Abb. 17). In einem
Teil der Fiille von ektodermaler Dysplasie, besonders bei zu erwartendem
Auftreten bei belasteten Familien, kann die Diagnose von Hyp- oder An-
odontie bei der Geburt gestellt werden: Die Fehlentwicklung der Zihne ist das
erste, zuverlissigste und am einfachsten zu demonstrierende Symptom der
ektodermalen Dysplasie.
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Anodontie Pseudo- Angeborene Normal
anodontie Makrogingiva

Abb. 17. Differentialdiagnose des zahnlosen Kindes (nach Sernal und Mitarb. [33]):
Bei Anodontie fehlen der Zahn und seine Stiitzelemente. Bei Pseudoanodontie ist der
Zahn mit seinen Stiitzelementen vorhanden, es fehlt ihm jedoch seine adiquate
Durchbruchskraft. Bei angeborener Makrogingiva steht der Zahn in normal durch-
gebrochener Position, ist jedoch von einer massiv verdickten Gingiva umgeben.

Vélliges Fehlen der ersten und zweiten Zahngeneration, zum Teil mit ra-
diologischer Kontrolle, wurde mehrmals bei der anhidrotischen ektodermalen
Dysplasie gefunden (3, 13, 27, 31, 33). Der Unterkiefer ist in der Regel stiir-
ker befallen als der Oberkiefer, entweder durch Anodontie bei Hypodontie
des Oberkiefers oder rein zahlenmiBig durch eine ausgepriigtere Hypodontie
(Fall 1 und 2).

Hinsichtlich des Fehlens einzelner Zihne oder Zahngruppen konnte eine
Priidilektion nicht gefunden werden. Von Hypodontie und Anodontie darf
mit Sicherheit nur innerhalb der normalen Durchbruchszeit beider Zahn-
generationen und nach radiologischer Kontrolle gesprochen werden. Das
Fehlen von Zihnen im héheren Alter im Zusammenhang mit ektodermaler
Dysplasie kann zum Teil durch physiologischen Ausfall bedingt sein.
Kommt es nur zur Aushildung der ersten Zahngeneration (39, 47), so kann
damit gerechnet werden, dafl ihr physiologischer Ausfall stark verzigert
wird, da der Resorptionsreiz durch die nachdringende zweite Generation
fehlt.

Die Hypoplasie der vorhandenen Zihne, vor allem der Incisivi und der
Canini, ist sehr charakteristisch (Abb. 12). Sie wird in fast allen Literatur-
angaben erwihnt und kann Grade annehmen, die eine Identifizierung hin-
sichtlich erster oder zweiter Dentition und hinsichtlich ihres Platzes in der
Zahnreihe nahezu unméglich machen. So findet man oft nur den Vermerk
«im Bereich von ... stehend». Von der Hypoplasie ist erwartungsgemif} der
Schmelz am stirksten ergriffen. Verfirbung des Schmelzes ist nicht selten.

Uber das Zahnalter finden sich in der Literatur bei der ektodermalen
Dysplasie keine Angaben. Das Réntgenhild in der Arbeit von Kaalund und
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Abb. 18. Das Lingenwachstum bei 27 Fillen (22 aus der Literatur und 5 eigenen)

von ektodermaler Dysplasie vom anhidrotischen Typus. Mit Ausnahme eines Falles,

dessen Liangenalter mit 15 Jahren nur knapp 6 Jahre betrigt (Fall 5 der eigenen
Beobachtungen), bewegt sich das Wachstum im unteren Bereich der Norm.

Mitarb. (18) erlaubt, ein Zahnalter von 5 Jahren bei einem 7jéihrigen Knaben
festzustellen.

6i. Hypotrichose

Die mangelhafte oder ginzlich fehlende Entwicklung des Haarkleides bei
der anhidrotischen ektodermalen Dysplasie ist bei der Geburt nicht mit
Sicherheit zu erkennen. Die meisten Kinder werden zwar mit tippigem Kopf-
haar geboren, doch ist dies nicht die Regel und bei vielen Kindern tritt der
dichte Haarwuchs erst im 2. Lebensjahre ein. Die Entwicklung des Lanugo-
haares scheint nicht immer gestort zu sein (3, 4, 12, 13, 20). Es soll nach der
Pubertit wieder auftreten kénnen (40, 46), und es wird auch als itherméflig
entwickelt beschrieben (28). Das spirliche Kopfhaar (Falle 1-5) ist vom
Lanugotypus. Es wird als fein, weich, trocken, sprod, depigmentiert, weill,
blond, leicht zerreifibar, briichig. schiitter, langsam wachsend, «scanty»
und «straggling» beschrieben.

Christ (7) fiel auf, daB die Kopfhaargrenze seines 1314jihrigen Patienten mit dem
Versorgungsgebiet des 5. Nerven zusammenfiel. Die Entwicklung der vorhandenen
Haare und Zahnanlagen war vollig symmetrisch, und dieser Umstand liell den Ge-
danken an einen Konnex mit zentralen, und zwar trophischen Stérungen aufkommen.

Die Entwicklungsstorung der Gesichishaare scheint nicht einheitlich zu
sein. Auch bei vélligem Fehlen der Kopfhaare konnen Brauen, Wimpern
und Barthaare auftreten. Die Intensttit der Stérung scheint im Gesicht von
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oben nach unten abzunehmen. So besteht eine Diskrepanz zwischen nicht
vorhandenen oder spérlichen Brauen und relativ gut entwickelten Wimpern
(3, 17, 23, 37, Fille 1, 2, 5). Bei geringem Wuchs der Brauen kann der
laterale Teil besonders befallen sein (43, Abb. 9). Das weniger stark gestorte
Wachstum von Schnurrbart, Backenbart und Kinnhaaren wird von ver-
schiedenen Autoren erwihnt (9, 13, 23, 24, 41, 46).

Sehr vereinzelte Axillarhaare kénnen nach der Pubertiit gefunden wer-
den. Im Krwachsenenalter entwickeln gich die Pubeshaare schwach, oft
vom femininen Typus (43), oder sie fehlen giinzlich (20).

Die Hypotrichose ist von der Trias der anhidrotischen ektodermalen
Dysplasie das den Patienten am wenigsten storende Symptom. Da die
Krankheit ganz iiberwiegend Minner betrifft, fillt eine soziale Beeintriich-
tigung weniger stark ins Gewicht. Der Allgemeinzustand wird durch die
Hypotrichose kaum beeinfluft.

7. Zusiitzliche Merkmale

Hauterscheinungen: Die Haut wird beim anhidrotischen Typus der ekto-
dermalen Dysplasie als diinn, zart, samtartig, glatt, weich, glinzend, trans-
luzent, leicht schuppend, ekzematds, zur Desquamation neigend und als sehr
itherempfindlich beschrieben. Der Fall von Lipton und Roberts (21) entwik-
kelte am 2. Lebenstage ein maculdses Exanthem mit Desquamation am
ganzen Korper. Tiner unserer Fille (Fall 1) wurde wegen Ekzems 14jihrig
eingewiesen und mit einem Recidiv einer akuten Dermatose 6 Monate
spater erneut hospitalisiert. Die Haut zeigte unregelmiflig begrenzte, zum
Teil nissende und verkrustete Erosionen vor allem an Stirn, Brust, den
Volarfliichen der Arme und der Vorderseite der Unterschenkel. AuBerdem
bestand starker Juckreiz. Fall 4 zeigt eine Neurodermitis der Kniekehlen
und der Ellenbeugen. Hyperkeratose kann sich an Handflichen und Fuf3-
sohlen bilden. Die Handflichen von Fall 2 waren besonders trocken und rauh

-und bedurften einer tiglichen Einreibung mit Ol Guilfords Patient (13)
konnte bei der Arbeit Spitzhacke und Schaufel wegen mangelnder Feuchtig-
keit der Handflichen nicht sicher fassen.

Charakteristischer ist das Auftreten von Papeln (7, 14, 24, 43, 47) im Ge-
sicht, die vereinzelt (Fall 2) oder iiber das ganze Gesicht verstreut sein
kénnen.

Nagelstérungen gehdren eher zum hidrotischen Typus der ektodermalen
Dysplasie. Fall 7 zeigte auffallend kleine Nigel mit weiBlichen Flecken.
Doch auch beim anhidrotischen Typus kénnen Verinderungen in Form
von trophischen Stérungen, Hypoplasien, Loffelnsigeln, Briichigkeit, Trans-
luzenz, starker longitudinaler Furchung und iibermiBiger Fleckigkeit auf-
treten. Kiars Fall (19) hatte bei der Geburt keine Nigel.

Augenstorungen sind nur sehr spérlich beschrieben worden. Die beiden
von Cole und Mitarb. (4) verdffentlichten Fille von kongenitalen Kataral-



Helvetica Paediatriea Acta, 1956, 6

ten bei Geschwistern mit ektodermaler Dysplasie wurden von Thann-
hauser (40b) hinsichtlich ektodermaler Dysplasie angezweifelt und eher einer
Rothmundschen Erkrankung (Atrophodermia reticularis cum incontinentia
pigmenti et alopecia) zugewiesen. Von Bedeutung hingegen sind die vier
Fille von Preto (31), von denen drei eine Myopie und einen geistigen Riick-
stand hatten. Fall 2 wies folgenden Augenbefund auf: leichte Blepharitis
chronica beidseits, im Bereich der Lidspalten vakuolire Epitheldystrophie
der Cornea, Triinensekretion leicht herabgesetzt. Die Hornhautdystrophie
ist nicht auf die reduzierte Tranensekretion zuriickzufithren. Fall 7 zeigte eine
auffallende Austrocknungserscheinung der Bindehaut, Keratitis filiformis,
juvenilen Grades mit Astigmatismus myopicus directus.

Intelligenzdefekte werden relativ hiufig erwihnt, und die verschiedenen
Grade schwanken von sehr geringer Intelligenz bis zum leichten Riickstand
in der Schule.

Storungen des Nebennierenmarkes konnten mit Sicherheit weder in der Literatur
noch bei unseren Fillen nachgewiesen werden. Die Tatsache, daB Thannhausers
23jahriger Patient (40a) zerstreute Pigmentflecke, einen erniedrigten Blutdruck von
90/60 und einen niedrigen Blutzucker (siche unten) aufwies, geniigt wohl kaum, um
eine Insuffizienz des Nebennierenmarkes anzunehmen. Fall 5 unseres Krankengutes
zeigte — auch im Vergleich mit Kontrollkindern — eine auffallende Hyperpigmentie-
rung der Mund- und Augenpartien, die theoretisch ehenfalls mit einer Nebennieren-
insuffizienz erklirt werden kénnte. Weyers (48) heschreibt allerdings bei einem
8jihrigen spanischen Knaben eine H ypopigmentierung, und zwar eine periphere
Bliisse des Gesichles, deren Ursache er in einer Storung des die Melanoblasten bilden-
den Neuroektoderms vermutet. Nach Lerner und Mitarb. (20a) fihrt eine Neben-
nierenmarkinsuffizienz bei intaktem «melanocytenstimulierendem Hormon» des
Hypophysenvorderlappens zu verstirkter Pigmentierung, da die physiologische peri-
phere Hemmung durch das Nebennierenmark wegfallt.

Bei den Fillen 5 und 7 fielen sehr niedrige Morgentemperaturen auf. Wihrend einer
20tigigen klinischen Beobachtungszeit betrugen die Morgentemperaturen bei tropi-
scher AuBentemperatur fast regelmiiBig nur 36°C. Wiihrend der 11tdgigen Hospitali-
sierung von Fall 7 lag die Morgentemperatur mehrfach unter 36° C. Der Puls bewegte
sich dabei zwischen 60 und 70/Min.

8. Biochemische Befunde

Sunderman (39) fand bei zwei Patienten eine leichte M agnesium-Irniedri-
gung und eine deutliche Cholesterin-Verminderung. Auch zwei von unsern
Fillen (Fille 3 und 4) zeigten eher niedrige Cholesterinwerte. Sunderman
macht darauf aunfmerksam, daB das Magnesium bei Patienten mit prolon-
gierter Hypothermie und bei Winterschlifern erhght ist. Eine leichte
Hyperelektrolytdmie mit erhéhten Chlorwerten zeigten unsere Fille 1 und 3.
Tiir die Hypoproteinidmie von Fall 1 fanden wir keine befriedigende Erkli-
rung. Phosphate, Calcium, Natrium, Kalium, Phosphatase, Alkalireserve
sowie der Rest-N wurden mehrfach bei unsern Fillen untersucht und stets
normal gefunden. Dag Bilirubin der Félle 3 und 4 war deutlich erhoht, ohne
daB wir dabei an einen Zusammenhang mit der ektodermalen Dysplasie
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Tabelle 3
Kirgebnisse der Speicheluntersuchungen der Fille 2, 3 und 4. Fall 2 zeigt normale
Werte (nach der Technik von Prader und Mitarb. [30]). Die Fille 3 und 4 zeigen eine
Erniedrigung des Speichelminutenvolumens. Bei Fall 3 ist das Natrium in zwei Ver-

suchen deutlich erhiht. Der Na/IK-Quotient ist bei Fall 4 ebenfalls erhéht

Minuten- Na’tPh.lm Kalium Na/K- Quotient
volumen (kOI‘I‘_l.glel‘i ) mAq/] (Ikm'rigim't)
em? mAq/l ;
Normale
Werte 0,2-2,0 12-36 11-27 0,6-2,1
Fall 2 0,54 247 21,6 1,33
0,12 41,1 10,0 4,10
Fall 3
2, 0,24 51,6 16,8 3.10
Fall 4 0,00 29,8 16.0 1,85

glauben; mit den niedrigen Cholesterinwerten deuten sie jedoch auf eine
gewisse Leberstorung.

Die an den Fillen 2, 3 und 4 durchgefithrten Speicheluniersuchungen
zeigen bel Fall 2 ein erniedrigtes Minutenvolumen, das jedoch bei einer 214
Jahre spiiter vorgenommenen Untersuchung wieder normal war. Deutliche
Abweichungen von normalen Werten konnten wir bei den Féllen 3 und 4
in Form von Erniedrigung des Minutenvolumens und EBrhéhung des Natriums
feststellen (Tab. 3). Erhéhte Elektrolytwerte im Speichel sind bei Insuffi-
zienz der Nebennierenrinde und bei Hyperelektrolytimie bekannt und diirf-
ten hier mit der angedeuteten Hyperelektrolytimie zu erkliren sein.

Storungen der Kohlenhydratregulation werden vereinzelt erwihnt. Thann-
hausers Patient (40a) hatte einen Niichternzuckerwert von 70 mg9%,, und die
Glukosebelastung ergab eine auffallend flache Kurve. Bei unserem Fall 4
ergab die Glukosebelastung einen normalen Blutzuckerverlauf.

9. Differentialdiagnose

Die Trias Hypohidrose, Hypotrichose und Hypodontie ist fiir die Dia-
gnose entscheidend.

An Dermatomykosen mull man bei allen Erkrankungen der Haare und der
Nigel denken, und differentialdiagnostisch haben sie ihre Bedeutung be-
sonders bei der hidrotischen Form der ektodermalen Dysplasie. Die Tricho-
phytia superficialis capillitiv («flache Trichophytie der Kinderkdpfen») oder
Herpes tonsurams zeigt_sich in rundlichen oder ovalen, blaBirotlichen und
schuppenden Stellen. Bei Fortschreiten dieser Krankheit brechen die Haare
ab. Die Trichophytia profunde capullitii tritt bel Kindern hiiufiger auf als bei
Erwachsenen. Sie beginnt oberflichlich, aber es kommt bald zu crustosen
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Entziindungserscheinungen mit Eiterbildung, zuweilen auch mit Fieber, und
die Haare fallen aus. Auf der abgeheilten atrophischen Fliche kénnen Haare
wieder zum Wachstum kommen, so dafi die erkrankte Stelle spéter nur un-
regelmiBig schiitter erscheint. Bei der Onychomycosis trichophytica oder der
Nageltrichophytie verfirbt sich das Nagelbett grau und wird hyperkerato-
tisch. Die Nagelplatte kann sich aufsplittern. Zuweilen kommt es auch nur
zu ausgeprigten weillen Flecken oder zur Leuconychia trichophytica, die
sehr chronisch ist. Diese Nageltrichophytien treten bei Erwachsenen hiufi-
ger auf als bei Kindern (17a). Bei sorgféltiger Technik ist der Nachweis einer
Dermatomykose im Nativpriparat nicht schwierig.

Das alte Aussehen beil der Progerie, die Hautveréinderungen, der Haar-
mangel, die schnabelformige Nase und der Krankheitsheginn kurz nach der
Geburt sind der ektodermalen Dysplasie durchaus verwandte Symptome.
Hingegen ist die Progerie nicht hereditiir, sie zeigt einen ausgesprochenen
Zwergwuchs, Mangel an subcutanem Fettgewebe, eine iiberaus frithzeitige
Arterioskleroge und eine kiirzere Lebensspanne.

Hypodontie kann auch die Folge einer Embryopathie sein. Holtinger (16)
beschreibt einen einjihrigen Patienten, dessen Mutter in der Schwangerschaft
an Rubeolen erkrankt war und dessen zweite Zahngeneration nicht angelegt
war. Auf dem Réntgenbild ist allerdings die Anlage des ersten bleibenden
Molaren erkennbar.

Eine Dysfunktion der Schilddriise wird verschiedentlich differentialdia-
gnostisch in Erwigung gezogen. Sie kann ebenfalls zu abnormer Haarent-
wicklung, zu trockener Haut, zu verminderter Schweil- und Talgsekretion
und zu einer tiefen und rauhen Stimme fithren. Der norriale oder sogar ge-
legentlich erhéhte Grundumsatz, das normale oder eher verminderte Chole-
sterin, die unverinderten Phosphatasewerte (Fille 3 und 4) und das Fehlen
von pathologischen Knochenverinderungen im Rontgenbild lassen die ekto-
dermale Dysplasie ohne Miihe abgrenzen. Der Therapieerfolg bei einer
Hypothyreose darf ebenfalls diagnostisch herangezogen werden.

10. Atiologie und Genetik

Das Auftreten mehrerer Fille unter (feschwistern oder in einer Sippe
zeigt, daB es sich bei der ektodermalen Dysplasie um ein fkereditéires Leiden
handelt. In den meisten Sippen wird die Stérung nur durch gesunde Miitter
iibertragen und trifft nur das méinnliche Geschlecht. Beispiele fiir diese
X-chromosomale, rezessiv geschlechtsgebundene Vererbung sind die Stamm-
biiume von Preto (31), von Loewy und Wechselmann (23) und von Felsher (9)
(Abb. 1).

In den seltenen Sippen, in denen auch weibliche Mitglieder betroffen sind,
handelt es sich wohl meistens um eine X-chromosomale, dominante Vererbung,
d. h. die Vererbung erfolgt von der kranken Mutter auf einen Teil der S6hne
und Téchter oder vom kranken Vater auf alle Téchter, nie aber vom kranken
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Vater auf die S6hne. Beispiele dafiir sind die Stammbiume von Il (14),
von Guilford (13) und unsere Fille 6 und 7 (Abb. 1). Bei den zuletzt erwihn-
ten Stammbdumen mufl man allerdings eine wnwvollstiindige Dominanz an-
nehmen, indem im Stammbaum von Guilford die Vererbung einmal durch
eine gesunde Tochter erfolgt und indem der kranke Vater unserer Fille 6
und 7 moglicherweise auch eine gesunde Tochter hat. Diese Tochter konnte
leider nicht untersucht werden.

Neben dem hiufigsten Typus der X-chromosomalen, rezessiv geschlechts-
gebundenen Vererbung und dem selteneren Typus der X-chromosomalen,
dominanten Vererbung kommen, wie Thannhausers (40) Stammbaum zeigt,
offenbar auch noch andere Iirbtypen vor. Obwohl in Thannhausers Stamm-
baum (Abb. 1) nur médnnliche Mitglieder hetroffen sind, ist eine X-chromo-
somale, rezessiv geschlechtsgebundene Vererbung unméglich, da die Krank-
heit auch durch gesunde Viiter vererbt wird. Eine X-chromosomale, domi-
nante Vererbung scheint ebenfalls unméglich, da die Tochter der erkrankten
Viter nie betroffen sind. Moglicherweise handelt es sich bei diesem Stamm-
baum um eine autosomale geschlechtsbegrenzte Vererbung, und zwar vom rezes-
siven Typus.

Wie bei einer selteneren, meist rezessiven Erkrankung zu vermuten ist,
findet man gelegentlich Blutsverwandtschaft der Eltern (18, 45). Bei unseren
Féllen 3 und 4 besteht Blutsverwandtschaft auf Seiten der Mutter.

Ein weiteres genetisches Problem ist die Tatsache, daff in manchen Sippen
nur das Vollbild der ektodermalen Dysplasie, sei es des anhidrotischen oder
des hidrotischen Typus, vorkommt, dafl man aber in andern Sippen oft auch
Fille mit nur einem der Kardinalsymptome findet. In der Regel handelt es
sich um eine mehr oder weniger ansgepriigte Hypotrichose oder Hypodontie,
extrem selten um eine Hypohidrose. Solche «formes frustes» werden leicht
tibersehen. Sie erkliren sich durch eine wechselnde Penetranz und Expressi-
vitat des betreffenden Gens (Franceschetti [10]).

Das Vorkommen von sporadischen Fiillen hat auch schon an andere dtiologische
Maglichkeiten denken lassen. Mehrfach wurde ein Zusammenhang mit Syphilis in der
Aszendenz vermutet. Borggreve (1) erinnert an die « Parasyphilisy Fowrniers an Hand
seines Falles von ektodermaler Dysplasie, dessen Mutter, zwei Tanten ms. und eine
GroBmutter Luiker waren. Hill (14) beschreibt bei seinem Fall feine radiiire Linien
um den Mund herum, die an Fourniersche Rhagaden erinnern konnten. Weber (45)
erwihnt bei einem Patienten Rhagaden an der Ober- und Unterlippe. Der Vater von
Goeckermans (12) Patient war Luiker.

v. Creveld (6) denkt auch an die Moglichkeit einer Embryopathie, die jedoch mehr
in der Differentialdiagnose (siehe dort) eine wichtige Rolle spielt.

11. Therapie

Die Behandlung der ektodermalen Dysplasie vom anhidrotischen Typus
besteht aus symptomatischen, prothetischen, priiventiven und psychischen
Mafnahmen.

Die Hitzeunvertriglichkeit wird zweckmiBig durch kiihlende Bider und
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dureh Aufenthalt in kithlen Riumen (Airconditioning) bekédmpft. Zahlreich
sind die Angaben iiber eine Art von intuitiver Selbsthilfe. Die Patienten
iibergieBen sich mit Wasser, ziehen feuchte Kleider an und schlafen im Keller,
Kin 12 Monate alter Patient kriecht mit Vorliebe auf die kithlen Fliesen des
Badezimmers (21), ein Feldarbeiter bendtigt einen Gehilfen, der stindig
Wasser iiber seine Kleider gieBen mul, sobald sie wieder trocken sind (13).
und ein anderer wiihlt den Taucherberuf zum Lebensunterhalt (44). Manche
Patienten trinken im Sommer grofie Mengen kalter Fliissigkeiten und ziehen
auch kalte Speisen vor (14, 23).

Das Einreiben der Haut mit Olen scheint von wenig Nutzen zu sein. da es
die Perspiratio ingensibilis beeintrichtigt (23): eine Hautpflege mit milden
Seifen halten wir fiir geeigneter.

Die Hyp- oder Anodontie kann schon im frithen Kindesalter durch prothe-
tische MaBnahmen behandelt werden. Der Fall von Metson und Williams
(25 b) erhielt mit 22/;, Jahren eine obere und untere totale Zahnprothese,
die der Knabe selbst miihelos einsetzen und wieder herausnehmen konnte.
Von den beiden Tillen von Sarnat und Mitarb. (33) bekam einer mit 314
Jahren, der andere mit 6 Jahren ein vollstindiges Gebil}, das in regelmés-
sigen Zeitintervallen dem wachsenden Kiefer angey.ait wurde. Der 6jihrige
Knabe konnte bereits nach 2 Tagen mit der totalen Zahnprothese essen.
Auf den auBerordentlich hohen psychotherapeutischen Wert solcher Mal-
nahmen hinsichtlich der Umgebung der Patienten wird besonders hingewie-
sen. IHill (14) berichtet von den Schulschwierigkeiten seines intelligenten
Patienten, der wegen seines licherlichen Aussehens unter seiner Umgebung
zu leiden hatte. Von unserem Krankengut litt Fall 2 an Depressionen,
Fall 6 wurde wegen der Zahnlosigkeit oft verspottet.

Uber prothetische Behandlung von Hypotrichosis oder ginzlicher Kahl-
heit liegt nur die Angabe Goeckermans (12) vor, dessen Patientin eine
Periicke trug. Bei Méannern kommen solche prothetische Mafnahmen kaum
in Betracht.

Die Ozaena wurde von Clouston (3) erfolgreich mit Gstrogenen Mitteln
behandelt, und er spricht von «an amazing and delightful transformation
in the condition». Unser Fall 5 wurde in befriedigender Weise durch Peni-
cillinsalbe vom penetranten Geruch seiner Stinknase befreit.

[Thersicht iiber die therapeutischen Mafinalmen
. Hiufige kithlende Bider, sobald Zeichen der Hitzeunvertriglichkeit anftreten.
. Glecignete leichte, lockere und waschbare Kleidung.
. Aufenthalt in kithlen Rédumen.
. Einschriankung iibermiBiger korperlicher Arbeit.
. Hautpflege mit milden Seifen und Vermeiden von porenverse -hlieBenden Olen.
. Zahnirztlich prothetischer Ersatz mit Beginn der Schulzeit.
. Gesignete psychische Betrenung withrend der Adoleszenz.
. Rechtzeitige Vorbereitung auf einen der Krankheit angepaBiten Beruf.
9. Behandlung der Ozaena durch den Facharzt.
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12. Prognose

Auch schwere, durch anhidrotische ektodermale Dysplasie verursachte
Storungen sind mit normaler Lebensdauer und mit relativ normaler Lebens-
fithrung vereinbar. Das erste Lebensjahr ist bei nicht gestellter Diagnose
am meisten bedroht durch unzweckmiflige Behandlung von Hyperpyrexie
oder von Intoxikationserscheinungen. Der starken Anfilligkeit des Respira-
tronstraktes kann durch Antibiotica begegnet werden.

Der iiberwiegende Teil der in der Literatur bekannten Fille von anhidro-
tischer ektodermaler Dysplasie wurde erst nach dem 10. Lebensjahr erkannt,
und Altersangaben von 30jdhrigen und élteren Patienten sind mehrfach er-
wihnt (4, 13, 14, 20, 31, 38, 41, 44). Der élteste im Schrifttum erwihnte
Patient war 58 Jahre alt (14).

Lipton und Roberts (21) berichten von emmem Patienten im Erwachsenen-
alter, der an die Mutter eines von derselben Krankheit befallenen Siuglings
telegraphierte: « Stop worrying about Howard remember that I am hot but
happy». Diese Mutter gab daraufhin die tigliche Temperaturmessung auf.
Wenn sich ihr Kind heiB} anfiihlte und unbehaglich zeigte, gab sie ihm mit
bestem Erfolge ein kiithlendes Bad. Wihrend der heillen Jahreszeit zeigte
das Kind im «airconditioned room» volles Wohlbehagen. Die zermiirbende
Sorge der Eltern machte einem beruhigten Leben und einer verniinftigen
Auffassung der Situation Platz.

Hinsichtlich der geistigen Entwicklung ist von Bedeutung, ob eine erb-
liche Storung des Nervensystems in der Familie bereits bekannt ist. Nach
Weeeh (47) ist dann die Prognose als getriibt zu betrachten.

Zusammenfassung

Ubersichtsarbeit iiber die ektodermale Dysplasie vom anhidrotischen
Typus auf Grund von 53 Fillen aus der Literatur und 5 eigenen Fillen
(2 Schweizer, 2 Palastaner und 1 Javaner). Im ganzen sind bisher etwa 130
Fille belannt geworden. Zum Vergleich wird die Beschreibung von 2 wei-
teren Fillen vom hidrotischen Typus beigefiigt.

Die Krankheit ist genetisch bedingt. In den meisten Sippen wird sie nur
durch gesunde Frauen iibertragen und trifft nur Minner, d. h. sie wird
X-chromosomal, rezessiv geschlechtsgebunden vererbt. In einzelnen Sippen
liegt aber offenbar ein anderer Erbgang vor, wobei gelegentlich auch Frauen
die Stérung aufweisen. Das Geschlechtsverhiiltnis ménnlich zu weiblich ist
im ganzen etwa 10:1. Fille mit nur partieller und nur angedeuteter Sym-
ptomatologie kommen vor.

Die klassische Symptomtrias der anhidrotischen ektodermalen Dysplasie
ist: 1. Hypohidrosis, 2. Hypotrichosis. 3. Hypodontie. Neben der Storung
der Schweidriisen, der Haare und Zihne sind oft auch andere Abkémm-



Helvetica Paediatrica Acta, 1956, 6

linge des Ektoderms betroffen. Die schwerstwiegende funktionelle Folge ist
die Hitzeintoleranz infolge erschwerter Wirmeabgabe.

Neben der typischen Anamnese erlauben der Haar- und Zahnmangel
sowie das iiberaus charakteristische Geesicht der Patienten mit der fein ge-
filtelten, zerknitterten Haut um die Augen und den wulstigen Lippen in
den klassischen Fillen die Diagnosestellung auf den ersten Blick. Wegen
ihrer Seltenheit wird die Stérung aber oft trotzdem, ganz besonders beim
Sdugling, erst nach lingeren diagnostischen Irrwegen erkannt. Besondere
Symptome des Siuglings sind die hiufige Hyperthermie und das Fehlen des
Alveolarkammes.

Die Therapie beschriinkt sich auf symptomatische Mafnahmen zur Kr-
leichterung der Warmeabgabe. Der Zahnmangel kann durch prothetische Maf-
nahmen vom Schulalter an ausgeglichen werden. Hinsichtlich der Lebens-
dauer ist die Prognose giinstig.

Résumé

Revue d’engemble de la dysplasie ectodermale de type anhidrotique
basée sur B3 cas de la littérature et 5 observations personnelles. Environ
130 cas sont connug au total jusqu'a nos jours. La description de deux
autres cas de type hidrotique y a été ajoutée par comparaison.

La maladie est héréditaire. Dans la plupart des familles elle n’est transmise
que par des femmes en bonne santé et n’atteint que des hommes, c’est-a-dire
qu'elle se transmet de fagon récessive et liée au sexe. Dans quelques rares
familles peut s’observer un autre mode d’hérédité selon lequel, a I'occasion,
les femmes sont également atteintes. La proportion de cas masculins par rap-
port aux féminins est d’environ de 10:1. 11 existe des cas présentant une
symptomatologie partielle.

La triade symptomatique classique de la dysplasie ectodermale anhidro-
tique comporte: 1. une hypohidrose, 2. une hypotrichose, 3. une hypodontie.
A cbté de I'atteinte des glandes sudoripares, des cheveux et des dents, on
note souvent une atteinte d’autres dérivés ectodermiques. La conséquence
la plus grave, du point de vue fonctionnel, est I'intolérance & la chaleur.

A part Panamnése qui est typique, le manque de dents et de cheveux et
le visage particuliérement caractéristique du patient, avec sa peau finement
plissée autour des yeux et ses lévres charnues permettent, dans les cas clas-
siques, de poser le diagnostic au premier coup d’ceil. Cependant, & cause de
sa rareté, le diagnostic n'est posé, surtout chez le nourrisson, qu’aprés un
temps plus ou moing long. Des symptoémes particuliers au nourrisson sont
I'hyperthermie variant avec la température extérieure et le manque du re-
bord alvéolaire.

La thérapie est purement symptomatique, tendant a faciliter I'émission
de chaleur. Le manque de dents peut &tre compensé dés I'age scolaire par le
port de prothézes. Le pronostic est favorable quant & la durée de la vie.
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Riassunto

Sguardo d’assieme sulla displasia ectodermica di tipo anidrotico in base
a 53 casi descritti nella letteratura e b osservazioni personali. In tutto se ne
conoscono finora 130 casi. Vengono pure descritti a titolo comparativo due

casi di tipo idrotico.

Si tratta d’una malattia di carattere ereditario. Nella maggioranza delle
discendenze colpite il disturbo viene trasmesso da individui sani di sesso fe-
minile e colpisce solamente i maschi, vale a dire che viene trasmesso in modo
recessivo e legato al sesso (chromosoma X). Tuttavia in alcuni alberi genea-
logici si nota un differente modo di trasmissione che colpisce anche gli in-
dividui di sesso feminile. Il rapporto dei sessi & di circa 10:1 in favore dei
maschi. Vi sono anche casi con sintomatologia parziale o appena accennata.

La classica triade della displasia ectodermica anidrotica consiste nell’ipo-
idrosi, 11ell’ipotricosi e nellipodontosi. Oltre alle ghiandole sudoripare, al
sistema pilifero e ai denti vengono Spesso colpltl altri elementi derivati
dall’ectoderma. Il disturbo funzionale pitt grave & quello dovuto all’intol-
leranza per il caldo in seguito alla diminuita dispersione di calore corporeo.

La diagnosi pud essere fatta a prima vista, nei cagi classici, in base all’anam-
nesi tipica, all’assenza del sistema pilifero e dei denti, e in seguito alla
constatazione di un volto oltremodo caratteristico con pelle finemente ru-
gosa e zigrinata attorno agli occhi ed alle labbra carnose. Tuttavia il dis-
turbo non viene per lo pitt diagnosticato che dopo une lunga serie d’interpreta-
zioni erronee, soprattutto nel lattante, a causa della sua rarita. Sintomi parti-
colari nel lattante sono 'ipertermia — mutevole in rapporto alla temperatura
ambientale — e I'assenza della cresta alveolare.

La terapia & sintomatica ¢ si limita a favorire la dispersione del calore
corporeo. L’assenza di denti viene curata con protesi a partire dall’eta sco-
lastica. La prognosi «quoad vitam» & buona.

Su mimary

Based on 53 cases of the literature and on 5 own patients, a review is
given on ectodermal dysplasia of the anhidrotic type. The number of the
hitherto known cases totals to about 130. For comparison, two more cases
of the hidrotic type of the disease are desecribed.

The hereditary disease is generally transmitted by the X-chromosomes
from healthy females to males only, being recessive sex-linked. Other here-
ditary trends, however, must also occur, since in certain families males and
females are affected. The relation male to female is about 10:1. Cases with
only part of the syndrome or mild symptoms only exist.

The characteristic triad of anhidrotic ectodermal dysplasia consists of
1. hypohidrosis, 2. hypotrichosis, 3. hyp- or anodontia. Additional symptoms
may occur due to involvement of other derivates of the ectoderm. The most
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serious functional disturbance is the heat intolerance due to insufficient
surface evaporation.

The characteristic case history, the deficiency of hair and teeth, the very
typical face with its thin and wrinkled eyelids and its protruded lips allow
diagnosis at the first glance. Because of its rarity, however, the disease is
often recognised after delaying errors only, especially during infancy of the
patient. Characteristic symptoms of the ill infant are high temperature for
no apparent reason, particularly during the hot season, and undeveloped
alveolar process of the hyp- or anodontic parts of the jaws.

Treatment is confined to symptomatic measures and consists mainly in
decreasing of body-temperature. Hyp- or anodontia is compensated by
prosthetic measures at the beginning of schoolage. There is a favourable
prognosis regarding longevity.
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